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Sammanfattning

I det hér kunskapsunderlaget beskriver Socialstyrelsen ndgra av de
regelverk, vardstrukturer och kunskapsspridande funktioner som man
behover ta hansyn till vid utformningen av en strategi eller handlingsplan
inom omréadet sillsynta hélsotillstand. I beskrivningen av vardstrukturer
utgar vi fran vardbehoven for patienter med sdllsynta hilsotillstind — och de
vardinstanser och vardnivaer som ér viktiga vid olika situationer.

Denna bilaga ér inte ett virdprogram eller en fullstindig beskrivning av alla
regelverk som paverkar svensk hidlso- och sjukvard. Vi beskriver inte ett
vardforlopp, och vi ger inte detaljerade beskrivningar av varden vid olika
hilsotillstand och av olika vardgivare.

De lagar, konventioner och direktiv vi beskriver skulle dock - om de
omsattes i sin fulla kapacitet - kunna skapa goda forutséittningar for personer
med sillsynta hélsotillstdnd. De skulle dirmed kunna fa vard och
omhéndertagande som motsvarar den for andra patientgrupper i svensk
hélso- och sjukvard.
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Regelverk att ta hansyn till

Sedan 1997 ér finns den etiska plattformen for prioriteringar i hilso- och
sjukvarden i 3 kap. 1 § hilso- och sjukvéardslagen (2017:30), HSL. Den
bestér av tre grundldggande principer:

« manniskovardesprincipen
« behovs- och solidaritetsprincipen

« kostnadseffektivitetsprincipen.

Utifran den etiska plattformen ar det vardens uppgift att tillgodose
patientens behov av trygghet, kontinuitet och sdkerhet (SFS 2017:80). For
dem med stora och varaktiga funktionsnedséttningar ska varden sarskilt
overviaga hur man kan bidra till att personen kan delta i samhéllslivet och
leva som andra (5 kap. 9 § hélso- och sjukvardslagen, HSL).

Personer med séllsynta hélsotillstind — framf6r allt de med komplexa
virdbehov — har ett sirskilt behov av vardens kontinuitet, tillgdnglighet,
flexibilitet, kompetens, samordning, forstaelse och anpassning for att hantera
svérigheterna som foljer med séllsyntheten. Det finns flera regelverk,
direktiv och konventioner, som borde sikerstilla att dessa behov tillgodoses.

Halso- och sjukvardslagen

Malet med hélso- och sjukvarden &r en god hilsa och en vérd pa lika villkor
for hela befolkningen. Varden ska ges med respekt for alla ménniskors lika
vérde och for den enskilda ménniskans virdighet. Den som har det storsta
behovet av hilso- och sjukvard ska ges foretrédde till varden (3 kap. 1 §
hélso- och sjukvérdslagen, HSL).

Regionen och kommunen har enligt HSL delat ansvar for hilso- och
sjukvarden, inklusive habilitering, rehabilitering och hjdlpmedel. Kommuner
svarar for vard till personer i bade sérskilt och ordinirt boende
(hemsjukvard), med undantag for hélso- och sjukvéard som meddelas av
lakare.

Tandvardslagen och

tandvardsférordningen

Malet for tandvarden &r enligt tandvardslagen (1985:125), TvL, en god
tandhélsa och en tandvéard pa lika villkor for hela befolkningen (2 § TvL). I
tandvardsforordningen (1998:1338) TvF, finns bestimmelser om sadan
tandvard som ska omfattas av hilso- och sjukvardslagens bestimmelser om
avgifter som avser 6ppen hélso- och sjukvard. Tandvard till dem som har
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stora behov av tandvard pa grund av en langvarig sjukdom eller
funktionsnedsittning regleras i TvL och TvF. Socialstyrelsens foreskrifter
och allménna rad (SOSFS 2012:17) om tandvard vid langvarig sjukdom
eller funktionsnedséttning kompletterar bestimmelserna i lagen och
forordningen och tilldimpas vid beddmningen av om en person har stora
behov av tandvérd pa grund av langvarig sjukdom eller funktionsnedsittning
och didrmed ska kunna fi tandvard som omfattas av bestimmelserna om
avgifter i den 6ppna varden. Dessa regelverk omfattar personer med
séllsynta hilsotillstdnd.

Foreskriften anvénder sig idag av en prevalensavgriansning for ”séllsynt”
som skiljer sig frdn den i Socialstyrelsens termbank dér begreppet sallsynt
hélsotillstdnd” &r beskrivet. I praktiken foljer vissa regioner foreskriftens
prevalens och andra véljer en mer generds tolkning som inkluderar fler i
malgruppen.

Patientlagen

Patientlagens, (2014:821), PL:s syfte &r att stirka och tydliggora patientens
stillning i hélso- och sjukvérden, och att frimja patientens integritet,
sjalvbestimmande och delaktighet (1 kap. 1§ PL).

Bestammelser om fast vardkontakt
och fast lakarkontakt

Fast vardkontakt och fast ldkarkontakt i primérvéarden ar de enda
samordnarfunktioner som &r lagreglerade. En fast lakarkontakt dr inte
samma sak som en fast vardkontakt. Det finns dock inte nadgot som hindrar
att den fasta lakarkontakten ocksa ar patientens fasta vardkontakt. Syftet
med de fasta kontakterna dr att frimja kontinuitet. Kontinuitet dr sarskilt
viktig for patienter med sillsynta hélsotillstdnd, oavsett komplexa vardbehov
eller ¢j. Kontinuitet i varden fradmjar kunskapsutvecklingen hos
vardpersonalen som méter den séllsynta patienten.

Bestimmelser om fast vardkontakt inférdes ar 2010 1 HSL (7 kap. 3 §), men
finns dven i hilso- och sjukvardsforordningen (2017:80), HSF och
patientlagen (2014:821). Det dr reglerat under vilka forutsattningar som en
fast vardkontakt ska utses. En fast vdrdkontakt kan dérfor behova utses och
finnas inom alla verksamheter som bedriver hélso- och sjukvérd. I hilso-
och sjukvardslagen (SFS 2017:30, lagindring SFS 2023:191) finns dven
bestdimmelser om samordnad individuell plan (SIP).

Socialstyrelsen har tagit fram kunskapsstod for att tydliggdra vad en fast
lakar- och vardkontakt bor kunna hjélpa patienter med att
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« samordna vardens insatser
« informera om vardsituationen
« formedla kontakter med andra relevanta personer 1 hdlso- och sjukvéirden

« vara kontaktperson for andra delar av hélso- och sjukvirden och for
socialtjdnsten samt, i forekommande fall, andra berérda myndigheter, som
till exempel Forsakringskassan.

Lagen om samverkan vid utskrivning
fran sluten halso- och sjukvard

Patientens fasta vardkontakt ska kalla till en samordnad individuell
planering, om man beddmer att det behovs insatser fran bdde kommun och
landsting. Detta enligt lagen om samverkan vid utskrivning fran sluten
hélso- och sjukvérd (2019:979). Lagen tydliggor de krav som stills pa
huvudménnen i fraga om samverkan och samordning (4 kap. 1 §, 2019:979).

Nationell hdgspecialiserad vard

Vissa vardomraden inom séllsynta hilsotillstdnd ingér i systemet for
nationell hogspecialiserad vird (NHV), och dr centraliserade till nationella
enheter (NHV-enheter). NHV ér vard som ar komplex eller sillan
forekommande och ska bedrivas vid som mest fem enheter i landet.

I Sverige har vi sedan tidigt 2000-tal haft rikssjukvérd f6r komplexa
kirurgiska ingrepp. Sedan 2018 &vergick detta i nationell hogspecialiserad
vard (NHV) och regleras i 7 kap. 5-5 b §§ HSL, 2 kap. HSF samt i
Socialstyrelsens foreskrifter (HSLF-FS 2018:48) om nationell
hogspecialiserad vard.

Socialstyrelsen leder arbetet, foljer upp och
utvarderar

Socialstyrelsen ér forvaltningsmyndighet for NHV-systemet, vilket innebér
att vi leder arbetsprocessen for att definiera vilken vard som ska utgora
NHYV samt foljer upp och utvarderar denna vérd.

NHYV innefattar numera all typ av hogspecialiserad vard, inte bara kirurgi.
Flera vardomraden som beror eller utgdr sillsynta hélsotillstand ar
definierade som NHV, men séllsyntheten i sig dr inte den enda kriteriet som
beskriver vilken vard som kan utgéra NHV.
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Fokus pa god och jamlik vard

For att bedriva NHV krévs tillstand fran staten (2 kap. 2 § HSF). I de flesta
fall bedrivs NHV vid ett eller flera universitetssjukhus, men den kan dven
bedrivas vid ett ldnssjukhus. Alla sju universitetssjukhus har tilldelats ett
eller flera tillstdindsomraden inom systemet for NHV.

Syftet med att koncentrera viss vard dr att mojliggora kunskapsutveckling,
vara resursbesparande och oka forutséttningarna for forskning. Malet med
NHYV dér att sdkerstdlla god och jamlik vird genom att tillgdngliggora
expertis fOr patienter oavsett var i landet de kommer ifrén.

Konvention om rattigheter for
personer med funktionsnedsattning

I december 2006 antog Forenta Nationerna (FN)
Funktionsrittskonventionen, en ny konvention om réttigheter for ménniskor
med funktionsnedsittning som sedan 2009 géller i Sverige. Konventionen
anger att Sverige ska erbjuda personer med funktionsnedséttning samma
utbud, kvalitet och standard avseende gratis eller subventionerad hilso- och
sjukvard, insatser och behandlingsprogram som erbjuds andra personer. Det
giller dven sexuell och reproduktiv hélsa och befolkningsbaserade offentliga
folkhélsoprogram. Enligt konventionen ska Sverige &dven erbjuda vérd och
stod som personer med funktionsnedséttning sirskilt behdver pa grund av
sin funktionsnedséttning. I det ingar tidig upptiackt och lampligt stod som ar
avsett att begrinsa och forebygga vidare funktionsnedséttning.

FN publicerade 2024 sina rekommendationer om vad Sverige behover gora
for att leva upp till Funktionsrittskonventionen. Rekommendationerna
handlade exempelvis om att 6ka utbildningsinsatserna bland
sjukvardspersonal inom funktionsnedsdttningar samt att 6ka
forutsattningarna for att personer med funktionsnedsittning systematiskt ska
involveras vid planering, utformning, 6vervakning och utvardering av
tillgénglighet, vardprocesser och arbetsmetoder inom hélso- och sjukvarden.

Patientrorlighetsdirektivet

I borjan av 2011 antogs patientrorlighetsdirektivet av Europaparlamentet
och Ministerradet. Det sa kallade rorlighetsdirektivet har forts in 1 svensk
ritt genom dndringar i utldnningslagen (2005:716) och
utlanningsforordningen (2006:97).

Artikel 12 och 13 i direktivet riktas mot arbetet med sillsynta hélsotillstand,
till exempel for att
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« fortsdtta utveckla europeiska referensnitverk (ERN)

« skapa medvetenhet bland hilso- och sjukvardpersonal om vilka verktyg
som finns tillgingliga pd EU-niva for att stélla ritt diagnos pa séllsynta
sjukdomar.
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Samordningen av vard vid
sallsynta halsotillstand brister

Som tidigare beskrivet s dr behovet av fasta vardkontakter for kontinuitet
och samordning stort for patienter med séllsynta hilsotillstdnd. Nar
patienten behover insatser fran flera vardnivaer, och nér olika kroppsorgan
ar inblandade, ér det svart for varden idag att samarbeta mellan stuproren
framforallt i vuxensjukvarden. Samordningen péverkas av bade
organisatoriska forutsittningar och patientens forutsattningar att vara
delaktig. Om en patient har omfattande behov av samordning &r det ofta
nddvindigt att vardgivarna utbyter information.

