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Remiss avseende förslag till nationell strategi inom området sällsynta
hälsotillstånd
 
Detta mejl skickas till berörda intressenter som regioner, myndigheter, intresseorganisationer,
personer med särskild sakkunskap och andra berörda aktörer inom området sällsynta
hälsotillstånd.

Socialstyrelsen har i uppdrag att ta fram ett förslag till nationell strategi inom området sällsynta
hälsotillstånd.

Nu möjliggör vi att ge synpunkter på förslaget samt bilagor (Kunskapsunderlag, Omvärldsanalys
och Uppdragsbeskrivning). Remissen syftar till att sprida information om ett viktigt men eftersatt
område, att förankra de mål, delmål och insatser som föreslås samt att öka förutsättningarna för
deras genomförbarhet. Det är frivilligt att lämna synpunkter på förslaget. Socialstyrelsen
kommer att bedöma alla inkomna synpunkter och bjuda in till ett remissmöte i januari/februari
för att beskriva hur vi beaktar dessa.

Bilaga Metodbeskrivning bifogas för kännedom. För mer information om Socialstyrelsens
uppdrag att ta fram ett förslag till nationell strategi inom området sällsynta hälsotillstånd
vänligen se 
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-
halsotillstand/nationell-strategi/.

Vi är tacksamma för yttranden per e-post genom att bifoga fil(er) i wordformat för att underlätta
vårt arbete med att sammanställa svaren. Remissvar skickas till
sallsyntahalsotillstand@socialstyrelsen.se, ange diarienummer 13995/2024 i ämnesraden.

Synpunkter på förslagen ska ha kommit in till Socialstyrelsen senast den 20 december 2024. 

Kontakt avseende remissen: sallsyntahalsotillstand@socialstyrelsen.se
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Beskrivning av uppdraget 
Regeringen beslutade den 11 januari 2024 om att ge Socialstyrelsen i 
uppdrag att ta fram ett förslag till en nationell strategi inom området 
sällsynta hälsotillstånd. Enligt uppdraget ska förslaget till den nationella 
strategin  


• utgå från patientgruppernas behov och bidra till att skapa samsyn kring 
mål och prioriteringsområden för inriktningen framåt 


• bygga vidare på befintliga hälso- och sjukvårdsstrukturer och beakta 
berörda aktörers olika roller i arbetet med sällsynta hälsotillstånd, 
fokusera på att tydliggöra samordnande och kunskapsspridande funktioner 


• avgränsas till de ansvarsområden inom hälso- och sjukvården som 
aktualiseras inom ramen för detta uppdrag. 


Observera: Det ingår inte i uppdraget att inkludera läkemedel för 
behandling av sällsynta hälsotillstånd i förslaget till nationell strategi.  


Dialog för ändamålsenlig samverkan 
Socialstyrelsen ska under uppdraget föra dialog och inhämta kunskap och 
synpunkter från relevanta aktörer där urvalet bör representera olika instanser 
och nivåer inom sjukvården. Viktiga instanser och aktörer är bland andra  


• patientorganisationer 
• Ågrenska 
• Centrum för sällsynta diagnoser (CSD) 
• anhörigorganisationer 
• nationella orofaciala (mun och ansikte) kunskapscentrum. 
• nationella programområden (NPO) som Nationellt programområde 


sällsynta sjukdomar 
• Sveriges Kommuner och Regioner (SKR)  
• andra organisationer och myndigheter med relevans för uppdraget. 


Socialstyrelsen ska även beakta de synpunkter som har lämnats till 
Regeringskansliet (Socialdepartementet) under hearingen om sällsynta 
hälsotillstånd den 29 november 2023.  


Det ska framgå hur statliga myndigheter, kommuner, regioner, civilsamhälle 
och andra berörda aktörer kan inkluderas i arbetet med sällsynta 
hälsotillstånd. Förslaget ska bidra till goda förutsättningar för en mer 
sammanhållen och ändamålsenlig samverkan mellan berörda aktörer. Man 
ska också ta hänsyn till utvecklingen i fråga om sällsynta hälsotillstånd inom 
EU och på internationell nivå, om det är lämpligt.  







Bilaga: Metodbeskrivning  Dnr 13995/2024 


5 
 


Förslag på utveckling, stöd och 
uppföljning  
I uppdraget ingår att föreslå vilka mål och prioriteringar som bör fastställas 
för den nationella strategin. Det ska framgå vilka strukturer som finns för 
personer med sällsynta hälsotillstånd, och förslag ska lämnas på 
utvecklingsinsatser som bidrar till att patientgruppen får en ändamålsenlig 
hälso- och sjukvård. I uppdraget ingår även att beakta hur andra länder 
arbetar med strategier för sällsynta hälsotillstånd. 


Socialstyrelsen ska lämna förslag på vilken typ av stöd vi kan ge vid 
genomförandet av den nationella strategin. Vi ska också lämna förslag på 
mått för uppföljning av den nationella strategin, liksom hur en sådan 
uppföljning bör genomföras. 
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Varför behöver vi en nationell 
strategi för sällsynta 
hälsotillstånd? 
I avsaknad av vårdprogram, riktlinjer, rutiner och vårdförlopp som tas fram 
för vanliga sjukdomar behöver sällsynta sjukdomar en nationell strategi för 
att uppmärksammas och få likvärdig vård som andra mer vanliga sjukdomar.  


Många patienter med sällsynta hälsotillstånd får, trots alla insatser som skett 
sedan tidigt 2000-tal, tyvärr inte den hjälp de behöver idag. Komplexiteten 
inom sällsynta hälsotillstånd är stor och samordningen inom hälso- och 
sjukvården måste därför bli bättre, både lokalt, regionalt och nationellt.  


En nationell strategi inom området sällsynta hälsotillstånd behövs för att vi 
ska få en gemensam bild av vilket gemensamt ansvar vi har, och för att 
samordna oss inom sjukvården, mellan kommuner, regioner och 
myndigheter, tillsammans med patientorganisationer och privata aktörer.  


En strategi skapar överblick, tydliggör utmaningar – men också möjligheter 
– och sätter igång handling. 
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Uppdragets genomförande 
Socialstyrelsen har inhämtat kunskap och underlag till strategin genom 
enskilda samtal, flera informationsmöten, och ett stort antal bilaterala möten. 
Alla har fått möjlighet att lämna inspel genom att skriva till en 
funktionsbrevlåda till och med den 13 december 2024.  


Utöver de möten vi själva har organiserat har vi deltagit vid en hearing 
anordnad av Socialdepartementet och referensgruppsmöten anordnat av 
NPO sällsynta sjukdomar under hösten 2023 samt 2024. Vi har också varit 
inbjudna vid ett flertal dialog- och informationsforum för att informera och 
samtala om vårt arbete. 


Erfarenhetsutbyte och diskussioner 
om samarbete 
Medverkande under hela uppdraget har varit ett stort antal aktörer med både 
lång och djup erfarenhet inom området men även aktörer där vi tillsammans 
har medvetandegjort beröringspunkter och diskuterat förutsättningar för 
eventuellt framtida samarbete.  


Vi har fört dialog med och inhämtat inspel från andra myndigheter, Sveriges 
Kommuner och Regioner (SKR) och representanter för andra utredningar 
med beröringspunkter för sällsynta hälsotillstånd. Under arbetet har vi med 
regelbundenhet stämt av tankar och idéer med framförallt Riksförbundet 
Sällsynta Diagnoser, Ågrenska, NPO sällsynta sjukdomar och representanter 
från Centrum för Sällsynta Diagnoser (CSD). 


Dialog om tillgång till läkemedel  
I uppdraget ingår inte att inkludera förslag och åtgärder om läkemedel för 
behandling av sällsynta hälsotillstånd. Utifrån patientens perspektiv är dock 
tillgången till läkemedelsbehandling mot sällsynta sjukdomar en viktig del 
utifrån flera perspektiv. Det kan till exempel handla om att stärka 
vårdstrukturer för att patienten ska få vård på rätt nivå, och att patienten ska 
få möta expertis för att få rätt bedömning inför insättning och uppföljning av 
ett läkemedel eller annan behandling. En dialog har därför förts med berörda 
aktörer även gällande tillgång till läkemedel. 


Förankring och kommunikation 
Genom nämnda dialoger har förslagets prioriterade områden och förslag till 
insatser förankrats bland de aktörer de berör. Förslaget till nationell strategi 
har även remitterats till berörda aktörer och andra intressenter. 
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Socialstyrelsen bjöd därefter in till ett remissmöte för att beskriva de 
synpunkter som inkommit och hur dessa eventuellt omhändertagits. 


Kommunikation om uppdraget har skett via digitala och fysiska möten samt 
genom information om uppdraget på Socialstyrelsens webbsidor för 
sällsynta hälsotillstånd. Externa aktörer har genom egen kommunikation i 
valda medier informerat om pågående arbete. 


Socialstyrelsen har löpande informerat regeringskansliet 
(Socialdepartementet) om hur arbetet med uppdraget fortskrider.  


Om återredovisningen 
Socialstyrelsens redovisning består av en slutrapport och fyra bilagor: 


• Kunskapsunderlaget ger en övergripande bild av vårdstrukturer och 
kunskapsspridande funktioner som är relevanta inom området. 


• Omvärldsanalysen ger en utblick i vår omvärld för att sätta uppdraget i 
ett sammanhang. 


• Uppdragsbeskrivningar ger exempel på hur uppdrag för ett par av 
förslagets aktörer skulle kunna utformas.  


• Metodbeskrivningen visar hur vi har gått till väga för att samla kunskap 
och synpunkter kring de förslag till fokusområden och insatser vi 
presenterar. 


Slutrapporten inklusive bilagor ska fungera som underlag för att  


• utforma och besluta om en nationell strategi för området sällsynta 
hälsotillstånd 


• vidareutveckla regeringens satsningar inom området  
• underlätta ett mer fokuserat arbete med styrning och förbättring på 


nationell, regional och lokal nivå.  
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Förord 
På uppdrag av regeringen har Socialstyrelsen tagit fram detta förslag till en 
nationell strategi inom området sällsynta hälsotillstånd. Uppdraget grundar 
sig i regeringens ambition att stärka patientgruppernas tillgång till en jämlik 
hälso- och sjukvård av god kvalitet.  


En nationell strategi inom området sällsynta hälsotillstånd innebär inte att 
personer med sällsynta hälsotillstånd ska ha bättre vård, eller annan rätt till 
sjukvårdens insatser, än andra patienter. Alla har rätt till god och jämlik 
vård. Men det finns också skäl att betona komplexiteten och problematiken 
med att leva med ett sällsynt hälsotillstånd, och medvetandegöra detta för 
beslutsfattare genom en nationell strategi.  


Förslaget till nationell strategi riktar sig till regeringen och beslutsfattare i 
regionernas ledning. Det vänder sig också till chefer och personal som 
arbetar i vårdkedjan och till nationella aktörer inom området.  


Socialstyrelsen har gett möjlighet för alla att löpande lämna synpunkter och 
inspel under arbetets gång. Förslaget remitteras även för att inhämta 
synpunkter från olika intressenter och aktörer, och skickas riktat till alla 
regioner och berörda aktörer. Justeringar i förslaget kan göras efter 
beaktande av remissynpunkterna. Genom att vi får in synpunkter, kan vi 
göra en bredare konsekvensanalys och därmed ta fram ett mer förankrat 
förslag utifrån de insatser som prioriteras och efterfrågas.  


Socialstyrelsen vill tacka alla som med stort engagemang och 
expertkunnande har deltagit i arbetet med att ta fram förslaget till nationell 
strategi inom området sällsynta hälsotillstånd. 


 


Björn Eriksson 
Generaldirektör 
Socialstyrelsen 
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Sammanfattning 
Den sällsynta patienten är inte ovanlig i den svenska sjukvården. Gruppen 
som sådan är heterogen, men individerna ställs inför liknande utmaningar, 
eftersom bristen på kunskap om hälsotillstånden ofta är hög. För många 
sällsynta grupper kompliceras vardagen än mer genom stora och komplexa 
vårdbehov. Enligt hälso- och sjukvårdslagen ska de med störst behov ges 
företräde till vården, men det finns tydliga brister för den här gruppen. 
Förmågan att ta hand om de sällsynta patienterna i sjukvården är generellt 
hög, men vårdpersonalen saknar ofta rätt förutsättningar. För att komma till 
rätta med detta behöver den pågående utvecklingen i vården fortsatt hög 
uppmärksamhet, samtidigt som samverkan mellan berörda aktörer ökar.  


Utveckling i rätt riktning för sällsynta 
patienter 
Det sker idag flera viktiga förändringar i svensk hälso- och sjukvård:  


• Den snabba medicinska utvecklingen ökar möjligheterna till 
individanpassad vård, så kallad precisionsmedicin.  


• Man ställer om till god och nära vård med ett mer personcentrerat 
arbetssätt.  


• Hälsodata blir allt mer tillgänglig. 


Dessa förändringar utmanar rådande arbetssätt, prioriteringar och strukturer. 
För patientgruppen med sällsynta hälsotillstånd har de en avgörande 
betydelse, eftersom de förbättrar möjligheterna till en mer jämlik vård. Flera 
initiativ för att förbättra vården för sällsynta patienter sker även inom den 
europeiska unionen, där dessa patienter ofta ses som drivande. Strategins 
fokusområden bygger därmed vidare på och stärker en pågående utveckling.  


Fokus på förbättring 
Socialstyrelsen har identifierat 6 prioriterade fokusområden:  


1. Tidig diagnos och jämlik tillgång till vård 
2. Samordnade vårdinsatser 
3. Kunskap om patientgruppen 
4. Delaktighet för patienter och närstående 
5. Synliggörande av sällsynta hälsotillstånd 
6. Samordning för långsiktig hållbarhet 
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En diagnos kan vara en förutsättning för så 
mycket mer  
I fokusområdet Tidig diagnos och jämlik tillgång till vård riktas mål och 
insatser mot att stärka de verksamheter som idag verkar för ett nytt sätt att 
arbeta i takt med medicinska framsteg, samt att bättre tillgängliggöra den 
kunskap och expertis som faktiskt finns.  


Personcentrerad vård, synlighet och ökad 
kunskap – en förutsättning för vårdutveckling  
I fokusområdet Samordnade vårdinsatser riktas mål och insatser mot att 
bygga vidare på den personcentrerade vården. Där representerar den 
sällsynta patienten ofta en grupp som kan dra stor nytta av den pågående 
förändringen. Insatserna riktas även mot att vård och samordning ska ske på 
rätt vårdnivå, och att integrera och stötta verksamheter som behöver vara en 
del av en sammanhållen vårdkedja för en sällsynt patient.  


Kunskapsnivån om den sällsynta patienten är dock generellt låg i hälso- och 
sjukvården. Därför föreslås i fokusområdet Kunskap om patientgruppen 
insatser för att stärka idag välfungerande kunskapsspridande strukturer, men 
även för att höja den allmänna kunskapsnivån hos framför allt vårdens olika 
professioner.  


Trots att den sällsynta patienten finns mitt ibland oss så kan denne inte alltid 
urskiljas, och utestängs därmed från både möjliga behandlingar och 
forskningsprojekt. Fokusområdet Synliggörande av sällsynta 
hälsotillstånd innehåller insatser för att bland annat utvärdera och 
implementera relevanta begreppssystem och sjukdomsklassifikationer, samt 
att säkerställa förutsättningar för kvalitetsuppföljningar. 


Den sällsynta patienten som medskapare av 
sin egen framtid  
Personer med ett sällsynt hälsotillstånd kan vara ensamma med sin diagnos i 
Sverige, men i sitt hälsotillstånd delar man sina utmaningar och behov med 
nära en halv miljon andra. Väger vi dessutom in anhöriga handlar det om en 
stor och utsatt grupp i samhället.  


För att stärka patientinflytandet föreslås i fokusområdet Delaktighet för 
patienter och närstående insatser för att förbättra villkoren för 
patientföreningar. Insatser riktas även mot bättre förutsättningar för att 
hantera utmaningar och ta vara på möjligheter för varje person och familj 
som lever med sällsynta hälsotillstånd. 
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Kraftsamling för idag och imorgon 
För att vi ska uppnå målsättningen med strategin behöver flera olika aktörer 
gå samman, framför allt hälso- och sjukvårdens och omsorgens huvudmän, 
myndigheter, lärosäten och patientorganisationer.  


I fokusområdet Samordning för långsiktig hållbarhet föreslås hur den 
nationella samordningen för strategins förslag kan drivas framåt, samt hur 
mål och delmål kan följas upp. 


En god och jämlik vård för den sällsynta patienten ställer vårdens pågående 
förändringar på sin spets – och kommer på så sätt att gagna samtliga 
patienter. 
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Om förslaget till nationell 
strategi  
Socialstyrelsen har på uppdrag av regeringen tagit fram ett förslag till en 
nationell strategi inom området sällsynta hälsotillstånd. Denna rapport är en 
återredovisning av regeringsuppdraget förslag till en nationell strategi inom 
området sällsynta hälsotillstånd som regeringen beslutade om 11 januari 
2024 S2023/03244, S2024/00038 (delvis).  


Vi vänder oss i första hand till regeringen, men innehållet kan även vara 
värdefullt för andra aktörer som är verksamma inom området sällsynta 
hälsotillstånd med mandat och möjlighet att förändra förutsättningarna för 
svensk hälso- och sjukvård.  


Rapportens upplägg 
I de inledande kapitlen går vi igenom förutsättningarna för uppdraget med 
utgångspunkt i vården av sällsynta hälsotillstånd idag. Därefter presenterar 
vi 6 prioriterade fokusområden, och ger förslag på insatser för att uppnå de 
förbättringar som behövs. Vi redogör även för hur genomförandet av 
strategin kan följas upp.  


Till rapporten hör 4 bilagor:  


• Kunskapsunderlaget ger en övergripande bild av vårdstrukturer och 
kunskapsspridande funktioner som är relevanta inom området. 


• Omvärldsanalysen ger en utblick i vår omvärld för att sätta uppdraget i 
ett sammanhang. 


• Uppdragsbeskrivningar ger exempel på hur uppdrag för ett par av 
förslagets aktörer skulle kunna utformas.  


• Metodbeskrivningen visar hur vi har gått till väga för att samla kunskap 
och synpunkter om de förslag till fokusområden och insatser vi 
presenterar. 


Slutrapporten inklusive bilagor ska fungera som underlag för att  


• utforma och besluta om en nationell strategi för området sällsynta 
hälsotillstånd 


• vidareutveckla regeringens satsningar inom området  
• underlätta ett mer fokuserat arbete med styrning och förbättring på 


nationell, regional och lokal nivå.  
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Förslag för läkemedel ingår inte 
I uppdraget ingår inte att ta fram förslag och åtgärder om läkemedel för 
sällsynta hälsotillstånd. Utifrån patientens perspektiv är dock tillgången till 
läkemedelsbehandling mot sällsynta sjukdomar en viktig del utifrån flera 
perspektiv. Det kan till exempel handla om att stärka vårdstrukturer för att 
patienten ska få möta expertis på rätt vårdnivå, och därmed få rätt 
bedömning inför insättning och uppföljning av ett läkemedel eller en annan 
behandling. Därför har vi även fört dialog med berörda aktörer om 
tillgången till läkemedel. 


En nationell strategi för bättre 
samverkan  
Socialstyrelsens uppdrag är att föreslå konkreta, genomförbara och 
uppföljningsbara insatser för att stärka hälso- och sjukvården för patienter 
med sällsynta hälsotillstånd.  


Med förslaget vill vi bidra till regeringens styrning och ge uppmärksamhet 
och status åt området. Idag är det visserligen en prioriterad fråga, men den är 
komplex och svår för en enskild aktör att ta sig an. Syftet med förslaget är 
därför att långsiktigt stärka organiseringen av svensk hälso- och sjukvård för 
att möta de behov som finns och därmed bidra till goda förutsättningar för 
en mer sammanhållen och ändamålsenlig samverkan mellan berörda aktörer. 
Strategin kan då fungera som ett stöd för samverkan, och även påverka 
viktiga aktörer som inte är statliga myndigheter.  


Jämlikhet och kvalitet i fokus 
Vi vill ge ett tvärsektoriellt perspektiv och visa hur olika aktörer, vårdnivåer 
och vårdinstanser är berörda – och hur de kan bidra till att förbättra vården. 
Med det vill vi betona att sällsynta hälsotillstånd inte är något ovanligt som 
”inte berör mig eller oss”. Tvärtom: det handlar om patienter som ofta har 
mer komplexa vårdbehov både av medicinska skäl och på grund av 
hälsotillståndens sällsynthet. Behov som vi måste ta hänsyn till för att dessa 
patienter ska få lika god och jämlik vård som andra.  


En nationell strategi innebär inte att personer med sällsynta hälsotillstånd 
ska ha bättre vård eller annan rätt till hälso- och sjukvårdens insatser än 
andra patienter. Alla har rätt till god och jämlik vård. Men det finns skäl att 
betona komplexiteten och problematiken med att leva med ett sällsynt 
hälsotillstånd, och att medvetandegöra detta för beslutsfattare genom en 
nationell strategi. Vi behöver helt enkelt ägna särskild uppmärksamhet åt 
personer med sällsynta hälsotillstånd, så att de kan garanteras samma 
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kvalitet och jämlika insatser i sjukvården som personer med mer vanligt 
förekommande och välkända sjukdomar.  