Barnhélsovéarden arbetar holistiskt, folkhdlsoinriktat och ger dven
psykosociala insatser. Samordning mellan barnhélsovardens olika
vardinstanser, vardnivaer och andra samhéllsaktorer fungerar forhallandevis
vil.

Vuxensjukvarden, som dr organisatoriskt storre dn barnsjukvard, ar
organiserad mer i stupror, efter organ eller kroppsdel. Samordning och
samarbete kan dirmed forsvaras. Farre sdngplatser inom sjukhusvard och
kommunal institutionsvard har ocksa lett till att allt fler skrivs ut till vard i
hemmet allt tidigare. | samband med utskrivningen behover savél social
omsorg, primérvard och sjukhus samordna sina insatser — bdde genom
samverkan pa organisationsniva och genom samarbete mellan individer i
organisationerna. Primirvarden har i uppdrag att samordna varden nir det
inte gors pd ndgon annan vardniva, men har inte alltid forutséttningar att
gora det pé det sitt som behdvs.

Svart att hantera kombinationen
sallsynt och vanlig

Sedan lagen om samverkan vid utskrivning fran sluten hélso- och sjukvard
infordes har flera efterfoljande rapporter visat att samverkan har forbattrats
mellan olika verksamheter, och mellan regioner och kommuner. Men
kombinationen av séllsynt och vanlig kan vara nog sa komplicerad for hilso-
och sjukvérden att hantera.

Personer med sillsynta hélsotillstand 4r inte undantagna de hilsoproblem
som den Ovriga befolkningen drabbas av. Primirvarden ska ta hand om
medicinsk behandling, rehabilitering, omvardnad, forebyggande arbete och
samordning. Naturligtvis géller detta d&ven den sdllsynta patienten.

Primérvardslékaren kan, liksom specialistlikaren, behova extra tid for att
lyssna pa den séllsynta patienten for att fa grepp om halsotillstdnd och

10
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vardbehov. Pa grund av séllsyntheten kan ldkaren dessutom behdva mer tid
for att leta och hitta information eller expertis inom omradet.

Flexibiliteten i primér- och specialistvardens uppdrag &r idag begrédnsad,
vilket gor det svart att tillgodose den extra dimension av personcentrerad
véird som patienter med sillsynta hilsotillstind kan behdva. Ar patienten
dessutom ultraséllsynt”, eller om hens vardbehov &r mer komplexa och
kraver manga vardkontakter, blir det extra utmanande att erbjuda likvardig
vérd.

Det finns goda exempel pa fungerande verksamheter som samordnar och
samarbetar i de fragor som rdr en patient med en sdllsynt sjukdom. Men
berdrda aktdrer behdver samarbeta 1 storre utstrickning &n vad som sker
idag. Forutséttningarna att kommunicera mellan olika vardnivaer och aktdrer
behover dérfor utvecklas. Verktyg och gemensamma
kommunikationsplattformar behdver sikerstéllas for att underlitta
multidisciplindra moten dir gemensamma patienter kan diskuteras.

Manga skal till brister

I en rapport (Samordnad vard och omsorg) frdn Myndigheten for vérd- och
omsorgsanalys fran 2016, beskrevs varfor samordning brister.
Sammanfattningsvis handlar det om

« kunskapsbrist om vad samordning innebir och vad man kan uppna

o brister i styrning och ledning

o svarigheter att fa till samverkansbetsavtal mellan region och kommun
o vardplaner ses som pappersprodukter

« otydlighet i primédrvérdens mandat och uppdrag om samordning

« déliga incitament till samordning

« otillrackliga IT-stod.

Myndigheten for vard- och omsorgsanalys har fortsatt f6lja samordning och
andra utvecklingsomraden 1 hilso- och sjukvard utifran god och néra vérd-
reformen.

Journalféringen ar inte
sammanhallen

Exempel: Ett tydligt exempel dr avsaknaden av en patientcentrerad
sammanhéllen journalforing. Detta kan innebéra ett allvarligt
patientsidkerhetsproblem, eftersom hédlso- och sjukvardens personal lagger
onddig tid pd att samla in uppgifter frén flera kéllor, dubbeldokumentera och
ta om samma prover. Det vintas dock forbéttringar pa det har omradet i och
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med den digitala utvecklingen, och med inférandet av det europeiska
hilsodataomradet (European Health Data Space, EHDS). Forbéttringar som
dven kommer den séllsynta patienten till godo.

Tandvérden har liknande utmaningar som 6vrig hélso- och sjukvérd vad
géller mojligheten att dela uppgifter mellan olika aktorer. De senaste aren
har dessutom kunskapen successivt 0kat om den orala hilsans samband med
det ovriga hilsotillstdndet, och det dr numera vél ként att sjukdom i munnen
kan vara savil orsak till som f6ljd av sjukdomar i 6vriga kroppen.

Socialstyrelsen anger 1 sin rapport Kartldggning av hinder for samverkan
mellan tandvard och hdlso- och sjukvard (S2019/00143) att de juridiska
forutsattningarna for samverkan dr goda vad géller mojligheten att dela
uppgifter om en patient med dennes samtycke. Utmaningarna beror snarare
pa att tandvard och hélso- och sjukvard 1 hog utstrackning anvénder
journalsystem som inte dr kompatibla. Socialstyrelsen understryker, i samma
rapport, behovet av att samverkan och sammanhéllna journalsystem mellan
tandvard och hilso- och sjukvard beaktas nér nya journalsystem och e-
tjénster utvecklas och infors.

Nationell patientdversikt anvands inte
tillrackligt

Flera nationella initiativ har utarbetats 1 syfte att, med hjalp av sa kallad
icke-bindande styrning, styra mot enhetligare anvindning av gemensamma
standarder och tillimpningar, exempelvis Nationell patientdversikt (NPO),
men dessa har haft begransad effekt.

Alla regioner ir anslutna till NPO men tillgingliggor olika
informationsmangder. Framfor allt delas information om diagnoser,
lakemedel, provsvar, uppmarksamhetsinformation, vardkontakter och
anteckningar. Kritiken mot NPO handlar bland annat om att det ir svart att
hitta relevant information, att den kréver uthopp fran systemet som hélso-
och sjukvarden anviander och bristande tillit till att informationen ar
fullstdndig. Av landets 290 kommuner visar endast 54 information i NPO.

=> Lis mer om patientdversikt i bilagan Omvérldsanalys

Kontinuitet sarskilt viktigt nar
vardprogram och riktlinjer saknas

I Sverige har bara ett fatal patienter med omfattande behov av hélso- och
sjukvard en fast vardkontakt. Socialstyrelsens riktvirde pd 1 100 invinare
per specialistlédkare i primdrvarden &r svar att uppna, eftersom bristen pa
lakare inom primarvarden &r stor. Sverige har ocksd en mycket lag andel
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lakare 1 primérvdrden, jimfort med ménga andra europeiska lander.
Socialstyrelsen har tagit fram ett planeringsverktyg i syfte att vara en hjélp
for att kartligga, analysera och planera for fast lakarkontakt utifran den
lokala vardenhetens forutséttningar, ldkarresurser och patienternas
vardbehov. Men avsaknaden av tillrdcklig beskrivande diagnoskoder for
patienter med séllsynta hélsotillstdnd gor det svart att avgora den verkliga
vardtyngden hos dessa individer och ddrmed blir berdkningarna for behovet
av vardpersonal felaktiga.

[ myndigheten for vard- och omsorgsanalys kartlaggning 6ver fast
lakarkontakt fran 2024 uppger tre av tio i befolkningen att de har en fast
lakare och att andelen inte har 6kat sedan 2020. Tillgangen till fast ldkare ar
ojadmnt fordelad Oover landets regioner och det finns en stor skillnad mellan
regionernas verksamhetsstatistik och befolkningens upplevelser av
tillgdngen till fast ldkarkontakt. Fem av tio deltagare i Riksforbundet
Séllsynta diagnosers medlemsundersokning fran 2024 uppger att de har en
fast vardkontakt. Av dessa dr det dock endast fyra av tio som tycker att
vardkontakten hjilper till i kontakter med varden.

Patienten maste upprepa sin sjukdomshistoria

Det finns bara ett fatal vardprogram for séllsynta hélsotillstand.
Primérvarden har dessutom svért att hitta expertis eller fa tillgéng till
specialistvarden dér kunskap och kompetens om sillsynta hilsotillstand
framst ligger. Primdrvarden behdver battre och mer tillgénglig tillgang till
expertis for att kunna ta hand om den sillsynta patientens ”vanliga”
véardbehov.

For manga som besoker primarvarden genom sin vardcentral eller
habiliteringen kan det i dag vara en frustrerande upplevelse att ging pa gang
motas av dnnu en ny ldkare. Man tvingas upprepa sin historia, forklara sina
symtom och vardbehov om och om igen. Har man dessutom ett séllsynt
hilsotillstand, som den du moéter i varden aldrig har hort talas om, kravs det
mer tid for att forklara sina behov och sitt maende.

Avsaknaden av en nationell digital infrastruktur innebar ocksa att
hélsouppgifter inte alltid f6ljer med patienten i olika kontakter med vérden.
Detta kan innebéra att patienten behdver upprepa sin sjukdomshistoria for
flera vardgivare eller genomgé samma undersokningar flera ganger. Att var
och en ska ha kunskap om varje séllsynt diagnos &r dock ej relevant,
realistiskt eller genomforbart. Férdelarna med att ha en kontinuitet i varden
skulle ddrfor inte bara vara av stor fordel for personer med sillsynta
hélsotillstand, utan ocksa for varden.
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Diagnos och vard nar livet med
sallsynta borjar

Modra- och barnhilsovérd ar viktiga virdinstanser for att uppticka
fordndringar, avvikelser och sjukdomstillstand hos foster och barn i ett tidigt
stadie. Upptéckterna av eventuella fosteravvikelser kan goras vid olika
former av fosterdiagnostik, som ultraljudsundersdkningar, placenta- eller
fostervattenanalys och andra tester under graviditeten. Viss vard i embryo-
och fosterstadiet dr definierad som NHV. Specialistmodravard for blivande
modrar med vissa sillsynta hélsotillstind, exempelvis blodarsjuka, dr ocksé
en viktig vardinstans for att fi riatt omhéndertagande under graviditeten, vid
forlossning och eftervard.

Pa alla de cirka 100 000 barn som fods i Sverige per ar tas ett blodprov
(PKU-test) for att hitta och behandla sillsynta sjukdomar. I
nyfoddhetsscreeningen ingér 26 medfodda och allvarliga sillsynta
sjukdomar som gér att behandla, och dir en tidig diagnos och tidigt insatt
behandling &r viktig for prognosen. Att f4 information om att sitt &nnu
ofodda barn, eller det nyfodda barnet, har ett séllsynt hélsotillstdnd kan vara
svért for fordldrar att hantera. Att det finns ett team runt dem och
information som ar kvalitetssdkrad och léttillganglig &r viktigt for att fa en
forstaelse for och kunna hantera den nya situationen och kunna ta
informerade beslut om det exempelvis finns en 6nskan om att fa fler barn.

=>» Lis mer i avsnittet Vardstrukturer och vardinstanser med sérskilda
uppdrag.

Fokus pa att férebygga for barn och unga

Barn och unga kommer i kontakt med barnhilsovard samt skolhdlsovard
(som 1 dag motsvaras av begreppet elevhilsan), studenthilsan, tandvéirden,
vardcentraler eller motsvarande, barn- och ungdomspsykiatri och barn- och
ungdomsmedicinska mottagningar. Barnhdlsovarden, tandvarden och
elevhélsan arbetar i forsta hand forebyggande med aterkommande kontroller
och har mojligheter att upptécka vilka barn eller fordldrar som kan behdva
stod under barnets fortsatta utveckling. Exempelvis kan tandvarden
potentiellt &ven uppticka sjukdomstillstind som inte direkt har med
tandhélsan att gora.

Ungdomsmottagningarna ér ocksa viktiga vardinstanser for att forebygga
ohilsa, framja en god och siker sexuell hélsa eller uppticka psykisk ohilsa
och sociala problem tidigt. Aven barn och ungdomar med sillsynta
hélsotillstdnd har behov av forebyggande och hilsofrimjande atgérder samt
information om och rddgivning av dessa vardinstanser. Kunskapen om
sdllsynta hilsotillstdnd bland vérdpersonalen dr dock generellt 1dg och
informationen om séllsynta hélsotillstand &r knapphéndig och/eller
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svartillgdanglig. Mental hilsa och det psykosociala stodet under uppvixten
och dven senare i livet, dr en viktig del att beakta i det sédllsynta livet for att
exempelvis kunna bearbeta traumatiserande upplevelser som ldnga
sjukhusvistelser.

Olika typer av specialiserad vard och
rehabilitering for barn

Barn som har behov av en mer specialiserad tand- och sjukvard far ofta stod
vid barnkliniker eller specialistmottagningar pa eller utanfor sjukhus. Det
kan till exempel rora sig om

« mottagningar for specialisttandvard for barn med svéra sjukdomar som
paverkar munhélsan.

 barn- och ungdomsmedicinska mottagningar (BUMM), som utreder och
behandlar barn och ungdomar inom exempelvis neuropsykiatri, astma och
allergi, mag-, och tarmsjukdomar, samt psykosomatiska sjukdomar och
funktionsnedsattningar

« barnkliniker som dr specialiserade pa till exempel reumatologiska
sjukdomar eller cancer

o flera virdomraden som inkluderar sillsynta hélsotillstand, till exempel
séllsynta njursjukdomar, viss barn- och ungdomskirurgi,
tarmrehabilitering for barn och hjértkirurgi pa barn och ungdomar ar idag
NHYV, det vill sdga specialiserade kliniker som har ett nationellt
patientupptag och utfor vard med tillstdnd frén staten.

Det dr ocksa viktigt att personer med séllsynta hélsotillstind med medfodd
eller forviarvad funktionsnedsittning far tidiga, samordnade och allsidiga
rehabiliteringsinsatser utifrdn dennes behov och forutsittningar. Insatserna
ska riktas mot att atervinna eller bibehalla basta mojliga funktionsforméga
samt skapa goda villkor for ett sjdlvstidndigt liv och ett aktivt deltagande i
samhillslivet utifrdn den enskildes behov.

Habiliteringen for vuxna med
sallsynta halsotillstand haltar

Séllsynta hélsotillstdnd 4r 1 minga fall komplexa och innebér ofta
mangfacetterade, livslanga vardbehov. Patienterna behover darfor en
sammanhéllen vardkedja dér dven tandvérd, rehabilitering och habilitering
ar viktiga delar av vardprocessen.

Habiliteringen dr verksamheter som ger rad, stod och behandling for
personer med medfodda eller forviarvade funktionsnedsattningar — alltsa for
flertalet av dem med séllsynta hélsotillstand. Habiliteringsinsatserna ska
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bidra till att personen utvecklar och behaller basta mojliga
funktionsformaga, for att var och en ska kunna leva sa sjédlvstandigt som
mdjligt. Personen kan fa habilitering inom eller utover ordinarie sjukvérd,
och sjukvardshuvudménnen &r dven skyldiga att erbjuda personer med
funktionsnedséttning hjélpmedel.

Alla regioner erbjuder sedan ldnge habilitering for barn, och en stor andel av
dessa barn uppnar i dag vuxen alder. For manga kvarstar eller 6kar behovet
av habiliteringsinsatser under hela livet, men utbudet av teambaserade
habiliteringsinsatser ar inte lika vél utbyggt for vuxna som for barn.
Uppdraget for respektive habiliteringsverksamhet ser olika ut dver landet.
Detta forvarar kommunikationen med andra vardinstanser eftersom det blir
otydligt vart man ska vinda sig for den enskilde patientens behov.

Teamen kan vara olika stora och besta av olika kombinationer av lakare,
sjukskdterska, dietist, fysioterapeut, arbetsterapeut, kurator, logoped,
psykolog och specialpedagog. Vuxenhabilitering kan organisatoriskt tillhdra
primdrvird, kommun eller vara en egen forvaltning. Vuxenhabilitering dr
ingen medicinsk specialitet, likare som arbetar med patientgruppen ér oftast
allménlékare, rehabiliteringsmedicinare eller psykiatriker, men var de &r
anstillda — och hur mycket de deltar i teamarbetet — varierar fran region till
region.

Idag rader det brist pa kompetens inom habiliteringen, och ddrmed ar det
svért for verksamheterna att rekrytera. Det dr inte bara habiliteringslikare
som saknas, utan dven exempelvis arbetsterapeuter och olika typer av
stodpersonal. I Gvergangen till god och nira vard behovs en Gversyn av
sammanséttningen av kompetenser inom habiliteringsverksamheten. Det
behovs dven incitament, utover ekonomiska, som gor att vardpersonal vill
arbeta inom habiliteringen.

Intygshanteringen behdver
forbattras

Primérvarden stér for merparten av de intyg som skrivs for personer med
séllsynta hilsotillstdnd. Men 1 vissa fall behovs det ytterligare bedomningar
av flera professioner med specialistkunskap om olika typer av
funktionsnedsittningar och deras konsekvenser.

En vardplan underlittar for primarvardslékaren att skriva adekvata intyg.
Idag finns dock inget Gvergripande ansvar hos barnsjukvard eller
barnhabiliteringen att ansvara for framtagande av vardplan och 6verldmning
till primérvard, den specialiserade vuxensjukvérden eller habiliteringen. Det
finns heller ingen struktur eller funktion inom primarvarden som é&r sjalvklar
mottagare av virdplanen for en dverlimning. Det kanske saknas en fast
lakarkontakt eller definierad vardcentral som den séllsynta patienten hor till.
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For att ta reda pd denna information méste varden inhdmta informationen
fran patienten eller dess nérstdende.

En konsekvens av resurs- och kompetensbristen inom primérvird och
habilitering dr att det blivit allt svarare for personer i habiliteringens
malgrupp att fa ritt ekonomiskt stod. Det kan till exempel handla om att fa
aktivitetserséttning eller personlig assistans beviljad inom rimlig tid. Den
som har vissa sjukdomar eller ett stort behov av vard och omsorg kan ocksa
fa tandvardsstdd fran sin region och sérskilt tandvardsbidrag fran staten.
Men myndigheternas krav pa intyg har dkat avsevért de senaste aren; detta
géller bade méngden intyg och intygens omfattning.

Ur ett sillsynt perspektiv kan det handla om progressiva sjukdomar som
forsdmras innan intygen hinner beddmas. Det kan ocksé handla om att
kunskapen om hélsotillstandet &r 14g och att information om hélsotillstandet
ar svar att hitta. Dagens hantering av intyg inom hélso- och sjukvarden,
omsorgen och tandvéarden ar bade tids-, resurs- och kostnadskridvande for
alla som berors. Intygshanteringen kan ocksa verka ologisk och ineffektiv.

Exempel: For en elev med en sillsynt sjukdom som ar livsldng — och utan
forvintad fordndring i hilsotillstdndets svarighetsgrad — méste intyget
fornyas vid varje terminsstart for att eleven ska fa skolskjuts, trots att man
vet att stddbehovet inte kommer att forandras.

Den sallsynta aldre personens
vardbehov

Manga med sillsynta hélsotillstind kan numera bli dldre én tidigare, tack
vare den medicinska utvecklingen. Darmed paverkas @ven behoven av vard
och omsorg. Detta har gett varden nya aktorer dér kunskapen om séllsynta
hélsotillstdnd inte alltid finns, bland annat i vuxensjukvarden,
vuxenhabiliteringen och dldre(sjuk)véarden.

Kommunen ansvarar for virdinsatser for personer som omfattas av lagen
(1993:387) om stdd och service till vissa funktionshindrade LSS,
socialtjinstlagen (2001:453), SoL, och for dldre som befinner sig inom ett
sirskilt boende (SABO) eller i hemsjukvard. Det ir hilso- och sjukvard som
utfors av distriktsskoterska, sjukskoterska eller underskoterska. Regionen
ansvarar dock for ldkarinsatserna, oavsett var de utfors. Vard- och
omsorgspersonal inom regional och kommunal primarvard utgar fran de
vardbehov som patienten har, och behover inte alltid ha omfattande kunskap
om den specifika diagnosen. Den utdkade kdnnedomen om den specifika
diagnosen forvintas finnas hos specialistvarden. Primér- och kommunal
véardpersonal behdver darfor tillgang till specialistsjukvardens kunskap,
lattillgdnglig information for inldsning och en tydlig 6verblick 6ver de
vardstrukturer som kan vara relevanta.
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Kommunal vardpersonal kommer 1 allt storre utstrickning att méta personer
med komplexa vardbehov inklusive personer med sillsynta hélsotillstand.
Eftersom detta dr en relativt ny situation dr kunskapen om séllsynta
hélsotillstand fortfarande generellt ldg bland kommunens vardpersonal.
Dock kan behoven for de som har ett sallsynt hélsotillstdnd vara desamma
som for andra komplexa tillstind inom den kommunala varden dar man idag
har stor erfarenhet.

Vard i livets slutskede

Palliativ vard ar hélso- och sjukvard i syfte att lindra lidande och fraimja
livskvaliteten for patienter med progressiv, obotlig sjukdom, som ménga av
de séllsynta hélsotillstinden dr. Manga, inte bara dldre utan dven barn och
unga med progressiv séllsynt sjukdom, kan leva under lng tid och ha behov
av stdd pa olika sitt for att hantera det oundvikliga. Aven nérstiende kan
behova stdd, oavsett om de deltar eller inte 1 varden och omsorgen om den
som &r sjuk. Utdver det medicinska som att lindra smérta och andra symtom,
ar psykiska, sociala och existentiella stodbehov vanliga. Primérvarden och
specialistvarden behdver samarbeta for att sdkerstilla kunskap om den
specifika diagnosen.

Vardstrukturer med sarskilda
uppdrag

Sverige har, till skillnad fran till exempel Danmark, inga 6vergripande
centraliserade mottagningar med ansvar for vard och samordning for
patienter med sillsynta hélsotillstdnd. Ddremot finns det flera kliniska
verksamheter och expertgrupper med specialiserad inriktning mot specifika
séllsynta hilsotillstdnd, eller uppdrag som inkluderar grupper av séllsynta
hilsotillstdnd. Hér presenterar vi ett antal kliniska verksamheter av den hir

typen:

« Nationell hogspecialiserad vard (NHV-enheter)

« Europeiska referensnitverk (ERN)

» Expertteam

« Nyfoddhetsscreening (PKU-laboratoriet)

« Cystisk fibros (CF-center)

« Tandvardsenheter (odontologiska specialistkliniker)
« Samordnat medicinskt omhéndertagande (SMO)

o Primérvardens medicinska omhandertagande (Primo)
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Centraliserad vard genom en formaliserad
nationell process

Vissa vardomraden inom séllsynta hilsotillstdnd ingér i systemet for
nationell hogspecialiserad vird (NHV), och dr centraliserade till nationella
enheter (NHV-enheter). NHV utgar inte enbart frén vard av séllsynta
hélsotillstand, men detta forvintas bidra till forbéttrade forutsattningar for
vardutvecklingen genom att vardvolymerna 6kar och ddirmed mgjligheterna
till 6kad kunskap om séllsynta hélsotillstdnd.