Förslaget vilar på kriterierna för god 
vård 
Förslaget till nationell strategi vilar på Socialstyrelsens sex dimensioner av 
god vård och omsorg: 


• Kunskapsbaserad: Hälso- och sjukvården ska baseras på bästa 
tillgängliga kunskap och bygga på både vetenskap och beprövad 
erfarenhet. 


• Säker: Hälso- och sjukvården ska vara säker där riskförebyggande 
aktiviteter ska förhindra skador.  


• Individanpassad: Hälso- och sjukvården ska bidra till att vården ges med 
respekt för individens specifika behov, förväntningar och integritet. 
Individen ska ges möjlighet att vara delaktig. 


• Effektiv: Hälso- och sjukvården ska använda tillgängliga resurser på 
bästa sätt för att uppnå uppsatta mål. Verksamheten ska också präglas av 
rättssäkerhet. 


• Jämlik: Hälso- och sjukvården ska se till att vården tillhandahålls och 
fördelas på lika villkor. 


• Tillgänglig: Hälso- och sjukvården ska verka för att vården är tillgänglig 
och ges i rimlig tid. Ingen ska behöva vänta oskälig tid på den vård som 
hen har behov av. 


Motiveringar till förslaget 
En långsiktig nationell strategi för området sällsynta hälsotillstånd behövs 
för att möta utmaningarna i vården med ökade kostnader, prioriteringar i 
vården och ökade krav på effektivitet. Här motiverar vi de insatser vi 
föreslår i korta drag.  


Satsa på utredning, diagnostik och 
samordning 
Ökade investeringar i utredning, diagnostik och samordnat 
omhändertagande i vården för personer med sällsynta hälsotillstånd är det 
mest betydelsefulla för att öka vårdkvaliteten och minska samhällskostnader. 
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Utveckla vårdorganisationen 
Hälso- och sjukvården behöver ställa om till en mer personcentrerad nära 
vård. Ökad delaktighet, tillgänglighet och kontinuitet i primärvården gör 
vården bättre, även för patienter med sällsynta hälsotillstånd.  


De förändringar som pågår stärker vården för alla patienter, men det krävs 
ytterligare investeringar för att åstadkomma en tillfredsställande 
vårdorganisation för patienter med sällsynta hälsotillstånd. Ett 
multidisciplinärt, nationellt och internationellt samarbete är nödvändigt, och 
det måste få robusta och tydliga former. 


Förbättra information och omhändertagande 
Vården måste möta dagens och framtidens patienters krav på information 
och kvalitet i omhändertagandet. Kunskapsbildning och kunskapsspridning 
inom sällsynta hälsotillstånd måste förbättras på både grundläggande nivå 
och på specialistnivå. 


Underlätta för patientorganisationer 
Särskilda insatser behövs för att minska skillnader mellan 
patientorganisationer inom sällsynta hälsotillstånd och ”vanliga 
hälsotillstånd”. Förutsättningarna att göra sig hörda behöver förbättras, till 
exempel när det gäller möjligheten att få statsbidrag. 


Följ upp och utvärdera 
Utvecklingen av vården för patienter med sällsynta hälsotillstånd kommer 
att ställa stora krav på uppföljning och utvärdering. För att detta ska fungera 
är följande helt avgörande:  


• strukturerad dokumentation i journalsystem 
• rapportering/registrering i register 
• datadelning för primär- och sekundäranvändning av data. 
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Sällsynthetens dilemma 
Begreppet sällsynt hälsotillstånd finns definierat i Socialstyrelsens termbank 
sedan år 2020 som ”hälsotillstånd med låg prevalens”. Det är alltså 
hälsotillstånd (sjukdom, skada, störning eller förändring i kroppsfunktion) 
som finns hos en låg andel av befolkningen, och som vanligen medför 
varaktiga konsekvenser för livsvillkoren och särskilda problem som betingas 
av sällsyntheten. Sällsynta hälsotillstånd kräver speciell kompetens och ofta 
samordnade insatser från hälso- och sjukvården och övriga samhället.  


Sällsyntheten gör det dock svårt för professionen att bygga kunskap, och 
samordningen kan vara mycket komplex, eftersom personer med sällsynta 
hälsotillstånd ofta har många vårdkontakter utan att höra hemma någon 
särskild stans. Vi kan kalla det för sällsynthetens dilemma. I Socialstyrelsens 
termbank står det att ”en förekomst hos färre än 5 av 10 000 invånare kan 
anses som låg prevalens”. Om ett sällsynt hälsotillstånd är ännu mer sällsynt 
– ultrasällsynt – kan sällsynthetens dilemma vara större för en enskild 
patient med en viss diagnos.  


Vi behöver en nationell strategi  
Många patienter med sällsynta hälsotillstånd får tyvärr inte den hjälp de 
behöver idag, trots alla insatser som skett sedan tidigt 2000-tal. 
Komplexiteten inom sällsynta hälsotillstånd är stor, och samordningen i 
hälso- och sjukvården måste bli bättre, både lokalt, regionalt och nationellt.  


Eftersom vårdprogram, riktlinjer, rutiner och vårdförlopp i stor utsträckning 
saknas, behöver sällsynta hälsotillstånd en nationell strategi som kan  


• säkerställa att sällsynta hälsotillstånd uppmärksammas och får vård som 
är likvärdig med vård för mer vanligt förekommande sjukdomar 


• ge en bild av det gemensamma ansvaret och bidra till att samordna 
sjukvården: kommuner, regioner och myndigheter, tillsammans med 
patientorganisationer och privata aktörer 


• skapa överblick, tydliggöra utmaningar och möjligheter och sätta fokus på 
konkreta insatser. 


För vissa sällsynta hälsotillstånd saknas det expertis i Sverige, därför är det 
även viktigt med internationellt samarbete och samordning. 


Kunskapsbristen är stor 
Kunskapsbristen om sällsynta hälsotillstånd är stor bland professioner och 
allmänhet. Det saknas kunskap om 
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• de enskilda diagnoserna  
• hur diagnostisering, behandling och uppföljning ska gå till 
• var det finns eventuell expertis inom landet, och var man hittar 


information eller expertis utomlands. 


Patienterna är idag ofta sina egna kunskapsbärare, och en resurs som kan 
användas bättre av vården, utan att patienten ska tvingas vara medicinsk 
expert inom sitt eget hälsotillstånd. Patienten är expert på sin egen situation 
och de behov som följer av hälsotillståndet. Flera offentliga aktörer har ett 
stort engagemang och en bred kunskap inom området, men det finns en 
tydlig förbättringspotential för att kunskapen ska bli mer känd, använd och 
tillgänglig.  


 Läs mer:  
• I bilagan Kunskapsunderlag beskriver vi översiktligt vårdstrukturer 


av betydelse och några organisationer med kunskapsspridande 
funktion inom området sällsynta hälsotillstånd.  


• I bilagan Omvärldsanalys kan du läsa om olika initiativ i vår 
omvärld med påverkan på vården för patienter med sällsynta 
hälsotillstånd. 
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Prioriterade fokusområden 
Socialstyrelsens uppdrag är att föreslå konkreta, genomförbara och 
uppföljningsbara insatser för att stärka hälso- och sjukvården för patienter 
med sällsynta hälsotillstånd. I det här kapitlet presenterar vi de områden som 
enligt vår bedömning kommer att bidra till goda förutsättningar för en mer 
sammanhållen och ändamålsenlig samverkan mellan berörda aktörer. Vi har 
identifierat 6 prioriterade fokusområden:  


1. Tidig diagnos och jämlik tillgång till vård 
2. Samordnade vårdinsatser 
3. Kunskap om patientgruppen 
4. Delaktighet för patienter och närstående 
5. Synliggörande av sällsynta hälsotillstånd 
6. Samordning för långsiktig hållbarhet 


Förslag till övergripande mål, delmål 
och insatser  
För varje fokusområde ger vi förslag på ett övergripande mål och ett antal 
delmål. Vi presenterar dessutom exempel på insatser för att nå målen. 
Insatserna riktas för att långsiktigt möta de utmaningar som dagens, men 
framför allt morgondagens, sjukvård kan komma att ställas inför, där 
befintliga arbetssätt behöver utmanas och ny kunskap omsättas.  


De övergripande målen beskriver en riktning för varje fokusområde, och 
de resultat som behöver uppnås på nationell nivå genom ett strategiskt 
utvecklings- och förbättringsarbete.  


Delmålen är steg på vägen för att nå det övergripande målet. Här presenterar 
vi generellt formulerade delmål som olika aktörer kan utgå ifrån. När 
delmålen formuleras i en handlingsplan behöver man konkretisera och 
tidsbestämma dem, för att kunna mäta och följa upp. Varje delmål ska vara 
specifikt, tydligt och väl avgränsat. Det är också viktigt att ange vilken aktör 
som har ansvar för respektive mål.   


Exempel på insatser: För varje fokusområde listar vi exempel på insatser 
som olika aktörer kan använda när de tar fram sina handlingsplaner. Syftet 
med insatserna är att långsiktigt möta de utmaningar som hälso- och 
sjukvården stöter på, situationer där befintliga arbetssätt behöver utmanas 
och ny kunskap omsättas. Arbete över gränser – mellan specialiteter, 
regioner och länder – behöver utvecklas och premieras. Här ser det olika ut, 
så varje aktör får skräddarsy sina insatser. Listan med exempel på insatser 
kan fungera som inspiration. 
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1. Tidig diagnos och jämlik tillgång till 
vård 
Det finns ingen särskild klinik eller mottagning i Sverige enbart för sällsynta 
hälsotillstånd. Upptäckt, diagnos, behandling och uppföljning av patienter 
berör samtliga vårdnivåer och specialiteter i hälso- och sjukvården och 
tandvården. Det kan uppstå stora skillnader i vården beroende på var i landet 
patienterna bor och får vård, eftersom kunskap och kompetens skiljer sig åt 
mellan olika vårdgivare. 


Alla nyfödda barn i Sverige erbjuds nyföddhetsscreening där flera allvarliga 
medfödda sjukdomar ingår. Men för en person med ett sällsynt hälsotillstånd 
som inte upptäcks i nyföddhetsscreeningen kan tiden till diagnos vara lång – 
allt från några veckor upp till 30 år. De senaste åren har möjligheterna att 
diagnostisera genetiska sjukdomar förbättrats markant med hjälp av bland 
annat utvecklingen inom genomik, studier av hela arvsmassan. Vissa får 
dock inte veta att de kan få en remiss för utredning, och även om man får en 
genetisk utredning leder den inte alltid till en diagnos. En utebliven diagnos 
ökar risken för felaktig eller utebliven behandling, inklusive exempelvis 
habiliteringsinsatser. Risken är också att man går miste om annat stöd från 
samhället, som till exempel personlig assistans, avlastning för föräldrar, 
skolskjuts och tandvårdsstöd.  


Ställ snabbare och säkrare diagnos och 
behandling med multidisciplinära arbetsflöden 
Riksförbundet Sällsynta diagnoser visar i sin medlemsundersökning från 
2024 att kunskapen i vården inte räcker för att ge rätt behandling: 


• I genomsnitt tog det 7 år att få den sällsynta diagnosen från att den 
första kontakten togs med vården. 


• 5 av 10 deltagare fick sin diagnos först i vuxen ålder.  
• 1 av 3 deltagare svarade att diagnosen ledde till bättre vård.  
• 1 av 6 deltagare har någon gång blivit nekad vård på grund av sitt 


sällsynta hälsotillstånd.  


Den medicinska utvecklingen har skapat förutsättningar för att fler ska få 
diagnos och behandling. Att tolka och handskas med genetiska data, och att 
handlägga fortsatt vård, kräver dock multidisciplinära arbetsflöden och 
samarbeten för att koppla genetiska fynd till en sjukdomsbild. Utan denna 
koppling finns det stor risk för feldiagnostik och felbehandling.  


Utveckling och klinisk implementering av nya diagnostiska metoder och 
behandlingar kräver resurser för till exempel analyser, läkemedel och 
kompetensutveckling. Det kräver även nära samarbeten mellan hälso- och 
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sjukvård, universitet, tekniska högskolor och andra intressenter, som 
exempelvis läkemedelsindustrin. 


Gör den expertis som finns tillgänglig 
Mycket kunskap om sällsynta hälsotillstånd finns hos enskilda experter, vid 
expertcenter eller inom nationella och internationella nätverk. Vissa 
patientgrupper med sällsynta hälsotillstånd har en väl fungerande 
vårdorganisation i form av team eller medicinska center, men vårdvägar och 
remissförfarande till dessa är inte tillräckligt kända eller integrerade i 
sjukvårdssystemet. När vårdvägarna till dessa experter och nätverk blir 
kända och tillgängliga kan kunskapsluckorna fyllas och komma patienten till 
nytta i vårdmötet och i andra sammanhang. 


Mål för fokusområde 1 
Det övergripande målet är att tiden för utredning och diagnos är förkortad 
och behandlingen jämlik vid sällsynta hälsotillstånd. 


Fokusområde 1 Tidig diagnos och jämlik tillgång till vård 


Delmål Exempel på insatser 


1. Det finns en långsiktig 
förvaltning för de 
verksamheter som skapar 
förutsättningar för tidig 
diagnos, behandling och 
uppföljning. 


• Säkra långsiktig förvaltning och utred 
en modell för nationell styrning av 
nyföddhetsscreening.  


• Stärk utvecklingen av nationella 
nätverk genom att till exempel säkra 
resurser för deltagande, 
synliggörande och implementering i 
sjukvårdssystemet. 


• Fullfölj förflyttningen in i klinisk 
praxis av pågående projektinitiativ 
för genetisk diagnostisering eller 
precisionsmedicinska centrum. 


2. Multidisciplinära arbetssätt 
är stärkta och utvecklade. 


• Skapa incitament för 
professionsinitierade 
multidisciplinära arbetssätt och 
samarbeten inom och mellan 
vårdnivåer, exempelvis mellan 
primär- och specialistvård eller barn- 
och vuxensjukvård. 


• Stärk Socialstyrelsens normativa roll. 
Vi utfärdar föreskrifter, tar fram 
riktlinjer och kunskapsstöd. Vår roll 
kan stärkas om vi exempelvis får 
möjlighet att identifiera och 
analysera förutsättningarför arbete 
över organisatoriska gränser i 
multidisciplinära team. 
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3. Vårdrekommendationer 
och behandlingar 
implementeras jämlikt över 
landet. 


• Stärk samarbetet mellan regionernas 
system för kunskapsstyrning och 
myndigheter för att förbättra 
tillgången till kunskapsstöd i 
vårdmötet. Gör exempelvis 
gemensamma informations- och 
utbildningsinsatser.  


• Stärk vårdpersonalens 
förutsättningar att implementera 
kunskapsstöd om sällsynta 
hälsotillstånd. 


• Ta fram nationella kriterier för ökad 
jämlikhet i tillgången till diagnostik 
och behandling, som läkemedel, 
hjälpmedel och habilitering.  


• Initiera föreskriftsarbete för att 
främja en mer jämlik tillgång till 
tandvård inom tandvårdsstödet vid 
sällsynta hälsotillstånd. 


4. Den regionala och 
nationella 
nivåstruktureringen av vård 
inom sällsynta hälsotillstånd 
är tydliggjord och 
genomförd (utöver 
processen för nationell 
högspecialiserad vård). 


• Snabba på den regionala 
nivåstruktureringen med fokus på 
sällsynta hälsotillstånd. 


• Ta fram implementeringsstöd för 
styrning och ledning till 
beslutsfattare inom 
regionledningarna för att tydliggöra 
vård- och remissvägar.  


Syfte: Att skapa långsiktighet och stabilitet 
Syftet med de föreslagna insatserna är att stärka och tydliggöra 
verksamheter som redan arbetar så som patienter med sällsynta 
hälsotillstånd vill och behöver. Dessa verksamheter arbetar nationellt för att 
öka tillgången till diagnostik, inklusive genomik, och tar ett helhetsansvar 
under patientens livstid. Vi vill rikta tydliga insatser och resurser till sådana 
verksamheter för att skapa långsiktighet och stabilitet i deras arbete.  


Vård och behandling behöver bli mer jämlik över landet, kunskapsstöd 
behöver implementeras och arbete över gränser – mellan specialiteter, 
mellan regioner och mellan länder – behöver utvecklas och premieras på alla 
vårdnivåer. Därför riktar vi insatser mot dessa områden.  


2. Samordnade vårdinsatser 
I takt med den medicinska utvecklingen blir vi människor äldre; detta gäller 
även personer med sällsynta hälsotillstånd. Det innebär att såväl antalet 
personer som lever med ett sällsynt hälsotillstånd som antalet sällsynta 
hälsotillstånd ökar. Det innebär också att alla vårdstrukturer omfattas: barn- 
och vuxensjukvård i kommuner och regioner, i primär- och specialiserad 
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vård, på lokal, regional, nationell och internationell nivå. En personcentrerad 
god vård, på rätt vårdnivå, vid rätt tillfälle, förutsätter att det finns 
samverkan mellan dessa vårdstrukturer.  


Komplexa vårdbehov med många 
vårdkontakter kräver samordning 
För en person med ett sällsynt hälsotillstånd och komplexa vårdbehov är 
vårdkontakterna ofta många. Personer som lever med sällsynta 
hälsotillstånd, kan ha upp emot 120 vård- och samhällskontakter för att få 
vardagen att fungera. Graden av komplexitet i samordning varierar med hur 
många av patientens vårdåtgärder som behöver samordnas. Övergångar är 
särskilt utmanande.  


Riksförbundet Sällsynta diagnosers medlemmar som svarat på 2024 års 
medlemsenkät svarar att 2 av 10 har en vårdplan, alltså en sammanhållen 
planering, 5 av 10 har en fast vårdkontakt, men av de som har en fast 
vårdkontakt upplever 4 av 10 att de inte är hjälpta av den.  


Till en patients vårdkontakter hör även tandvården, därför behöver 
samordningen mellan tandvård och sjukvård bli bättre. Att själv navigera i 
vården och försöka samordna vårdbesök, tandvård, rehabilitering, 
habilitering, intyg med mera blir därför en stor del av livet för patienter och 
närstående. Många önskar sig en fast läkar- och vårdkontakt för att få 
kontinuitet i vården och hjälp med samordningen. Bristen på allmänläkare – 
och dagens uppdelning av sjukvård i stuprör – försvårar dock en 
kontinuerlig och sammanhållen vård.  


Mål för fokusområde 2 
Det övergripande målet är att patienter med sällsynta hälsotillstånd och 
komplexa vårdbehov med många vårdkontakter får stöd och vägledning 
genom vården.  


Fokusområde 2: Samordnade vårdinsatser  


Delmål Exempel på insatser 


1. Den personcentrerade 
vården är utvecklad för 
personer med sällsynta 
hälsotillstånd med 
komplexa vårdbehov. 


• Prioritera sällsynta hälsotillstånd med 
komplexa vårdbehov vid implementeringen 
av en fast vård- och läkarkontakt. 


• Ta fram nationella riktlinjer för övergångar, 
exempelvis från barn- till vuxensjukvård, 
specialist- till primärvård och primärvård till 
kommunalvård.  


• Gör vårdmötet flexibelt – exempelvis med 
extra tid för inhämtning av kunskap. 


• Uppmärksamma behoven hos personer 
med sällsynta hälsotillstånd med komplexa 







Sällsynta hälsotillstånd  Dnr 13995/2024 


 


19 
 


vårdbehov när digitala samordningsverktyg 
i vården utvecklas.  


• Se till att det är möjligt (juridiskt och 
tekniskt) att, utifrån det individuella 
behovet, agera ombud i vårdens e-tjänster. 


2. Primärvården känner 
trygghet i 
handläggningen av 
patientgruppen under 
hela livstiden, och har 
förutsättningar att 
samordna denna vård. 


• Säkerställ tillgängligheten till expertis för 
primärvården vid specialistenheter som 
nationell högspecialiserad vård (NHV), 
europeiska referensnätverk (ERN) och andra 
liknande expertteam inom sällsynta 
hälsotillstånd.  


• Stärk Centrum för sällsynta diagnosers 
(CSD) roll att stödja vid övergångar mellan 
exempelvis specialist- och primärvård och 
från barn- till vuxensjukvård.  


3. Rehabiliteringen och 
habiliteringens betydelse 
och roll i vårdkedjan är 
tydlig, välintegrerad och 
mer jämlik över landet. 


• Stötta implementeringen av vägledning för 
övergången från barn- till vuxensjukvård för 
unga med medfödd eller tidigt förvärvad 
funktionsnedsättning.  


• Skapa incitament för kliniskt arbete med 
patientgruppen i habilitering. 


• Satsa på hälsofrämjande insatser och 
rehabilitering. 


• Utforska nya arbetssätt och fördelning av 
ansvar eller uppgiftsväxling inom kommunal 
vård.  


4. Tandvårdens betydelse 
och roll i vårdkedjan är 
tydlig och välintegrerad. 


• Utveckla och förtydliga allmäntandvårdens 
och specialisttandvårdens uppdrag inom 
området sällsynta hälsotillstånd. 


• Skapa incitament för professionsinitierade 
samarbeten mellan tand- och sjukvård inom 
sällsynta hälsotillstånd. 