NHV-enheter har ett nationellt patientupptag, och ansvarar bade for vard,
kompetensutveckling och kunskapsspridning inom den vard som omfattas
av det statliga tillstandet. Den centraliserade varden kan omfatta en hel eller
delar av en vardkedja och innebér ofta att NHV-enheten har ett
helhetsansvar for patientens vardplan. Men delar av varden kan i vissa fall
ges 1 patientens hemort, om det finns forutsattningar for det.

Regioner som ansoker om och tilldelas tillstand har bade generella och
sarskilda villkor att forhélla sig till. Exempelvis ska NHV-enheter samverka
med varandra inom ett tillstindsomrade och med remittenter, och de ska
sprida kunskap. I de sérskilda villkoren kravstélls bland annat kritisk
kompetens, utrustning och lokaler inom ett specifikt tillstdindsomrade. Det
finns dven sérskilda villkor som aterkommer mellan olika vdrdomraden och
som &dr av mer generell karaktér, som att NHV-enheterna ska bidra till
forskning inom virdomradet, verka for att etablera ett internationellt
samarbete, utfora strukturerad uppfoljning till exempel genom
kvalitetsregister, samt arbeta for framtagning av vardprogram.

Nivastrukturering av vard efterfrdgas inom omradet sillsynta hilsotillstand
bade pa regional och nationell niva.

=> Lés mer under rubriken Regelverk att ta hdnsyn till — Nationell
hogspecialiserad vard.

Nar kompetensen i Sverige inom sallsynta
halsotillstand inte racker till

I enlighet med patientrorlighetsdirektivet bildades europeiska
referensnétverk (ERN) med stdd fran EU-kommissionen 2017. Syftet ar att
forbéttra tillgéngligheten till information om och expertis inom
diagnostisering och vard av patienter med sédllsynta och komplexa
sjukdomar. ERN agerar som grianséverskridande virtuella natverk (24
stycken) for vardgivare i hela Europa, och fungerar dven som viktiga
forsknings- och kunskapscentrum 1 olika europeiska partnerskap,
samarbeten mellan EU-kommissionen, niringsliv, medlemsldnder och
associerade ldnder samt andra intressenter. Till varje ERN finns
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patientforetrddare, sa kallade ePAGs (European Patient Advocacy Groups),
knutna for att delta i arbetet.

Vid Sveriges universitetssjukhus finns alla 24 ERN representerade. Det
finns ingen formaliserad nationell process for vilka enheter som far utgéra
ett ERN, sd som det finns for NHV. Medlemmar i ERN kan utgora eller vara
del av ett virdomrade definierat som NHV, men de kan ocksa ligga utanfor
detta system. Den nationella strukturen for dessa nétverk dr i nuldget inte
tydligt och jamlikt organiserad: fordelningen av och tillgdngen till ERN é&r
ojdmlik 1 Sverige. ERN ér inte heller allméint ként inom professionen, sa ett
storre arbete behover goras for att synliggora strukturen och darmed skapa
lika mojligheter for tillgéng till expertkunskap.

=> Lis mer om ERN i bilagan Omvérldsanalys.

Expertteam inom sallsynta halsotillstand

Vid Sveriges universitetssjukhus finns dven sa kallade expertteam som &r
specialiserade och har fokus pa en séllsynt diagnos eller en diagnosgrupp.
De arbetar tvirprofessionellt och kan samverka med expertteam inom
samma omrade pd andra universitetssjukhus eller i ett annat land, men det
finns inga formella krav pa att detta sker.

Expertteamen kan vara del av NHV eller ERN, men de kan ocksa ligga
utanfor bada dessa system. De existerande expertnitverk som finns i Sverige
ar dirmed mer eller mindre formaliserade. Det finns &ven manga informella
nétverk baserade pa personliga och professionella kontakter. Dessa ér dock
sarbara da kompetensen riskerar att forloras, exempelvis pa grund av
pensionsavgangar eller att ndgon byter tjénst.

I frénvaro av vardprogram for sillsynta hilsotillstand ar tillgang till expertis
och expertnitverk av stor betydelse. Expertndtverk kan generera och omsitta
kunskapsunderlag genom sin samlade erfarenhet av specifika séllsynta
hélsotillstdnd.

Att bilda formella nitverk kan dock vara komplext och tidskrdvande, och
professionens (och i forekommande fall patientforetradares) tid och resurser
ar begransade. For vardpersonalen finns det ofta inte avsatt tid eller pengar
for att ta sig an uppbyggnad eller uppritthallande av nétverk, och de som
engagerar sig gor det i stor utstrdckning utover annat arbete. Kunskap om
dessa natverk, vardstrukturer och informationskéillor som finns inom
sdllsynta hilsotillstand dr ocksa lag bland vardprofessionen. Det dr darfor
nodvandigt att bygga upp formella strukturer och formaliserade nétverk som
integreras i sjukvéarden for att de ska na sin fulla potential och ge storre nytta
for den sillsynta patienten.
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Nyféddhetsscreening (PKU-test) erbjuds alla

Verksamheten vid Centrum for medfédda metabola sjukdomar (CMMS) pa
Karolinska Universitetssjukhuset ansvarar for all nyfoddhetsscreening i
Sverige. Syftet dr att hitta barn med nigon av ett antal séllsynta men
allvarliga medfodda sjukdomar som gér att behandla, och dér en tidig
diagnos dr viktig for prognosen. Sedan 2014 tar Socialstyrelsen fram
rekommendationer om vilka sjukdomar som ska ingé enligt en definierad
process. Principerna for screening ér relativt lika mellan ldnder och utgér
fran kriterier for screening framtagna av WHO 1968. Tolkningen av
kriterierna kan dock skilja sig 4t mellan l4nder, dér vi 1 Norden (med
undantag Island), Storbritannien och Nederldnderna &r relativt restriktiva
och andra ldnder som USA och Italien anser att fler hélsotillstdnd har nytta
av screening.

Nyfoddhetsscreeningen star infor en expansion p.g.a. den kraftiga
utvecklingen som pégér inom diagnostik och behandling. Staten behdver
sakerstdlla att programmet i alla dess delar fungerar langsiktigt och
samordnat dver hela landet, och for att nuvarande kvalitet och precision ska
kunna upprétthallas nir verksamheten expanderar. Screeningverksamheten
omfattar &ven PKU-biobanken dér kvarvarande provmaterial sparas for att
kunna analyseras igen, for kvalitetskontroll och diagnostik, for
metodutveckling infor bland annat utvidgning av screeningprogrammet och
for forskning.

Nyfoddhetsscreeningen ar exempel pa nationell verksamhet som ger
forutsattningar for jimlik vard over hela landet. Den har hog precision och
hogt fortroende i befolkningen. Patienter fodda fore screeningens inférande
ar mycket vardkravande, men med dagens behandlingsmdjligheter blir
patienterna allt oftare vuxna och de flesta lakare méter dem déarfor dven i
den vanliga varden. Tillgangen till behandlingar (likemedel med mera) av
sjukdomar som upptécks vid nyfoddhetsscreeningen kan skilja sig &t i landet
beroende pa vilken region patienten bor i.

Utover Karolinska ansvarar dven Sahlgrenska och Skénes
universitetssjukhus for viss handldggning av sjukdomar identifierade genom
nyfoddhetsscreeningen (idag neuromuskuldra sjukdomar, medfodda
metabola sjukdomar och medfédda immunologiska sjukdomar) och
samordning av hela den fortsatta vardkedjan. Dessa sjukdomar ingéar bade i
systemet for NHV och i ERN.

=>» Lis mer om nyfoddhetsscreening under Biobank Sverige - publikationer
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Vard vid Cystisk fibros bedrivs vid
specialistcenter

Goteborg, Lund, Stockholm och Uppsala CF-center har specialistteam for
cystisk fibros, med sirskild kompetens inom diagnostik, utredning och
behandling for barn och vuxna. En majoritet av alla CF-patienter bor i
ndrheten av dessa center, eftersom patienterna behover kontrolleras ofta. De
senaste 20-30 aren har livsldngden for CF-patienterna stigit betydligt.
Orsaken till forbéttringen anses bland annat vara att varden har centraliserats
till CF-center, att sjukdomen behandlas tidigare och med effektivare
lakemedel, samt att nutritionen samt fysioterapin har utvecklats. Det finns
idag cirka 780 patienter med CF i Sverige, varav majoriteten (62—65
procent) dr vuxna (> 18 ar). Alla fyra centren bedriver forsknings- och
utvecklingsarbete, och dr en kunskapsresurs for vardpersonal i landet.
Cystisk fibros ingar i ERN for sdllsynta andningssjukdomar, men ingar inte i
systemet for NHV.

Tandvardsenheter for sallsynta halsotillstand

Det finns odontologiska specialistkliniker i Umeé, Jonkoping och Goteborg
som behandlar personer med séllsynta hélsotillstand. Centren fungerar som
resurs for tandldkare, vardpersonal, patienter och patientféreningar.
Verksamheterna omfattar utredning, diagnos och behandling vid séllsynta
odontologiska tillstand samt radgivning och stdd vid genomforande av
behandling. Dessa tandvardsenheter far dven statsbidrag for att utgora
kunskapscenter. De samlar och sprider kunskap kring sillsynta
odontologiska och medicinska tillstand for att 6ka kompetensen inom
tandvéarden nir det géller att bemdta och behandla personer med séllsynta
diagnoser. Kunskapscentren ska vara nationella resurser for vardgivare,
brukare och patienter.

Samordnat medicinskt omhandertagande
(SMO)

Inom vissa regioner, till exempel S6rmland och Stockholm (nyss uppstartat),
har man gjort sirskilda satsningar for vuxna med omfattande och varaktiga
funktionsnedsittningar genom att ge ndgra vardcentraler ett utokat uppdrag,
ett sa kallat samordnat medicinskt omhindertagande (SMO). Malet ar att
skapa béttre och mer samordnad vard med mer ldkartid, fast ldkarkontakt
samt utdkat samarbete mellan flera yrkesgrupper och vardinstanser.
Patienter kan dven f4 hjélp med samordning av sina insatser. SMO:erna har
dven fasta kontaktpunkter inom specialistvarden vilket underléttar och
effektiviserar tillgdnglighet, rddgivning och vidare hdnvisning inom vérden.
Om en sadan specialldsning fungerar bra finns skil att inféra den bredare
och integrera den battre i primérvarden.
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Primarvardens medicinska omhandertagande
(Primo)

I Region Visterbotten riktar sig vissa hélsocentraler i lénet (Skelleftea,
Umed och Sédra Lappland) till personer som har en medfodd eller tidigt
forvéarvad funktionsnedséttning (Primo). Insatser ges oavsett var patienten ar
listad, och innebér bland annat regelbundna uppfoljningar med kartldggning,
beddmning och planering av insatser utifran funktionsnedsattning och
personens behov. Det finns tillgéng till team dér arbetsterapeut,
fysioterapeut, lakare samt sjukskoterska ingar. De erbjuder dven lédngre
besokstider och mojlighet att fa triaffa samma personal vid besoken. Néra
samverkan finns mellan barn- och ungdomshabiliteringen och
vuxenhabiliteringen i regionen. Primo fungerar dven som konsultstdd till
annan vardpersonal.
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Kunskapsspridande funktioner

Det finns flera kunskaps- och kompetenscenter som verkar inom omréadet
séllsynta hilsotillstdnd eller har verksamhet av betydelse for personer som
lever med sillsynta hélsotillstdind och deras anhdriga.

Information om sillsynta hélsotillstdnd 4r spridd och ges av ett flertal
aktorer pa olika nivaer via myndigheter, inom hélso- och sjukvarden,
kommunerna och den privata sektorn. Men trots att ménga aktorer sprider
information dr den inte tillrackligt tillginglig 1 virdmétet eller kidnd for
vardpersonal och andra samhéllsaktorer.