Syfte: Att öka graden av personcentrerad vård 
Syftet med de föreslagna insatserna är att öka graden av personcentrerad 
vård genom att stärka rätten till kontinuitet, ge stöd vid övergångar och 
utveckla vårdmöten för att bättre möta den sällsynta patientens behov. 
Berörda aktörer ska också kunna göra tydliga och välgrundade prioriteringar 
i sitt arbete med att till exempel erbjuda en fast läkar- och vårdkontakt till 
dem som behöver det mest.  


Det gäller även utvecklingen av digitala verktyg, med insatser som tar 
hänsyn till patientgruppens särskilda behov, bland annat att kunna få tillgång 
till information över regiongränser, ibland även över landsgränser. För en 
person med ett sällsynt hälsotillstånd som inte klarar att hantera digitala 
verktyg på egen hand behöver vi säkerställa att det finns en välfungerande 
ombudsfunktion som ger ökade möjligheter till deltagande och tillgång 
till dagens vård och e-tjänster inom vården.  
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För att skapa bättre förutsättningar för samordning och sammanhållna 
vårdkedjor föreslår vi insatser för att öka tillgängligheten till specialister och 
förbättra integrationen av tandvård, rehabilitering och habilitering.  


3. Kunskap om patientgruppen 
Kunskapsbristen om sällsynta hälsotillstånd är stor bland profession och 
allmänhet. Ökade investeringar i kunskapshöjande insatser kommer att 
krävas för att så småningom göra besparingar i vården. Avsaknaden av 
kunskapsunderlag som vårdrekommendationer och vårdprogram för olika 
specifika sjukdomar leder till att patienter vandrar runt i vården i sitt 
sökande efter vård eller behandling och svar på sina frågor. Att ta fram olika 
vårdprogram, vårdförlopp eller liknande för alla cirka 8 000 diagnoser är 
dock en övermäktig uppgift.  


Det finns vårdprogram för ett fåtal av de sällsynta hälsotillstånden, men 
många är framtagna av internationella nätverk, och är inte översatta eller 
tillräckligt kända inom svensk sjukvård. Den bristfälliga kunskapen om 
sällsynta hälsotillstånd hos vårdgivare förutsätter många gånger att varje 
individ blir sin egen expert och budbärare av livsviktiga kunskaper. Det kan 
hänga på egen förmåga och tillfälligheter om ens vård blir säker och riktig, 
och att patienter och deras närstående får det samhällsstöd de har rätt till.   


Socialstyrelsens diagnostexter om sällsynta hälsotillstånd är i många fall den 
enda kvalitetsgranskade information som finns att tillgå på svenska. Flera 
offentliga aktörer har också ett stort engagemang och en bred kunskap inom 
området, men det finns en tydlig förbättringspotential för att kunskapen ska 
bli mer känd, använd och tillgänglig.  


 Läs mer:  
• I bilagan Kunskapsunderlag beskriver vi kunskapsspridande 


funktioner inom området sällsynta hälsotillstånd. 
• På Socialstyrelsens webbplats för Sällsynta hälsotillstånd finns det 


information om olika diagnoser. 


Mål för fokusområde 3 
Det övergripande målet är att patienter med sällsynta hälsotillstånd möts 
med adekvat kunskap och förståelse i vården.  


Fokusområde 3: Kunskap om patientgruppen 


Delmål Exempel på insatser 


1. Befintliga kunskapsbärande 
funktioner har förstärkts 
och utvecklats.  


• Utse ett nationellt kompetens- eller 
kunskapscentrum för sällsynta 
hälsotillstånd. 



https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-bland-sallsynta-halsotillstand/
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• Öka möjligheterna till patientutbildningar. 


• Tydliggör övergripande uppdrag inom 
sällsynta hälsotillstånd i Socialstyrelsens 
instruktion och regleringsbrev.  


• Ge Socialstyrelsen i uppdrag att öka och 
tillgängliggöra kunskapen om sällsynta 
hälsotillstånd hos prioriterade målgrupper, 
andra myndigheter och allmänheten.  


• Ge Socialstyrelsen i uppdrag att skapa 
möjligheter för vårdutveckling, till exempel 
genom att inkludera sällsynta hälsotillstånd i 
uppföljningar och utvärderingar av vården. 


• Stärk centrum för sällsynta diagnosers (CSD) 
uppdrag att bidra med kunskapsspridning 
inom området sällsynta hälsotillstånd. 


2. Utbildningen till 
vårdpersonalen är förstärkt. 


• Inför obligatorisk utbildning om sällsynta 
hälsotillstånd och områdets komplexitet på 
grundnivå, och säkerställ dessutom 
kontinuerlig fortbildning för läkare, 
tandläkare och annan vård- och 
tandvårdspersonal. 


• Satsa på kunskapshöjande insatser för 
sällsynta hälsotillstånd och om områdets 
komplexitet, i relation till verksamheternas 
respektive uppdrag, för elevhälsa och 
studenthälsa, äldre- och demensvård och 
kommunal vård. 


• Stärk utbildning och kunskapsspridning för 
precisionsmedicin och prioriteringsgrunder 
om nya läkemedel.  


3. Kunskapsstöden är 
tillgängliga och 
användbara. 


• Ge stöd och resurser till framtagande av 
tydlig information till patient och anhöriga. 


• Ge stöd och resurser till framtagande av 
kunskapsstöd för exempelvis ökad 
samverkan inom vården och ökad 
personcentrering i vården. 


• Utred möjligheterna till att ta fram ett 
försäkringsmedicinskt beslutsstöd för 
Sällsynta hälsotillstånd med intellektuell 
funktionsnedsättning. 


• Ge stöd och resurser till nationella 
strukturer, som kunskapsstyrnings-
strukturen, professionsföreningar etc., för 
att översätta och kvalitetssäkra befintliga, 
och ta fram nya, kunskapsstöd inom 
området sällsynta hälsotillstånd.  


• Ge stöd till patientföreningar och -
organisationer för att bidra till 
implementeringen av kunskapsstöd, som 
vårdprogram och vårdförlopp.  


• Inventera och tillgängliggör diagnostexter, 
behandlingsrekommendationer och 
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kunskapsstöd, till exempel via digitala 
verktyg för vården. 


Syfte: Att höja kunskapsnivån 
Syftet med de föreslagna insatserna är att stärka och utveckla 
kunskapsspridande funktioner och strukturer. Eftersom kunskapen om 
sällsynta hälsotillstånd generellt är låg, föreslår vi flera olika insatser för att 
höja kunskapsnivån hos vårdpersonal, men även hos myndigheter och andra 
aktörer. Detta bedömer vi kommer att leda till framtida besparingar i tid och 
resurser för både patient och sjukvård. Vi vill även uppmärksamma att 
patienten och dess företrädare är en resurs som kan användas bättre, 
eftersom de ofta är sina egna kunskapsbärare. Vården kan hjälpa patienterna 
att kritiskt granska informationen.  


Utbildning och information behöver även riktas mot patienter med sällsynta 
hälsotillstånd för ökad kunskap om hälsosamma livsstilsval, inklusive 
träning, kost, stresshantering och tillräcklig sömn, i preventivt syfte för att 
förhindra en ohälsa som är möjlig att undvika.  


Med dessa insatser vill vi även öka tillgängligheten till den kunskap som de 
facto finns och se till att ny kunskap tas fram. Vi vill också lyfta frågan om 
sällsynthetens dilemma, det vill säga den komplexitet som ett sällsynt 
hälsotillstånd ofta medför – och se till att det finns utbildning om detta. 


4. Delaktighet för patienter och 
närstående 
Patienter och närstående upplever att det finns brister i bemötande och 
information. De känner sig inte delaktiga i vården när det brister i dialogen 
med vårdpersonalen, och många upplever att personalen varken lyssnar eller 
tar till sig deras situation.  


Sämre förutsättningar för att driva 
gemensamma frågor 
Att göra sig hörd som patient är utmanande, och förutsättningarna för att 
organisera sig i patientföreningar är ännu svårare för patienter med sällsynta 
hälsotillstånd, eftersom de är ovanliga.  


Exempelvis är inte författningar och regler för statsbidrag och andra 
föreningsstöd anpassade för sällsynta hälsotillstånd, som naturligtvis är få 
inom en region eller kommun. Patienter har därmed dåliga förutsättningar 
för att organisera sig i föreningar som stöttar sina medlemmar och driver 
gemensamma frågor. Patientföreningarna upplever också att det finns en 
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ökad efterfrågan och förväntan på deras engagemang, inspel och arbetsinsats 
i utredningar, remissförfarande och liknande uppdrag. Detta är i och för sig 
en positiv utveckling, men den ökade arbetsbelastningen går dessvärre inte i 
takt med statsbidragen för att finansiera dessa verksamheter.  


Det finns aktörer och patientföreningar i Sverige med stort intresse och 
engagemang inom sällsynta hälsotillstånd:  


• Riksförbundet Sällsynta diagnoser har cirka 16 000 medlemmar och 
många diagnosföreningar av varierande storlek anslutna till sig. 


• Organisationer som företräder större sjukdomsgrupper rymmer även 
många sällsynta diagnoser, till exempel Neuro, Riksförbundet FUB och 
Primär immunbristorganisationen (PIO).  


• Även andra aktörer, som Ågrenska, arbetar med att stärka patientens röst i 
vården och i olika forum där styrning och ledning av vården går att 
påverka, till exempel inom kunskapsstyrningen och myndigheter. 


Mål för fokusområde 4 
Det övergripande målet är att det finns goda förutsättningar för patienter 
och närstående att vara delaktiga och medskapande i vårdutvecklingen och 
policyarbetet för sällsynta hälsotillstånd. 


Fokusområde 4: Delaktighet för patienter och närstående 


Delmål Exempel på insatser 


1. Patientföreningar inom 
sällsynta hälsotillstånd 
har samma 
förutsättningar som 
andra patientföreningar 
att driva sin 
intressepolitik. 


• Se över modellen för statsbidrag för att 
säkerställa att föreningar som representerar 
hälsotillstånd med låg prevalens inte 
missgynnas. 


• Skapa möjligheter för patientföreningar att i 
större utsträckning bidra till utbildningar.   


2. Tillgången till patient- 
och familjevistelser eller 
liknande aktiviteter är 
jämlik över landet. 


• Ge stöd till regionerna eller 
patientorganisationerna så att de kan erbjuda 
patienter och deras närstående vistelser vid 
familjevecka eller motsvarande aktivitet. 


• Se över modellen för statsbidrag till nationella 
kompetenscentrum inom området sällsynta 
hälsotillstånd och säkerställ att det blir mer 
jämlikt. 


3. Patientinflytandet har 
ökat. 


• Skapa incitament och standardiserade processer 
för att inkludera patientföreträdare i 
beslutsfattande organ och forum. 


• Satsa på patient- och närståendecentrerad 
forskning. 
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• Kartlägg de statsbidrag som involverar sällsynta 
hälsotillstånd, och utvärdera nytta och 
patientinflytande som eventuellt åstadkommits.  