Kunskapsspridning, kunskapsutveckling och tillgdngliggérande av kunskap
beddms vara nagra av de viktigaste fragorna att fokusera pa inom omradet.
Det kommer krivas kunskapshodjande insatser for att forbéttra vdrden och
livssituationen for personer med sillsynta hélsotillstaind och deras anhdriga.
Kunskap ér ockséd grunden for battre bemdtande i varden och med andra
samhillsaktorer. Det dr darfor av hog prioritet att information som tas fram
och sprids inom omradet sillsynta hélsotillstand ar kvalitetsgranskad precis
som for andra sjukdomar och hélsotillstand. Nedan beskriver vi nagra
verksamheter som kan bidra till att uppné forbéttrad vard for patienter med
séllsynta hilsotillstdnd med hjélp av 6kad kunskap.

Socialstyrelsens uppdrag inom
sallsynta halsotillstand ar litet

Socialstyrelsens dvergripande uppdrag har inverkan pa god och jdmlik
tillgang till sjukvard, dven for personer med séllsynta hélsotillstand, men
dessa skulle kunna bli mer synliga i de arbeten vi gor. Socialstyrelsens har
bland annat 1 uppdrag att

o ta fram foreskrifter, kunskapsstod och statistik

« gora uppfoljningar och utvarderingar av hilso- och sjukvarden inklusive
tandvarden och socialtjansten

o arbeta med utbildningsfragor
« utfirda legitimationer

« stodja utvecklingen av e-hélsa
« dela ut statsbidrag

« samordna hélso- och sjukvardens insatser vid allvarliga handelser.
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Informationscentrum for sallsynta
halsotillstand

Socialstyrelsen har sedan 1990-talet tagit fram informationstexter om
séllsynta diagnoser som &r beskrivna och publicerade pa var webbplats
(dven kallad kunskapsdatabasen). Denna “kunskapsdatabas”, som idag
inkluderar 6ver 340 séllsynta diagnoser, nyttjas av bade professionen inom
hilso- och sjukvérd, patienter och av andra aktorer inom séllsynta
hélsotillstand.

Underlagen till texterna i kunskapsdatabasen skrivs av medicinska
specialister i Sverige. Informationen bearbetas av redaktionen vid
"Informationscentrum for séllsynta hilsotillstdnd" pd Agrenska och
faktagranskas av en sérskild expertgrupp. Flera andra aktorer lankar till
Socialstyrelsens diagnostexter, men informationen &r inte utformad i likhet
med vardprogram eller kliniska kunskapsstod. Informationen som finns kan
dock vara den enda tillgdngliga information som finns pa svenska och borde
darfor goras mer tillgénglig. Informationscentrum for sdllsynta hilsotillstand
svarar ocksa pa fragor fran savil profession som allméanhet.

=> Lis mer pa Socialstyrelsens webbplats Sillsynta hélsotillstand

Nationella riktlinjer och andra former av
kunskapsstdd

Socialstyrelsen har ett lopande uppdrag att ta fram nationella riktlinjer och
andra former av kunskapsstod for god vard och omsorg. Nationella riktlinjer
finns for specifika, storre sjukdomsgrupper som innebér svér sjukdom eller
svéra problem. Aterkommande inslag ir rekommendationer for dvergéngen
fran barnsjukvard till vuxensjukvard. Riktlinjerna kan dven innehalla
rekommendationer for subgrupper med mer sillsynta hilsotillstind inom en
storre sjukdomsgrupp, men det finns ingen nationell riktlinje for ndgon
specifik sdllsynt diagnos eller sjukdomsgrupp. Vi tar dven fram
forsakringsmedicinska beslutsstod (FMB) for vanligare sjukdomstillstand
men vi ha inte nagot specifikt FMB for nagot séllsynt hélsotillstdnd eller
grupperingar av séllsynta hélsotillstind med liknande behov.

Alla riktlinjer f6ljs upp och utvérderas av Socialstyrelsen. De ska ge
végledning for beslut och prioriteringar pa gruppniva i styrnings- och
ledningsfragor och ddrmed hoja kvaliteten i hdlso- och sjukvarden (inklusive
tandvéarden) och socialtjdnsten. Véra riktlinjer och kunskapsstod och vinder
sig framfor allt till personer som har ett dvergripande ansvar for att fordela
resurser, exempelvis tjanstemén, verksamhetschefer eller politiker. Arbetet
utgar fran den etiska plattformen for prioriteringar i hdlso- och sjukvarden:
ritt tgdrd anvands vid rtt tillfille och for rétt patient- eller brukargrupp.
Vara stdd kan ddrmed anvdndas som underlag for att fordela resurser, andra

25


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-bland-sallsynta-halsotillstand/

Bilaga: Kunskapsunderlag Dnr 13995/2024

ett arbetssitt eller for att ta fram nationella, regionala och lokala
vardprogram. De forsidkringsmedicinska beslutsstoden vénder sig framforallt
till sjukskrivande lédkare samt handldggare vid Forsakringskassan.

Socialstyrelsen har dven i uppdrag att ta fram rekommendationer om
nationella screeningprogram och arbetar sedan 2014 efter en sérskild modell
for att bedoma, infora och folja upp detta arbete. Det finns tva
screeningmodeller varav en dr anpassad for att sirskilt kunna méta de
forutsattningar som géller for nyfoddhetsscreening.

=>» Lis mer under rubriken Nyfoddhetsscreening.

Kunskapsguiden

Socialstyrelsen ansvarar dven for webbplatsen ”Kunskapsguiden” vilket &r
en webbplats som samlar kunskapsstddjande produkter fradn Socialstyrelsen,
andra myndigheter och aktorer. Hér finns stod och védgledning som
publikation, webbutbildningar, poddar, filmer, checklistor och andra
kunskapsstodjande produkter for verksamheter inom socialtjanst och hilso-
och sjukvard. Innehéllet pa Kunskapsguiden bygger pa bésta tillgingliga
kunskap. Information om séllsynta hélsotillstaind saknas dock pa
Kunskapsguiden.

Nationella vardkompetensradet

Nationella vardkompetensradet dr ett radgivande organ som ska bidra till en
god planering av vardens kompetensforsorjning. Rédets uppdrag ar att gora
bedomningar av kompetensbehoven och att stodja och dstadkomma
samverkan om kompetensforsorjningsfragor pa nationell och regional niva.
Nationella vardkompetensradet inrdttades pa uppdrag av regeringen den 1
januari 2020 och bestér av representanter fran regioner, kommuner,
larosdten, Socialstyrelsen och Universitetskanslersdmbetet. Radet ar placerat
pa Socialstyrelsen med ett tillhorande kansli.

Nationella planeringsstddet

Socialstyrelsen tar arligen fram underlag om tillgang och efterfragan pa
hilso- och sjukvardspersonal och tandvardspersonal. Underlagen anvéinds
for regional planering av kompetensutveckling och dimensionering av
personal inom hélso- och sjukvéarden och tandvérden.

Brist pa olika typer av vardprofessioner

Det ir stor brist pd specialister inom méanga olika omrédden som beror
patienter med sillsynta hélsotillstand, men &ven ”vanliga” patienter. Idag
finns det exempelvis inte tillrdckligt med allméinldkare i primirvarden for att
uppnd det riktvdarde som Socialstyrelsen satt upp pa 1 100 patienter per
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lakare. Det dr dven stor brist pd habiliteringslékare, vilket ocksé bidrar till
svarigheterna att kunna erbjuda patienten kontinuitet i varden. Det rader
dessutom stor brist pa andra vardprofessioner, som sjukskoterskor,
fysioterapeuter med flera. Dessa professioner ér en forutséttning for att
patienter med séllsynta hélsotillstdnd ska fa en god och jamlik vard.

Med den utveckling vi ser inom sjukvarden idag behovs ocksa fler av andra
professioner inom varden for att exempelvis kunna hantera de stora
datamingder som genomiken for med sig. Det kommer alltsé inte bara
behovas fler kliniska genetiker och genetiska radgivare utan d&ven andra
kompetenser som exempelvis bioinformatiker. Fragor kring skyddade
yrkestitlar lyfts regelbundet, sa det kan finnas anledning att se 6ver dessa for
att sikerstélla god och patientsdker vard.

Lakares specialiseringstjanstgoring

Likares specialiseringstjanstgoring regleras i Socialstyrelsens foreskrifter
och allménna rdd (HSLF-FS 2021:8) om ldkarnas specialiseringstjanstgoring
och allménna rdd med malbeskrivningar. I dessa anges de kunskaper,
fardigheter och forhallningssatt som ST-ldkaren ska utveckla under
specialiseringstjanstgdringen, och hur de forvintas ta sig uttryck i den
specialistkompetenta ldkarens yrkesutdvning. Socialstyrelsen definierar d&ven
de kursdmnen som beskriver den kompetens inom ett specifikt omrdde som
en ST-ldkare forvéntas utveckla under sin utbildning. Kursdmnena ér inte
bindande regler, utan fungerar som ett utbildningsstdod som é&r ténkt att skapa
goda forutsdttningar for kompetensutveckling och utveckling av
utbildningsinsatser. Kursémnena revideras efter behov, och ér framtagna i
nira samverkan med professionen. Sallsynta diagnoser &r ett exempel pa ett
kursdamne.

Specialistkompetenskurser (SK-kurser)

Socialstyrelsen erbjuder dven specialistkompetenskurser (SK-kurser),
statligt finansierade kurser for ldkare under sin specialiseringstjénstgdring.
Dessa kurser arrangeras av olika aktorer och Socialstyrelsen ansvarar for
central ansdkan och antagning. Den prioriterade malgruppen for respektive
SK-kurs ér (oftast) den malgrupp som ocksa efterfragade kursen.

Det finns flera SK-kurser som berdr diagnostik av sdllsynta hélsotillstand
och hur varden av dessa organiseras inom landet, exempelvis medfodda
metabola sjukdomar och neurogenetiska sjukdomar. En generell SK-kurs om
séllsynta diagnoser, gavs vid Karolinska Institutet 2022. Motsvarande
utbildningsomrade saknas for annan vardpersonal, till exempel
sjukskoterskor, dér fokus istéllet ligger pd personcentrerad vard och omsorg
efter symptom och behov.
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Fordelning och utvardering av statsbidrag

Socialstyrelsen fordelar dven statsbidrag, som organisationsbidrag,
verksamhetsbidrag och stimulansbidrag, samt pengar frén statsbudgeten, till
olika mottagare med eller utan rekvisition i enlighet med regeringsbeslutet,
sa kallade transfereringar i form av bidragsutbetalningar. Ett exempel ar
habiliteringsersdttningen som syftar till att infora, bibehélla eller hoja en lag
dagpenning till dem som deltar i daglig verksamhet enligt LSS
(habiliteringsersittning).

Inom omradet sdllsynta hilsotillstand finns statsbidrag for organisationer for
viss verksamhet pa funktionshinderomradet (en hdjning annonserades under
2024), tandvardsomradet och for handikapporganisationer. I Socialstyrelsens
regleringsbrev, sedan 2018, star dven att medel ska fordelas till
organisationer som bidrar till en mer patientcentrerad vard for
patientgruppen personer med séllsynta diagnoser. Det finns andra statsbidrag
riktade mot till exempel anhdrigorganisationer som kan ge nytta dven for
personer som lever med séllsynta hélsotillstand.

Varje enskilt statsbidrag f6ljs upp och utvirderas arligen, eller med viss
regelbundenhet, men det finns ingen samlad utvérdering av de bidrag som
riktas mot eller fordelats till aktorer som arbetar inom omradet sédllsynta
hélsotillstdnd.

Termer och klassifikationer

WHO ir FN:s organ som ansvarar bland annat for internationella
hilsorelaterade klassifikationer och terminologier. Det finns olika
referensklassifikationer (ICD, ICF, ICHI) som fungerar som globala
standarder for hilsodata, klinisk dokumentation och statistisk aggregering
och rapportering. Socialstyrelsen har ansvaret for flera av dessa nationella
och internationella hilsorelaterade klassifikationer samt att kommunicera
definierad avsedd anvidndning av dem.

ICD-10-SE, ICD-11, KVA

Bara en bréakdel av alla séllsynta diagnoser técks i ICD-10 med specifika
koder. Nar WHO lanserade revideringsprocessen av ICD-10, inrdttades
dérfor en rddgivande dmnesgrupp for séllsynta sjukdomar, under ledning av
Orphanet.

Amnesgruppen arbetar med mélet att alla tillstind som har ORPHA-koder
ska ldggas in 1 relationsdatabasen som ér grunden for WHO:s
referensklassifikationer.

Socialstyrelsens ansvar innefattar bland annat att
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« forvalta ICD-10-SE (kodverk for diagnoser, symtom, onormala fynd,
besvér och sociala forhdllanden) och godkénna alla forslag till &ndringar,
nya koder och fordjupningskoder

« implementera och frn 2025 forvalta WHO:s reviderade och numera
digitala klassificering ICD-11 MMS (ICD-11 for Mortality and Morbidity
Statistics)

o forvalta kodverk kring atgérdskoder, klassifikation av vardatgérder

(KVA).

ICF

Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hélsa,
ICF, dr en av WHO:s huvudklassifikationer och kompletterar ICD-10 utifrdn
individens specifika niva av funktionstillstind. Socialstyrelsen
rekommenderar sedan 2019 anvindningen av ICF. Kodverket anvinds
framfOr allt av arbetsterapeuter och sjukgymnaster, men édven av
sjukskoterskor inom kommuner, och inom vardomradena habilitering och
rehabilitering.

SNOMED CT

Systematized Nomenclature of Medicine Clinical Terms (SNOMED CT) dr
ett internationellt begreppssystem som ar utvecklat for elektroniska
informationssystem. Det ger forutsittningar for att information kan
kommuniceras och dverforas mellan olika system med bibehallen betydelse.

Over 6 500 sillsynta sjukdomar har en specifik SNOMED CT-kod som
forvaltas och uppdateras arligen genom ett samarbete mellan SNOMED
International och Orphanet.

Socialstyrelsen &r nationellt releasecenter (NRC) for SNOMED CT, vilket
innebdr att vi stodjer verksamheter vid anvdndning samt bidrar till att
innehallet &r &ndamalsenligt och aktuellt.

Socialstyrelsens termbank

Socialstyrelsens termbank innehaller reckommenderade administrativa termer
och definitioner for anvéindning inom fackomréadet vard och omsorg. Vi tar
fram vara rekommendationer genom begreppsutredning enligt
terminologildrans metoder och principer. Fore publicering har termposterna
forankrats 1 bred remiss till kommuner, regioner, myndigheter och andra
organisationer. Begreppet sdllsynta hdlsotillstdnd finns beskrivet i
termbanken sedan 2020.
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Halsodataregister

Socialstyrelsens patientregister (PAR) innehaller diagnoser kodade enligt
ICD och atgirder kodade enligt KVA. KVA-koder ér obligatoriska att
rapportera till Socialstyrelsens hilsodataregister, exempelvis frdn kommunal
hélso- och sjukvard, fran sluten specialiserad vard och ldkarinsatser fran
oppen specialiserad vard. KVA-koder fran &vriga professioner inom den
Oppna specialiserade varden rapporteras inte till Socialstyrelsens
hélsodataregister. Hilsodata frdn priméirvirden rapporteras inte heller till
Socialstyrelsen.

Socialstyrelsen har tillgang till flera olika hélsodataregister for att f6lja upp
och gora nationella jdmforelser av hédlso- och sjukvarden i landet,
exempelvis olika hélsodataregister och register over hélso- och
sjukvardspersonal. Ett viktigt arbete &r att folja upp regionernas och
kommunernas arbete med olika nationella riktlinjer. Vi forvaltar inget
specifikt register for séllsynta hélsotillstand, men foljer till exempel
utvecklingen over fosterskador och kromosomavvikelser 1 ett register
kopplat till Medicinska fodelseregistret.

=> Lis mer om hélsodata i bilagan Omvarldsanalys.

Regionernas system for
kunskapsstyrning ar drivande i
kunskapsspridning om sallsynta
halsotillstand

Sveriges regioner har sedan 2018 ett gemensamt system,
Kunskapsstyrningen hélso- och sjukvard, for att uppna maélet att alltid
anvinda basta tillgdngliga kunskap i vardmotet. I samverkan med Sveriges
Kommuner och Regioner (SKR), patient- och professionsforeningar,
nationella myndigheter och forskarsamhéllet &r ambitionen att utveckla
varden till att bli mer kunskapsbaserad, séker, personcentrerad, jamlik,
tillgénglig och effektiv.

Programomraden leder kunskapsstyrningen

Motorn i det nationella arbetet i systemet for kunskapsstyrning ar dess
nationella programomraden (NPO) och samverkansgrupper (NSG). De 26
programomradena leder kunskapsstyrningen inom sitt respektive omrade. En
representant frén var och en av de sex sjukvérdsregionerna finns i varje
NPO. Strukturen med NPO speglas i de sex sjukvardsregionerna. Dér finns
samma struktur i form av sjukvardsregionala programomraden (RPO), vars
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huvudsakliga uppgifter dr att samarbeta i de regionala strukturerna for
behovsinventering, skapa forutséttningar for att kunna omsétta nationell
kunskap och stodja dess inforande.

Den séllsynte patientens hilsotillstdnd kan stricka sig dver flera
programomraden, sdsom exempelvis barn och ungdomars hélsa, endokrina
sjukdomar, nervsystemets sjukdomar eller rehabilitering, habilitering och
forsdkringsmedicin och i1 dessa blir den séllsynte patienten en del av den
ovriga sjukvarden. Ett programomrade, NPO sillsynta sjudomar, har dock
ett sarskilt fokus pa den sillsynte patienten och dess behov.

NPO sallsynta sjukdomar

NPO sillsynta sjukdomar leder arbetet med samordning kring och spridning
av kunskap som sikerstéller att patienter med séllsynta hélsotillstand far
tillgang till basta mojliga diagnostik, behandling och omhéndertagande.

NPO har initierat olika arbetsgrupper, bland annat for att skapa ett nationellt
register for sillsynta diagnoser. De tar ocksa fram ett vardforlopp for
sillsynta halsotillstind med komplexa vardbehov. En referensgrupp med
profession, myndigheter och patientforetrddare dr knuten till arbetet. NPO
har dven utsett en nationell samordnare for de europeiska referensnétverken
(ERN).

Larosatenas och professionens
bidrag i utbildning inom sallsynta
halsotillstand

Medicinska ldrosaten erbjuder till viss del utbildningar inom omradet
séllsynta hilsotillstdnd, framfor allt inom ramen for lakarprogrammet och
enskilda kurser i klinisk genetik. Riktad utbildning kring sillsynta
hilsotillstdnd finns endast 1 mycket liten omfattning, till exempel Mdte med
sdllsynta patienter vid Linkopings universitet och SK-kursen Sdllsynta
diagnoser som senast gavs vid Karolinska institutet 2022.

Professionsforeningarna inom hélso- och sjukvéarden arbetar aktivt med
kvalitets- och patientsdkerhetsarbete och tar fram metoder och verktyg till
stod for hélso- och sjukvarden, men fi erbjuder sina medlemmar utbildning
eller fortbildning inom omradet sillsynta hélsotillstdnd. Bland annat Svensk
Forening for Medicinsk Genetik och Genomik (SFMG) ér aktiv 1 utbildning
och informationsspridning inom omradet sillsynta hélsotillstdnd. De
fokuserar pa precisionsmedicin, diagnostik och végledning till individer och
familjer med en sillsynt diagnos.
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Aven andra aktdrer, som Genomic Medicine Sweden (GMS), Svenskt
nétverk for information kring fosterdiagnostik (Snif) och Centrum for
séllsynta diagnoser (CSD) erbjuder utbildningstillfdllen och tar fram
informationsmaterial inom omradet for bade profession och allméanhet.

Kunskaps- och kompetenscentrum
inriktade pa sallsynta halsotillstand

Agrenska

Agrenska ir en idéburen organisation och ett nationellt kompetenscentrum
inom omréadet sillsynta hélsotillstind och andra funktionsnedséttningar. De
driver sedan 1989 verksamhet utifran ett helhetsperspektiv for barn,
ungdomar och vuxna med olika séllsynta hélsotillstdnd, deras familjer och
professionerna inom omradet. Verksamheten anordnar drygt 40 vistelser per
ar, vilket totalt omfattar ndstan 530 familjer per ar (inklusive barncancer).

Agrenskas mal ir att stirka familjerna i deras hantering av de utmaningar
som de sillsynta hilsotillstinden medfor. Agrenska verkar ocksé pé
internationell niva inom omradet séllsynta hilsotillstand, bland annat genom
att vara ledamot i FN:s NGO kommitté for sillsynta sjukdomar. Agrenska
driver pa uppdrag av Socialstyrelsen Informationscentrum for séllsynta
hélsotillstand.

Patientféreningarnas roll som
kunskapsspridare

Det finns en tydlig trend 1 0kad efterfragan pa foretradare for patienter 1
svensk sjukvard. Beslutsfattare ser i allt hogre utstrackning patienten som en
resurs for att gora vard och behandling bittre.

Patientforeningar har en viktig roll i att utbilda sina medlemmar for att fa
bittre forstdelse om exempelvis varfor en behandling sétts in och vad som ar
malet med behandlingen. Patienter och dess foretrddare kan ocksé bidra med
sina erfarenheter for sjukvéardens overgripande utveckling. Storre,
Overgripande patientorganisationer som Riksforbundet Sillsynta diagnoser,
Neuro och Primédr immunbristorganisationen, dr oberoende
intresseorganisationer som 1 olika strukturer och policyforum foretrader sina
medlemmars intressen gentemot beslutsfattare och politiska organ. Genom
sadant paverkansarbete dr de med och forbéttrar vérd, stod och behandling
for dem som har svért att synas och horas.

For kunskapsutbyte och for att 6ka mdjligheten att paverka i gemensamma
fragor samarbetar patientorganisationer dven internationellt via nitverket
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Séllsynta brukarorganisationers nordiska nitverk (SBONN) och
EURORDIS — Rare Diseases Europe.

Centrum for sallsynta diagnoser (CSD)

Sjukvérdsregionala Centrum for séllsynta diagnoser (CSD) finns vid
universitetssjukhusen. Deras dvergripande uppdrag ér att ge vigledning,
hinvisning och information till patienter, anhdriga och vérdgivare. CSD kan
lotsa patienten och vardgivaren till de vardinstanser som kan erbjuda
expertis inom sillsynta hélsotillstand, exempelvis NHV, ERN eller andra
expertteam. Uppdragsbeskrivningarna for respektive CSD éar likartade, men
varje CSD kan ha sitt specifika fokusomrade beroende pa deras
uppdragsgivares (regionernas) olika forutsittningar.

Regeringen och Sveriges Kommuner och Regioner (SKR) har fran 2018 haft
en dverenskommelse om en langsiktig inriktning for vard och behandling av
séllsynta sjukdomar. Ett statligt ekonomiskt stod har riktats till de sex
regionala CSD:erna, som érligen fatt en miljon kronor vardera. Ytterligare
fyra miljoner kronor har gatt till att stirka och utveckla den nationella
samordningen och patientperspektivet.

Sedan 2019 utfors den nationella samordningen av séllsynta sjukdomar inom
ramen for regionernas gemensamma system for kunskapsstyrning i hélso-
och sjukvérden. Region Stockholm-Gotland har det nationella
samordningsansvaret for omradet sillsynta sjukdomar, vilket innebér att utse
en nationell samordnare och att tilldela CSD Karolinska ansvaret att leda
samverkan mellan de sex sjukvardsregionala CSD, inklusive forvaltning av
webbsidan CSD i samverkan. Arbetet inom dverenskommelsens olika delar
kan foljas 1 den arliga verksamhetsrapporten som tas fram av SKR.