• Analysera och föreslå förändringar som 
eventuellt kan behövas för styrmedel som 
statsbidrag eller överenskommelser. 


Syfte: Att förbättra delaktighet och medskapande 


Syftet med de föreslagna insatserna är att öka förmågan och möjligheterna 
hos personer som lever med sällsynta hälsotillstånd och deras närstående att 
ta makten över sin situation (empowerment) för dem som lever med 
sällsynta hälsotillstånd, exempelvis genom att göra tillgången till 
familjevistelser mer jämlik över landet. En familjevistelse innebär både 
fokus på och kunskap om patienten och de närstående, men också tillgång 
till erfarenhetsutbyte med andra i liknande situationer.  


Personer med sällsynta tillstånd och deras närstående behöver bjudas in för 
att delta i utvecklingen av vården och omsorgen som rör dem. Den kunskap 
som patienter och patientföreningar har är viktig för att föra utvecklingen 
vidare, och former för detta behöver arbetas fram.  


Genom att föreslå insatser som ger patientföreningar ökade möjligheter att 
bedriva sitt arbete, förväntas de kunna ta större del i beslut som påverkar 
dem. Insatserna bidrar också till mer och bättre kunskap för både 
medlemmar och andra målgrupper. 


5. Synliggörande av sällsynta 
hälsotillstånd 
Sällsynta hälsotillstånd syns inte i vårdsystemen eftersom kod- och 
klassificeringssystemen inte är tillräckliga för denna patientgrupp. När 
statistiska data inte går att samla in på ett tillräckligt adekvat eller detaljerat 
sätt blir vården svår att följa och utvärdera. Risken för felbehandling ökar 
också när diagnosen saknas eller inte är tillräckligt specifik. Diagnoskoder 
ligger även till grund för olika typer av bedömningar för patientens 
berättigande till samhällets stöd eller vårdgivarens möjligheter till skälig 
ersättning. 


Otillräckliga data försvårar arbetet 
Ändamålsenlig läkemedelsbehandling finns bara för cirka 5 procent av de 
sällsynta diagnoser som är kända idag. När kliniska läkemedelsprövningar 
genomförs och nya behandlingar kommer ut på marknaden är det därför 
nödvändigt att få ett system på plats för att hitta de få individer i landet som 
kan ha nytta av behandlingen. Det behövs alltså ett register som omfattar 
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information kopplat till individens vård, inklusive bekräftad diagnos eller 
genetiska data.  


Flera av de kvalitetsregister för sällsynta hälsotillstånd som finns har låg 
täckningsgrad, bygger på kortsiktig finansiering och kräver manuell 
inmatning av data. Otillräckliga data försvårar arbetet med ett systematiskt 
förbättringsarbete, till exempel att ta fram behandlingsrekommendationer för 
sällsynta hälsotillstånd eller vid uppföljning av nationella riktlinjer:  


Exempel: Indikatorer för uppföljning av Socialstyrelsens nationella 
riktlinjer för tandvård kan inkludera sällsynta hälsotillstånd, men det går inte 
att separera ut dem som egen grupp.  


Om vården ska kunna utvecklas för patienter med sällsynta hälsotillstånd 
måste därför sällsynta hälsotillstånd uppmärksammas och synliggöras på ett 
annat eller bättre sätt. 


Mål för fokusområde 5 
Det övergripande målet är att hälso- och vårddata för sällsynta patienter är 
tillgänglig och användbar inom vård, forskning och innovation.  


Fokusområde 5: Synliggörande av sällsynta hälsotillstånd 


Delmål Exempel på insatser 


1. Relevant kodverk och 
terminologi är 
implementerade.  


• Stärk förutsättningarna för 
implementering av relevanta kodverk 
knutna till nationell förvaltning, som till 
exempel SNOMED CT, och kommunicera 
definierad avsedd användning av 
standarder och kodverk. 


• Genomför en pilot av sällsynta 
hälsotillstånd i samband med införandet 
av ICD-11. 


• Ge Socialstyrelsen i uppdrag att 
analysera behovet av en svensk 
översättning och implementering av 
kodningssystemet ORPHA-koder.  
Socialstyrelsen kan också analysera vilka 
förutsättningar som krävs för att 
tillhandahålla och förvalta detta. 


2. Möjligheterna till 
uppföljning, utvärdering 
och vårdutveckling har 
säkerställts.  


• Säkra långsiktig finansiering för 
förvaltning och utveckling av 
kvalitetsregister inom sällsynta 
hälsotillstånd.  


• Säkerställ att den statliga finansieringen 
av kvalitetsregister kräver att man 
använder lösningar som fungerar 
tillsammans (interoperabilitets-
lösningar). 
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• Ge stöd till utveckling av Socialstyrelsens 
olika hälsodataregister, Patientregistret 
med flera, för att säkerställa synligheten 
av sällsynta hälsotillstånd, inklusive 
beslut om patientregister för 
primärvården.  


• Ge Socialstyrelsen i uppdrag att upprätta 
register för rekvisitionsläkemedel i 
enlighet med hälsodataregister-
utredningen.  


• Skapa incitament för forskningsprogram 
för odiagnostiserade. 


Syfte: Att synliggöra patienterna 
Syftet med de föreslagna insatserna är att skapa möjligheter för kontinuerlig 
vårdutveckling inom sällsynta hälsotillstånd. Som ett första steg behöver vi 
utreda vilka kodverk som är relevanta ur ett nationellt förvaltningsperspektiv 
och därefter säkerställa att dessa implementeras av regionerna.  


Socialstyrelsens hälsodataregister är idag otillräckliga för att följa vården 
enligt målen för området sällsynta hälsotillstånd. Det saknas juridiskt stöd 
för att behandla uppgifter om primärvården, och uppgifter om 
rekvisitionsläkemedel rapporteras endast i liten utsträckning till 
patientregistret. Intentionen är även att synliggöra personer med sällsynta 
hälsotillstånd som är och kanske förblir odiagnostiserade, för att ge dem 
likvärdig tillgång till samhällets stöd.  


Möjligheter till analys och uppföljning behöver öka för att man ska kunna ta 
hänsyn till sällsynta hälsotillstånd i vårdutvecklingen. Vi föreslår därför 
insatser som säkerställer långsiktig tillgång till registerdata.  


6. Samordning för långsiktig 
hållbarhet 
Området sällsynta hälsotillstånd är en drivkraft för den snabba medicinska 
utvecklingen och för framtidens hälso- och sjukvård, inte minst inom 
precisionsmedicin. Eftersom det handlar om ett heterogent och lågprevalent 
område krävs det dock en kraftsamling för att komma ifråga för initiativ 
inom vård, forskning, utveckling och innovation. Denna kraftsamling sker 
inte per automatik; det krävs nära samarbeten och samordning mellan 
myndigheter, hälso- och sjukvård, universitet, tekniska högskolor och andra 
intressenter, som läkemedelsindustrin, för att skapa den effekt som önskas.  
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Mål för fokusområde 6 
Det övergripande målet är ett långsiktigt fokus på sällsynta hälsotillstånd – 
att alla berörda aktörer känner till, genomför och följer upp strategin på ett 
samordnat sätt. 


Fokusområde 6: Samordning för långsiktig hållbarhet 


Delmål Exempel på insatser 


1. Det finns en stark och 
samordnad drivkraft för 
strategins genomförande. 


• Utse en nationell samordnare. 


2. Uppföljning, utvärdering 
och långsiktighet av 
strategin är säkerställd. 


• Ge Socialstyrelsen i uppdrag att följa 
upp, utvärdera och visualisera strategins 
genomförande. 


Syfte: Att skapa långsiktig hållbarhet 
Syftet med de föreslagna insatserna är att adressera alla berörda aktörer, och 
att säkerställa att strategins insatser genomförs och kan följas upp och 
visualiseras. En nationell samordnare skapar drivkraft och tydlighet i roll- 
och ansvarsfördelning, och säkerställer ett långsiktigt fokus på området.  
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Förslag till uppföljning och 
utvärdering  
Socialstyrelsens förslag till nationell strategi inom området sällsynta 
hälsotillstånd lyfter fram 6 prioriterade fokusområden, och presenterar 
övergripande mål, delmål och förslag till insatser för att nå dessa mål. Vi 
betonar att målen är generellt formulerade, vilket betyder att mer konkreta 
mål och delmål behöver tas fram i olika handlingsplaner. Förslagen till 
insatser är just förslag och exempel på insatser, vilket kan innebära att fler 
och andra insatser kan krävas för att uppnå målen. De föreslagna insatserna 
kan fungera som inspiration till olika aktörers handlingsplaner, och kan 
behöva anpassas efter olika målgruppers behov eller förutsättningar.  


Regeringen kan fatta beslut om en strategi inom området sällsynta 
hälsotillstånd, och tillsätta styrmedel och stöd till de olika mål, delmål och 
specifika insatser som vi föreslår här. Men de kan också gå vidare med 
andra typer av styrmedel för att förbättra vården för patienter med sällsynta 
hälsotillstånd. Insatserna kan då se annorlunda ut, men avsikten är att nå 
samma mål. Socialstyrelsen ser, oavsett om regeringen fattar beslut om en 
strategi eller ej, behovet av att området i stort följs upp. 


Analysera hälsoekonomi och etik 
Förslaget till nationell strategi föreslår flera mål, delmål och insatser som 
inte kan kostnadsberäknas eller har någon baslinje att utgå ifrån. Förslaget 
tar även upp stora behov, som exempelvis utveckling och förvaltning av 
kvalitetsregister och införande av nya kodverk.  


Om genomförandet av strategin fullföljs kan det i framtiden finnas bättre 
förutsättningar för att följa upp och analysera eventuella ökade eller 
minskade kostnader för särskilda insatser samt eventuella 
samhällsekonomiska besparingar. 


Vi ser därför behov av hälsoekonomiska analyser. Exempelvis finns det 
behov av att kartlägga patientgruppens vårdkonsumtion och kostnader i 
jämförelse med andra patientgruppers för att kunna sätta in rätt åtgärder. 


Om beslutet om en strategi fattas ser vi även behovet av en etisk analys i 
och med att det kan finnas konflikter mellan olika intressen eller värden 
beroende på vilka satsningar som görs inom området. En satsning på 
sällsynta hälsotillstånd avser inte att skapa undanträngningseffekter för 
andra patientgrupper med stora vårdbehov. 
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Uppföljning på lång och kort sikt 
Vi bedömer att många av de insatser som vi föreslår i strategin kan startas 
upp i närtid. Under en 10-årsperiod kan effekter av dessa förväntas och vissa 
delmål och mål uppnås, medan andra kräver längre tid för måluppfyllelse. 
Uppföljning och utvärdering behöver ske kontinuerligt (se figur 1) och 
under en längre period. Många av delmålen involverar flera aktörer och 
kräver samsyn och ett gemensamt engagemang. Det blir därmed viktigt med 
en tydlig dialog mellan de aktörer som berörs av detta förslag för att öka 
förståelsen och transparensen i ett komplext system.  