Nationellt kompetenscentrum fér anhoriga

Nationellt kunskapscentrum for anhoriga (Nka) har bland annat i uppdrag att
skapa kunskaps- och anhorigstod for foréldrar till barn och unga med
rorelsehinder, utvecklingsstdrning, svdra kommunikationssvarigheter, syn-
och horselnedsittning i kombination med medicinska problem. Dessa kan
inga 1 sdllsynta diagnoser.

Orphanet

Orphanet grundades i1 Frankrike av INSERM (franska nationella institutet
for hélso- och medicinsk forskning) 1997 med stdd av Europeiska
kommissionen. Orphanet samlar in och sprider kunskap om séllsynta
sjukdomar, till exempel data om specialistkliniker, medicinska laboratorier,
pagéaende forskning och patientorganisationer i respektive land, for att
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forbattra diagnostik, vard och behandling av patienter med séllsynta
sjukdomar.

De tillhandahaller information om séllsynta sjukdomar, och forvaltar ocksa
nomenklaturen for sédllsynta sjukdomar, ORPHA-koder. Nationella team
ansvarar for insamling av data om specialistkliniker, medicinska
laboratorier, pdgaende forskning samt patientorganisationer i deras
respektive land. Den svenska delen av Orphanet koordineras och finansieras
fran Karolinska Institutet.

Diagnosspecifika kompetenscentrum

Nationellt kompetenscenter for dovblinda vid MoGard arbetar nationellt
med kunskapsutveckling och kunskapsféormedling inom omradet
dovblindhet. Dovblindhet ingdr som en av flera funktionsnedséttningar i
flera av de sillsynta diagnoserna.

Nationellt center for Rett syndrom och nirliggande diagnoser ar ett
kompetens- och resurscentrum som erbjuder vard — bade utredning och
behandling. De utfor forskning och kunskapsspridning om Rett syndrom och
nérliggande diagnoser. Verksamheten tillhor organisatoriskt Jaimtlands 14ns
landsting. Rett Center ingér inte i systemet for NHV eller ERN. I Sverige ar
det Karolinska Universitetssjukhuset 1 Stockholm som dr medlem i ERN for
séllsynta syndrom med missbildningar eller intellektuell
funktionsnedséttning, dir Rett syndrom ingar.
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1177 - Fosterdiagnostik https://www.1177.se/barn-- hamtad
gravid/graviditet/undersokningar-under- 240803
graviditeten/fosterdiagnostik/

1177, Kliniska https://vardpersonal.1177.se/kunskapsst  hamtad

kunskapsstod, od/ 240814

vardprogram och

vardforlopp

CSD i samverkan https://csdsamverkan.se/ hamtad

240830

CSD i samverkan, https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvar  hamtad

Expertteam i Sverige: d/expertteam/expertteam/expertteamoc 240702
hexpertresurser.5.631da2517ee3b83881
25e96.html

CSD i samverkan, Mal for  https://csdsamverkan.se/csdisverige/sjuk  hamtad

Centrum for sallsynta vardsregionalacentrumforsallsyntadiagn 240731

diagnoser oser/csd/malforcentrumforsallsyntadiag
noser.5.5d8a5cd41793ff87c4e584b.html

CSD i samverkan, https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvar  hamtad

Sveriges deltagande i d/europeiskareferensnatverkern/ern/sve 240703

ERN rigesdeltagandeiern.5.22db72cd186a1c6
dd12806ca.html

Danmark, Aarhus CSS https://www.auh.dk/afdelinger/born-og- ~ hamtad
unge/center-for-sjaldne-sygdomme/ 240804

Danmark, Rigshospitalet https://www.rigshospitalet.dk/afdelinger- hamtad

CSS og-klinikker/julianemarie/boern-og- 240804
unge/sjaeldne-sygdomme-center-
5004/Sider/default.aspx

EU-kommissionen, ERNi  https://health.ec.europa.eu/rare- hamtad

Sverige diseases-and-european-reference- 240703
networks_en

EU-kommissionen, https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad

Patientrorlighetsdirektive  tod-och-regler/regler-och- 240902

t riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-
rad/om-foreskrifter-och-allmanna-
rad/eu-direktiv/

EU-kommissionen, https://ec.europa.eu/social/main.jsp?catl  hamtad

Strategi for rattigheter d=1484&langld=sv 240627

for personer med

funktionsnedsattning

2021-2030

Funktionsratt Sverige: https://funktionsratt.se/vart-arbete/fns- hamtad

FN:s rekommendationer ~ rekommendationer-till-sverige-om- 240804

till Sverige om

funktionsrattskonventionen-2024/

35


https://www.1177.se/barn--gravid/graviditet/undersokningar-under-graviditeten/fosterdiagnostik/
https://www.1177.se/barn--gravid/graviditet/undersokningar-under-graviditeten/fosterdiagnostik/
https://www.1177.se/barn--gravid/graviditet/undersokningar-under-graviditeten/fosterdiagnostik/
https://vardpersonal.1177.se/kunskapsstod/
https://vardpersonal.1177.se/kunskapsstod/
https://csdsamverkan.se/
https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvard/expertteam/expertteam/expertteamochexpertresurser.5.631da2517ee3b8388125e96.html
https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvard/expertteam/expertteam/expertteamochexpertresurser.5.631da2517ee3b8388125e96.html
https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvard/expertteam/expertteam/expertteamochexpertresurser.5.631da2517ee3b8388125e96.html
https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvard/expertteam/expertteam/expertteamochexpertresurser.5.631da2517ee3b8388125e96.html
https://csdsamverkan.se/csdisverige/sjukvardsregionalacentrumforsallsyntadiagnoser/csd/malforcentrumforsallsyntadiagnoser.5.5d8a5cd41793ff87c4e584b.html
https://csdsamverkan.se/csdisverige/sjukvardsregionalacentrumforsallsyntadiagnoser/csd/malforcentrumforsallsyntadiagnoser.5.5d8a5cd41793ff87c4e584b.html
https://csdsamverkan.se/csdisverige/sjukvardsregionalacentrumforsallsyntadiagnoser/csd/malforcentrumforsallsyntadiagnoser.5.5d8a5cd41793ff87c4e584b.html
https://csdsamverkan.se/csdisverige/sjukvardsregionalacentrumforsallsyntadiagnoser/csd/malforcentrumforsallsyntadiagnoser.5.5d8a5cd41793ff87c4e584b.html
https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvard/europeiskareferensnatverkern/ern/sverigesdeltagandeiern.5.22db72cd186a1c6dd12806ca.html
https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvard/europeiskareferensnatverkern/ern/sverigesdeltagandeiern.5.22db72cd186a1c6dd12806ca.html
https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvard/europeiskareferensnatverkern/ern/sverigesdeltagandeiern.5.22db72cd186a1c6dd12806ca.html
https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvard/europeiskareferensnatverkern/ern/sverigesdeltagandeiern.5.22db72cd186a1c6dd12806ca.html
https://www.auh.dk/afdelinger/born-og-unge/center-for-sjaldne-sygdomme/
https://www.auh.dk/afdelinger/born-og-unge/center-for-sjaldne-sygdomme/
https://www.rigshospitalet.dk/afdelinger-og-klinikker/julianemarie/boern-og-unge/sjaeldne-sygdomme-center-5004/Sider/default.aspx
https://www.rigshospitalet.dk/afdelinger-og-klinikker/julianemarie/boern-og-unge/sjaeldne-sygdomme-center-5004/Sider/default.aspx
https://www.rigshospitalet.dk/afdelinger-og-klinikker/julianemarie/boern-og-unge/sjaeldne-sygdomme-center-5004/Sider/default.aspx
https://www.rigshospitalet.dk/afdelinger-og-klinikker/julianemarie/boern-og-unge/sjaeldne-sygdomme-center-5004/Sider/default.aspx
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks_en
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks_en
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks_en
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/om-foreskrifter-och-allmanna-rad/eu-direktiv/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/om-foreskrifter-och-allmanna-rad/eu-direktiv/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/om-foreskrifter-och-allmanna-rad/eu-direktiv/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/om-foreskrifter-och-allmanna-rad/eu-direktiv/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/om-foreskrifter-och-allmanna-rad/eu-direktiv/
https://ec.europa.eu/social/main.jsp?catId=1484&langId=sv
https://ec.europa.eu/social/main.jsp?catId=1484&langId=sv
https://funktionsratt.se/vart-arbete/fns-rekommendationer-till-sverige-om-funktionsrattskonventionen-2024/
https://funktionsratt.se/vart-arbete/fns-rekommendationer-till-sverige-om-funktionsrattskonventionen-2024/
https://funktionsratt.se/vart-arbete/fns-rekommendationer-till-sverige-om-funktionsrattskonventionen-2024/

Bilaga: Kunskapsunderlag

Dnr 13995/2024

Funktionsrattskonventio
nen 2024

Forsakringskassan, https://www.forsakringskassan.se/privat ~ hamtad

Tandvardsstod och person/tandvard/tandvardsstod 241027

Sarskilt tandvardsbidrag

Genomic Medicine https://genomicmedicine.se/utbildning/ hamtad

Sweden, utbildning 240807

Heja olika! Pa speeddejt https://hejaolika.se/artikel/pa-speeddejt- hamtad

med blivande lakare med-blivande-lakare/ 240830

Kommissionen for https://www.isl-forum.se/wp- hamtad

innovativa sarlakemedel content/uploads/2022/11/DIPL0O072_Strat 240627

egi_fo%CC%88r_sa%CC%88lIsynta_ha%C
C%88lsotillsta%CC%B8And_201019.pdf

Myndigheten for vard https://www.vardanalys.se/rapporter/red hamtad

och omsorgsanalys, Redo  o-for-framtiden/ 241029

for framtiden, 2024

Myndigheten fér vard- https://www.vardanalys.se/rapporter/fast hamtad

och omsorgsanalys: Fast  -lakarkontakt-i-primarvarden-2024/ 241029

lakarkontakt i

primarvarden, 2024

Myndigheten for vard https://www.vardanalys.se/rapporter/var  hamtad

och omsorgsanalys: den-ur-befolkningens-perspektiv/ 241029

Varden ur befolkningens

perspektiv, 2024

Nationellt https://nkcdb.se/ hamtad

kompetenscenter for 240830

dovblinda

Nationellt https://anhoriga.se/ hamtad

kompetenscentrum for 240830

anhériga

NGO Committee for Rare  https://www.ngocommitteerarediseases.  hamtad

Diseases org/ 240812

OHCHR: Committee on https://www.ohchr.org/en/documents/ge  hamtad

the Rights of Persons neral-comments-and- 240813

with Disabilities, General =~ recommendations/general-comment-

comments no6-equality-and-non-discrimination

Orphanet https://www.orpha.net/ hamtad
240830

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

dokument, Nationell dokument/departementsserien-och- 240830

anhdrigstrategi

promemorior/2022/04/nationell-
anhorigstrategi---inom-halso--och-
sjukvard-och-omsorg/
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Regeringen, Strategi for https://www.regeringen.se/informations ~ hamtad
systematisk uppfdljning material/2021/09/informationsmaterial- 240830
av strategi-for-systematisk-uppfoljning-av-
funktionshinderspolitike ~ funktionshinderspolitiken-under-

n 20212031/

Region Jamtland- https://www.nationelltcenter.se/ hamtad

Harjedalen, Nationellt 240703

center for Rett syndrom

och narliggande

diagnoser

Region Jénkopings lan, https://www.rjl.se/Folktandvarden/Komp  hamtad

Odontologiskt centrum etenscenter-for-sallsynta-odontologiska- 240703
tillstand/

Region Stockholm, https://www.karolinska.se/vard/funktion/  hamtad

Karolinska, Centrum for funktion-medicinsk-diagnostik- 240803

medfédda metabola karolinska/cmms/centrum-for-medfodda-

sjukdomar (CMMS) metabola-sjukdomar/

Region Stockholm, https://www.karolinska.se/vard/funktion/ hamtad

Karolinska, Sjukdomar funktion-medicinsk-diagnostik- 240803

som ingar i karolinska/vardgivare/kul/centrum-for-

nyféddhetsscreeningen medfodda-metabola-
sjukdomar/nyfoddhetsscreening/

Region Stockholm, SMO https://www.vardcentraler.regionstockho  hamtad
Im.se/vi-erbjuder/vid- 241029
funktionsnedsattning/

Region Sérmland, SMO https://samverkan.regionsormland.se/for ~hamtad
-vardgivare/medicinska- 241029
omraden/rehabilitering-habilitering-och-
forsakringsmedicin/funktionsnedsattning
/smo/

Region Vasterbotten, https://www.regionvasterbotten.se/orga  hamtad

Odontologiskt centrumi  nisation-och- 240703

Umea verksamheter/tandvard/specialisttandvar
den/odontologiskt-kunskapscentrum-i-
norr

Region Vasterbotten, https://www.regionvasterbotten.se/funkti hamtad

Primo onsnedsattning/primo 240830

Riksdagen, Foérordningen  https://www.riksdagen.se/sv/dokument-  hamtad

(2015:284) med och-lagar/dokument/svensk- 240807

instruktion for
Socialstyrelsen

forfattningssamling/forordning-2015284-
med-instruktion-for_sfs-2015-284/
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(2017:612) om och-lagar/dokument/svensk- 240830
samverkan vid forfattningssamling/lag-2017612-om-
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Riksdagen, Patientlagen https://www.riksdagen.se/sv/dokument- ~ hamtad
(2014:821) och-lagar/dokument/svensk- 240627
forfattningssamling/patientlag-
2014821 _sfs-2014-821/#K1,
Riksdagen, Prioriteringar  https://www.riksdagen.se/sv/dokument-  hamtad
inom halso- och och- 240801
sjukvarden, betdnkande lagar/dokument/betankande/prioritering
1996/97:SoU14 ar-inom-halso-och-
sjukvarden_gkO1sou14/
Riksférbundet Sallsynta https://www.sallsyntadiagnoser.se/wp- héamtad
diagnoser content/uploads/2015/06/Skuggstrategi_ 240627
2012_11_19.pdf
SKR, Kunskapsstyrning https://kunskapsstyrningvard.se/kunskap hamtad
sstyrningvard.44259.html 240731
SKR, NPO séllsynta https://kunskapsstyrningvard.se/kunskap hamtad
sjukdomar sstyrningvard/programomradenochsamv 240830
erkansgrupper/nationellaprogramomrad
en/nposallsyntasjukdomar.56462.html
SKR, Primarvard en https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklin  hamtad
vardniva gavverksamhet/naravard/gemensamplan 240801
primarvard/primarvardenvardniva.69558.
html
SKR, Overenskommelse https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklin  hamtad
om God och néra vard gavverksamhet/naravard/overenskomme 240902
Iseomengodochnaravard.28402.html
SNOMED International https://www.snomed.org/?lang=sv hamtad
240807
Socialstyrelsen, Cystisk https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad
fibros tod-och-regler/omraden/sallsynta- 240830

halsotillstand/cystisk-fibros/
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Bilaga: Kunskapsunderlag

Dnr 13995/2024

Socialstyrelsen, https://www.socialstyrelsen.se/globalass ~ hamtad

Foreskrifter (SOSFS ets/sharepoint- 240703

2012:16) om sarskilt dokument/artikelkatalog/foreskrifter-

tandvards- bidrag och-allmanna-rad/2012-12-11.pdf

Socialstyrelsen, https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad

Foreskrifter och allmdnna  tod-och-regler/regler-och- 241029

rad (SOSFS 2012:17) om riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-

tandvard vid langvarig rad/konsoliderade-foreskrifter/201217-

sjukdom eller om-tandvard-vid-langvarig-sjukdom-

funktionsnedsattning: eller-funktionsnedsattning/

Socialstyrelsen, https://roi.socialstyrelsen.se/fmb hamtad

Forsakringsmedicinskt 240731

beslutsstod

Socialstyrelsen, https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/ko hamtad

Habiliteringsersattning mmuner/statsbidrag-for- 240703
habiliteringsersattning/

Socialstyrelsen, https://www.socialstyrelsen.se/statistik- hamtad

Internationell och-data/klassifikationer-och-koder/icf/ 240830

klassifikation av

funktionstillstand,

funktionshinder och

halsa, ICF

Socialstyrelsen, https://www.socialstyrelsen.se/om- hamtad

Kartlaggning visar pa socialstyrelsen/pressrum/press/kartlagg 240807

stora behov av nationella  ning-visar-pa-stora-behov-av-nationella-

hélsodata halsodata/

Socialstyrelsen, https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad

Kunskapsdatabasen tod-och-regler/omraden/sallsynta- 240815
halsotillstand/

Socialstyrelsen, https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad

Kurséamnen tod-och- 240731
regler/utbildning/kursamnen/sok-
kursamne/sallsynta-diagnoser/

Socialstyrelsen, Nationell  https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad

hogspecialiserad vard tod-och-regler/regler-och- 240803
riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/

Socialstyrelsen, Nationell  https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad

hogspecialiserad vard - tod-och-regler/regler-och- 241029

Fosterterapi

riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-
vard/oversikt/fosterterapi/
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Bilaga: Kunskapsunderlag

Dnr 13995/2024

Socialstyrelsen, Nationell  https://www.socialstyrelsen.se/kunskasst hamtad
hogspecialiserad vard - od-och-regler/regler-och- 240704
PGD riktlinjer/nationell-hogsecialiserad-
vard/oversikt/preimlantatorisk-genetisk-
diagnostik/
Socialstyrelsen, Nationell  https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad
hogspecialiserad vard, tod-och-regler/regler-och- 240812
oversikt alla omraden riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-
vard/oversikt/
Socialstyrelsen, Nationell  https://www.socialstyrelsen.se/globalass  hamtad
kartlaggning av ets/sharepoint- 240704
barnhalsovarden dokument/artikelkatalog/ovrigt/2020-10-
6889.pdf
Socialstyrelsen, Nationell  https://www.nationellavardkompetensra  hamtad
vardkompetensradet det.se/om-radet/om-nationella- 240703
vardkompetensradet/
Socialstyrelsen, Nationell  https://www.socialstyrelsen.se/globalass = hamtad
vagledning om fast ets/sharepoint- 240731
vardkontakt och dokument/artikelkatalog/vagledning/201
individuell vardplan 7-10-25.pdf
Socialstyrelsen, https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad
Nationella tod-och- 240703
planeringsstddet regler/kompetensforsorjning/nationella-
planeringsstodet/
Socialstyrelsen, https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad
Nationella tod-och-regler/regler-och- 240731
screeningprogram riktlinjer/nationella-screeningprogram/
Socialstyrelsen, https://www.socialstyrelsen.se/om- hamtad
Nationellt riktvarde for socialstyrelsen/pressrum/press/nationellt 240808
fast lakarkontakt ska -riktvarde-for-fast-lakarkontakt-ska-bidra-
bidra till kad kontinuitet  till-okad-kontinuitet-och-trygghet-i-
och tryggheti primarvarden/
primarvarden
Socialstyrelsen, Ny https://www.socialstyrelsen.se/aktuellt/n  hamtad
statistik over y-statistik-over-fosterskador-och- 240803
fosterskador och kromosomavvikelser/
kromosomavvikelser
Socialstyrelsen, https://www.esv.se/Statsliggaren/Regleri  hamtad
Regleringsbrev 2024 ngsbrev?rbid=24140 240807
Myndighet
Socialstyrelsen, Rett https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad
syndrom tod-och-regler/omraden/sallsynta- 240830

halsotillstand/retts-syndrom/
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https://www.socialstyrelsen.se/om-socialstyrelsen/pressrum/press/nationellt-riktvarde-for-fast-lakarkontakt-ska-bidra-till-okad-kontinuitet-och-trygghet-i-primarvarden/
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Bilaga: Kunskapsunderlag

Dnr 13995/2024

Socialstyrelsen, https://kunskapsguiden.se/omraden-och- hamtad

Samverkan kring barn teman/barn-och-unga/samverkan-kring- 240804

och unga, barn-och-unga/

Kunskapsguiden

Socialstyrelsen, SK-kurser  https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad
tod-och-regler/utbildning/sk-kurser/ 240731

Socialstyrelsen, https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/org  hamtad

Statsbidrag for anisationer/handikapporganisationer/ 240703

handikapporganisationer

Socialstyrelsen, https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/org  hamtad

Statsbidrag for viss anisationer/viss-verksamhet-pa- 240703

verksamhet pa funktionshindersomradet/

funktionshinderomradet

Socialstyrelsen, https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/ovri ~ hamtad

Statsbidrag inom ga/kompetenscentrum-pa- 240703

tandvardsomradet tandvardsomradet/

Socialstyrelsen, https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/org  hamtad

Statsbidrag till anisationer/anhorigorganisationer/ 240703

anhdrigorganisationer

Socialstyrelsen, https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/org  hamtad

Statsbidrag till anisationer/statsbidrag-till- 240703

organisationer som organisationer-inom-omradet-sallsynta-

bidrar till en mer diagnoser/

patientcentrerad vard for

patientgruppen personer

med sallsynta diagnoser

Socialstyrelsen, https://termbank.socialstyrelsen.se hamtad

Termbanken 240830

Socialstyrelsen, Termer https://www.socialstyrelsen.se/statistik- hamtad

och klassifikationer och-data/klassifikationer-och-koder/ 240703

Socialstyrelsen, https://www.socialstyrelsen.se/globalass  hamtad

Uppfoljning av ets/sharepoint- 241023

statsbidrag till dokument/artikelkatalog/ovrigt/2014-12-

kompetenscentrum pa 28.pdf

tandvardsomradet

Socialstyrelsen, Vem far https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad

gora vad i halso- och tod-och-regler/regler-och-riktlinjer/vem- 241025

sjukvarden och far-gora-vad/

tandvarden

Socialstyrelsens https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad

foreskrifter (2018:48) om  tod-och-regler/regler-och- 240902

nationell
hogspecialiserad vard

riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-
rad/konsoliderade-foreskrifter/201848-
om-nationell-hogspecialiserad-vard/
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Dnr 13995/2024

Socialstyrelsens https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad
nationella riktlinjer tod-och-regler/regler-och- 240703
riktlinjer/nationella-riktlinjer/

Socialstyrelsens https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad

planeringsverktyg for tod-och-regler/omraden/god-och-nara- 241017

fast lakarkontakt vard/fast-lakarkontakt/

Socialstyrelsens rapport https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss hamtad

om omstallningen till tod-och-regler/omraden/god-och-nara- 240912

God och néra vard vard/uppfoljning/

Statens beredning for https://www.sbu.se/sv/publikationer/SBU  hamtad

medicinsk och social -utvarderar/kontinuitet-i-varden/ 241029

utvardering (SBU),

Kontinuitet i varden.

Stockholm; 2021

Vastra https://www.mun-h-center.se/ hamtad

Gétalandsregionen, Mun- 240703

H centrum

WHO, European https://eurohealthobservatory.who.int/p hamtad

Observatory on Health ublications/i/sweden-health-system- 240902

Systems and Policies review-2023

Agrenska https://www.agrenska.se/ hamtad
240830
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