Med en viss regelbundenhet blir det även viktigt att följa upp och visualisera 
vilka förändringar som sker – och om de ger önskad effekt. Större 
utvärderingar av systemet i sin helhet måste dock ligga längre fram i tiden, 
eftersom komplexa strukturer och system tar lång tid att förändra. I 
framtiden kommer det finnas fler möjligheter att ta del av 
patientrapporterade data genom kvalitetsregister.  


Figur 1: Tidsplan för uppföljning och utvärdering


 
Vi föreslår att Socialstyrelsen får ett övergripande uppdrag inom området sällsynta 
hälsotillstånd, inklusive att följa upp, utvärdera och visualisera strategins 
genomförande. 


Indikatorer för uppföljning av 
strategins mål och delmål 
För uppföljning och utvärdering av strategins mål och insatser föreslår vi att 
Socialstyrelsen får i uppdrag att utarbeta indikatorer och hur man digitalt 
kan visualisera genomförandet under kommande år. Indikatorerna ska 
underlätta att följa utvecklingen och förbättringen av kvaliteten i hälso- och 
sjukvården och tandvården. Indikatorerna kan även användas för uppföljning 
av eventuella regionala handlingsplaner.  


En förutsättning för viss uppföljning och utvärdering är att bland annat att 
Socialstyrelsens hälsodataregister även inkluderar primärvårdsdata, vilket 
myndigheten inte har stöd för att behandla idag. Metoder för uppföljning 


Beslut om strategi 
december 2025


• Utarbeta indikatorer 
för uppföljning och 
utvärdering 2026


Statusrapport 
december 2026


• Etisk analys påbörjas


Uppföljning av 
strategin 
vartannat år från 
2028


• Hälsoekonomisk 
analys påbörjas


Utvärdering av 
strategin 2030


• Därefter vart 5:e år
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och utvärdering kan därför behöva anpassas efter vilka mål och delmål som 
analyseras. Här presenterar vi några exempel på indikatorer som bör ingå i 
Socialstyrelsens uppföljning: 


Strukturindikatorer 
Strukturindikatorer speglar förutsättningar för att bedriva vård och omsorg 
enligt strategins mål. Det handlar exempelvis om att följa upp om 


• habiliteringen har förutsättningar för att utföra sitt uppdrag 
• utbildningsinsatser har införts vid lärosäten 
• fortbildning erbjuds särskilda professionsgrupper, till exempel elevhälsa 


och kommuner. 


Processindikatorer  
Processindikatorer speglar vad som görs – när, var och hur. Det handlar 
exempelvis om att följa upp 


• andelen sällsynta patienter som har fast vårdkontakt eller läkarkontakt 
• utfall av läkarintyg, exempelvis tid att få intyg, implementeringen av ICF 


i primärvården 
• statsbidrag för sällsynta – viss verksamhet inom funktionshinderområdet, 


handikapporganisationer, tandvård med flera för att följa i vilken 
utsträckning de är ändamålsenliga. 


• implementering och följsamhet av befintliga kunskapsstöd inom sällsynta 
hälsotillstånd. 


Resultatindikatorer 
Resultatindikatorer speglar resultatet av vården och omsorgen. Det kan 
handla om att kartlägga och följa upp primärvårdsverksamheter med 
särskilda uppdrag, som SMO, exempelvis hur väl de uppfyller patientens 
behov och samhällsekonomiska aspekter.  


Utvecklingsindikatorer 
Utvecklingsindikatorer speglar rekommendationer som vi bedömer är 
viktiga att följa upp, men där data saknas. Det handlar exempelvis om att 
följa upp om 


• tillgängligheten för primärvården till specialistenheter som NHV, ERN 
och expertteam har blivit bättre 


• tiden till diagnos har förkortats 
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• tiden för att komma i kontakt med specialist har förkortats 
• om kod- och klassificeringssystem har utvecklats i enlighet med behoven 


inom sällsynta hälsotillstånd, exempelvis om fler har kunnat ingå i 
kliniska prövningar. 
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Konsekvensanalys 
Socialstyrelsens tidigare förslag till nationell strategi inom området sällsynta 
hälsotillstånd överlämnades i oktober 2012 till regeringen, men den avslogs. 
I förslaget till riksdagsbeslut motiverades detta med att strategiförslaget 
saknade rekommendationer för arbetet med att förverkliga de utlovade 
insatserna för personer som har sällsynta hälsotillstånd, vilket var den 
grundläggande orsaken till att strategiförslaget togs fram.  


Sverige har dock gjort och gör satsningar inom sällsynta hälsotillstånd i 
enlighet med EU:s prioriteringar och satsningar, till exempel som följd av 
life science-strategin från 2019. Staten har även sedan 2018 haft en 
överenskommelse med Sveriges Kommuner och Regioner (SKR) om 
särskilda satsningar på sällsynta hälsotillstånd, framför allt i hälso- och 
sjukvården.  


Målet har varit, och är, att med gemensamma resurser förbättra patienternas 
tillgång till diagnos, information och vård. Det är därför svårt att avgöra 
vilka negativa konsekvenser avsaknaden av en nationell strategi kan ha 
inneburit mer än att undersökningar visar att vården för patientgruppen 
fortfarande brister.  


En strategi kan minska mänskligt 
lidande 
Vi bedömer att med en nationell strategi kan området få ett särskilt fokus 
och en bredare kraftsamling i avsaknad av till exempel vårdprogram och 
andra kunskapsstöd, som nationella riktlinjer. Aktörer som inte primärt ser 
sig som relevanta för patienter med sällsynta hälsotillstånd kan få stöd i en 
nationell strategi. Strategin kan visa vilken betydelse dessa aktörer kan ha, 
vilken roll de spelar och vilken skillnad de kan göra för dessa patienter med 
bara små justeringar i sina egna verksamheter. 


Risken med att området får särskilt fokus och särskilda satsningar kan vara 
att det blir en snedvriden prioritering i hälso- och sjukvården. Detta är inte 
avsikten, men initialt är ökade investeringar nödvändigt för att patienter med 
sällsynta hälsotillstånd ska uppnå samma kvalitet och jämlikhet i vården 
som andra patienter. Avsikten är att minska det mänskliga lidandet, 
samtidigt som vi värnar om samhällets kostnader, bland annat genom att öka 
kunskapen om sällsynta hälsotillstånd. 
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Sjukvården genomgår ett 
systemskifte  
Sjukvården är mitt uppe i stora systemskiften, både i primärvården och den 
högspecialiserade vården. Den kommunala vården står också inför större 
utmaningar framöver i och med att patienter med sällsynta hälsotillstånd, 
precis som andra patienter, i högre grad behöver vård och omsorg under hela 
sin numera ofta årsrika livstid.  


Det sker stora tekniksprång, som till exempel gör att stora datamängder kan 
användas för diagnostik, vilket sannolikt påverkar patienter med sällsynta 
hälsotillstånd. Samtidigt utvecklas målriktade och individuella terapier 
(precisionsmedicin) och kravet på en mer personcentrerad vård ökar för alla 
patientgrupper.  


I takt med att kunskap och utveckling går framåt används även artificiell 
intelligens (AI) allt mer i hälso- och sjukvården, inom diagnostik, 
bildanalys, individanpassad medicin och administration. Vilken roll AI kan 
spela i att lösa de utmaningar den framtida hälso- och sjukvården möter med 
en åldrande befolkning, begränsade resurser och svårigheter att rekrytera 
kvalificerade medarbetare får tiden utvisa. Men för att vården ska bli mer 
effektiv med bibehållen patientsäkerhet, behöver dess företrädare, 
tillsammans med myndigheter och andra aktörer, kliva fram i utvecklingen 
för att möta och säkerställa en etisk och regelrätt användning av AI, till 
exempel för diagnostik och behandling, inte bara inom området sällsynta 
hälsotillstånd. 


En strategi kan motverka ojämlikhet 
En nationell strategi för området sällsynta hälsotillstånd behövs för att 
säkerställa en långsiktig, framåtsyftande och robust utveckling för svensk 
sjukvård, forskning och innovation. Risken blir annars att brokigheten inom 
det sällsynta området ökar. Utan en gemensam strategi och samsyn riskerar 
vi att skapa större ojämlikheter i landet, mellan patientgrupper och inom 
patientgrupper. Staten och regionerna behöver tala med en samlad röst för 
att på ett effektivare sätt använda befintliga resurser, och för att öka 
patientsäkerheten för denna patientgrupp. Handlingsplaner behövs som 
följer intentionen med den nationella strategin, och ser till att den blir 
verklighet. 


Internationellt, kanske framför allt i Europa, har strategier och program för 
sällsynta hälsotillstånd lett till förbättringar, samarbeten, forskning och 
utveckling. En nationell kraftsamling krävs därför också för att vi ska ligga i 
internationell framkant. Om vi fortsätter att arbeta fragmentiserat och 
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kortsiktigt med sällsynta hälsotillstånd kommer Sverige att halka efter, även 
i områden som är avgörande för svensk sjukvårdsutveckling generellt.  


Förutsättningar för genomförandet 
För att strategin ska få genomslag behöver den kopplas till konkreta 
styråtgärder riktade till myndigheter, vårdens huvudmän och andra aktörer. 
Exempel på sådana styråtgärder:  


• särskilda uppdrag, exempelvis inom uppföljning och utvärdering av 
vården för patienter med sällsynta hälsotillstånd 


• ändring eller komplettering av regelverk eller särskilda resurser som 
statsbidrag eller överenskommelser 


• incitament och idéer till mer konkreta handlingsplaner för exempelvis en 
region eller organisation.  


Resultat som uppstår är ofta knutna till de konkreta styråtgärderna eller 
handlingsplanerna snarare än strategin i sig. Det förändringsarbete som 
förhoppningsvis följer en strategi kan bidra till att vårdens resurser används 
mer effektivt – men också bidra till ambitionshöjningar för både staten och 
sjukvårdens huvudmän.  


Reformer och samarbete behövs på alla nivåer 
Vården står idag inför både struktur- och organisationsreformer på makro- 
och mesonivå, vilket till viss del kan förbättra vården för personer med 
sällsynta hälsotillstånd. Utöver det behöver flera berörda aktörer göra 
välgrundade prioriteringar på mikronivå i projekt och initiativ. De behöver 
dessutom utveckla nya arbetssätt för att uppnå den personcentrering som 
personer med sällsynta hälsotillstånd har behov av, särskild den undergrupp 
som har komplexa vårdbehov.  


Engagemang och utökat samarbete kommer att krävas för att uppnå verklig 
förändring för en patient med ett sällsynt hälsotillstånd i det komplexa 
system som hälso- och sjukvården är, med många aktörer och flera 
huvudmän. Både staten och huvudmän för sjukvården behöver göra 
investeringar, även nya sådana, för att skapa utrymme för innovation och 
utveckling i vård- och omsorgsverksamheter och i kunskapsspridande 
funktioner:  
• Staten kan sätta spelregler på systemnivå och säkra viss resursfördelning.  
• Sjukvårdens huvudmän behöver uppmuntra innovation för att hitta nya 


arbetssätt och inkludera patienterna och deras anhöriga formellt och 
strukturerat. 
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• Vårdpersonal och patienter med sällsynta hälsotillstånd behöver uppleva 
att det sker en positiv förändring. Därför blir det mycket viktigt med 
fortsatt dialog. 
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Deltagare i projektet 


Socialstyrelsen 
Lena Lövqvist Ansvarig utredare, enheten för högspecialiserad vård 


Märit Östling Utredare, enheten för högspecialiserad vård 


Kristina Wikner Enhetschef för enheten högspecialiserad vård 


Gunilla Granbom Redaktör, enheten för vägledning för hälso- och 
sjukvården 


I arbetet har vi även fått stöd och råd av medarbetare vid; Rättsavdelningen, inom 
Arbetsgruppen för ekonomiska och hälsoekonomiska analyser, Analysavdelningen, 
Statsbidrag och behörighet, Avdelningen för kunskapsstyrning för hälso- och 
sjukvården, Avdelningen utveckling av hälso- & sjukvården på systemnivå, 
Kommunikationsavdelningen och av Samordnaren för funktionshinderfrågor.  


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


Andra medverkande 
• Alexion 
• CSD Mellansverige 
• CSD Norra 
• CSD Stockholm-Gotland 
• CSD Syd 
• CSD Sydöstra 
• CSD Väst 
• E-hälsomyndigheten 
• Fysioterapeuterna 
• Försäkringskassan 
• International Council of Nurses (ICN) 
• Kompetenscentrum inom sällsynta odontologiska hälsotillstånd 


(Göteborg, Jönköping och Umeå) 
• Life science-kontoret 
• Läkemedelsindustriföreningen (Lif) 
• Läkemedelsverket 
• Nationell cancersamordnare (SKR) 
• Nationell samverkansgrupp SNOMED CT (SKR) 
• Nationellt kompetenscentrum anhöriga (Nka) 
• Nationellt primärvårdsråd (SKR) 
• Neuroförbundet 
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• NPO barn och ungdomars hälsa 
• NPO kvinnosjukdomar och förlossning 
• NPO rehabilitering, habilitering och försäkringsmedicin 
• NPO sällsynta sjukdomar 
• Nämnden för nationell högspecialiserad vård 
• PKU-laboratoriet 
• Projektledare Sammanhållen vårdplanering (SKR)  
• Region Sörmland (primärvård) 
• Region Västerbotten (primärvård) 
• Riksförbundet Sällsynta diagnoser 
• Sakkunnig program för odiagnostiserade 
• Sakkunnig Nationellt behandlingsråd, NT-rådet 
• Sakkunnig rehabiliteringsmedicin 
• Sakkunniggrupp för nyföddhetsscreening 
• Samordnare God och nära vård (SKR) 
• Samordnare överenskommelse SKR och regeringen - Inriktning för vård 


och behandling av sällsynta hälsotillstånd (SKR)  
• Samverkansgrupp Socialstyrelsen, kunskapsstyrning och 


professionsföreningar 
• Samverkansnämnd Sörmland 
• Svensk förening för allmänmedicin (Sfam) 
• Svensk Förening för Medicinsk Genetik och Genomik (SFMG)  
• Svensk Förening för Rehabiliteringsmedicin 
• Svensk sjuksköterskeförening (Swenurse) 
• Svenska läkaresällskapet (SLS) 
• Svenskt nätverk för information kring fosterdiagnostik (Snif) 
• Sveriges Arbetsterapeuter 
• Sveriges läkarförbund 
• Särskild utredare – Uppdrag att föreslå en uppdaterad nationell 


cancerstrategi (S 2024:B) 
• Särskild utredare – Utredningen om en förbättrad elevhälsa (U 2024:01) 
• Tandvårds- och läkemedelsförmånsverket (TLV) 
• The Wilhelm Foundation (Willefonden) 
• Universitetssjukhusdirektörsnätverket (SKR) 
• Huvudsekreterare – Vårdansvarskommittén (S 2023:04) 
• Vårdförbundet 
• Ågrenska 
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Sammanfattning 
Flera pågående, eller nyss avslutade, arbeten med strategier, utredningar och 
projekt påverkar de analyser och förslag som Socialstyrelsen lägger fram i 
denna rapport. Som en följd av dessa arbeten genomförs nu förändringar i 
sjukvården av sjukvården, med stöd från olika myndigheter, Sveriges 
Kommuner och Regioner (SKR) och patientorganisationer. Under den här 
utredningen har vi haft löpande dialog med dem som ansvarar för dessa 
strategier och utredningar, och aktörer som driver projekt inom den digitala 
utvecklingen.  


Inom de satsningar och åtgärder som har skett i sjukvården, och som pågår 
på nationell, regional och kommunal nivå, vill vi i detta förslag till strategi 
försöka utveckla omställningsarbetet genom att tydliggöra behoven hos den 
sällsynta patienten och stärka de insatser som ökar möjligheterna för att 
dessa patienter ska få likvärdig tillgång till god och jämlik vård som andra 
patienter.  


I den här bilagan presenterar vi några av de arbeten som bedöms kan ha stor 
påverkan för patienter med sällsynta hälsotillstånd.  
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Personcentrerad vård 
I vårdmötet med den sällsynta patienten kan det krävas en högre grad av 
flexibilitet och anpassning än för patienter med mer kända, om än komplexa 
kroniska sjukdomar. Kunskap behöver inhämtas och olika specialiteter 
samordnas från ibland olika vårdgivare och olika vårdnivåer. Digitala 
lösningar används i allt större utsträckning för att stödja reformarbetet och 
omställningen till en nära vård. Nedan presenteras några initiativ och 
pågående arbeten som syftar till att öka den personcentrerade vården. 


Omställningen till god och nära vård 
Omställningen till en god och nära vård är en pågående systemomställning 
för att patienter ska få en mer personcentrerad vård och känna sig delaktiga i 
hälso- och sjukvården. Vården ska vara lättillgänglig och ges med god 
kontinuitet. Omställningen ska stärka samverkan mellan vårdnivåerna och 
underlätta vårdövergångar så att de blir säkra och trygga. Primärvården ska 
kunna hjälpa till att samordna vården för den enskilde, vilket också 
underlättar för patienter med sällsynta hälsotillstånd. För att lyckas med 
detta behöver hälso- och sjukvården i högre grad organiseras och bedrivas 
utifrån patientens behov och förutsättningar.  


Vikten av en fast vårdkontakt  
Regeringen har många pågående satsningar för att stödja utvecklingen i 
vården. Ett exempel är att säkerställa tillgången till en fast vårdkontakt eller 
fast läkarkontakt. Det är särskilt viktigt med kontinuitet och samordning för 
personer med kroniska sjukdomar och för multisjuka äldre, och inte minst 
för den sällsynta patienten med komplexa vårdbehov. Samordning av vården 
och alla vårdkontakter är en av de viktigaste frågorna för patienter med 
sällsynta hälsotillstånd, eftersom avsaknaden av vårdprogram och andra 
kunskapsstöd är stor. Vem som har huvudansvaret kan också vara otydligt 
då sällsynta hälsotillstånd inte är en egen specialitet, därmed är flera 
specialiteter ofta involverade i vården.  


Primärvårdens ansvar för 
rehabiliterande insatser  
I 2024 års överenskommelse mellan SKR och staten tydliggörs 
primärvårdens ansvar att tillhandahålla rehabiliterande insatser utifrån 
patientens individuella behov och förutsättningar. Överenskommelsen säger 
även att primärvården ska samordna olika insatser för patienten när det är 
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mest ändamålsenligt med samordning inom primärvården. Primärvården ska 
också möjliggöra medverkan vid forskningsarbete.  


Stärkt vårdgaranti  
I juni 2024 gav regeringen även en särskild utredare i uppdrag att bland 
annat analysera och föreslå en ny och stärkt vårdgaranti med väsentligt 
kortare tidsgränser än idag. I uppdraget, Behovsstyrd vård, ingår även att ge 
förslag på hur patienter kan få tillgång till fast läkarkontakt i relevanta delar 
av den specialiserade vården. Uppdraget att föreslå statliga engångsinsatser 
för att minska väntetiderna ska redovisas senast den 2 januari 2025. Övriga 
delar av uppdraget ska redovisas senast den 25 maj 2026. 


Säker tillgång till läkare i kommunal 
hälso- och sjukvård  
En särskild utredare har även tillsatts som ska lämna förslag som stärker 
kommunernas möjligheter att säkra tillgången till läkare i kommunal hälso- 
och sjukvård. Med en utveckling där fler sällsynta patienter blir mer årsrika 
kan behovet av läkare vid till exempel särskilda boenden öka. Uppdraget 
redovisades den 1 november 2024. Utredningen föreslår en 
frivillighetsmodell som möjliggör för kommuner att anställa läkare. 
Regionernas grundansvar för läkarmedverkan kvarstår. 


Kompetensförsörjning inom 
primärvården 
Nationella vårdkompetensrådet har i rapporten Kompetensförsörjning inom 
primärvården – Slutrapport (2022:5) lämnat förslag på insatser som syftar 
till att stärka medarbetarna och säkra den framtida kompetensförsörjningen 
inom primärvården. Rådet redovisar i rapporten även ett planeringsunderlag 
och rekommendationer för dimensionering av ST-tjänster och specialister i 
allmänmedicin på nationell och regional nivå för perioden 2022–2035. 


Sammanhållen vårdplanering 
Digital samordning av vård är också en viktig utveckling, inte bara för den 
sällsynta patienten. SKR, genom Inera, har påbörjat ett projekt, 
”Sammanhållen planering på 1177 Vårdguiden” för att ge vårdpersonal och 
individer med komplexa vårdbehov och flera vårdkontakter bättre 
förutsättningar att få lättillgängliga översikter som samlar den information 
som är mest relevant för stunden. Exempelvis ska individen kunna 
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överblicka sina vårdkontakter, bokade tider, planerade insatser, läkemedel, 
provtagning, egenvård och individanpassad patientinformation. För 
vårdpersonal finns även kunskapsstöd samlade på 1177: vårdprogram, 
riktlinjer och vårflöden. 


Förenklad ombudsfunktion 
Ett viktigt mål för projektet ”Sammanhållen planering på 1177 Vårdguiden” 
är att all information som invånaren behöver ska finnas tillgänglig, utan de 
informationsluckor som uppstår om inte alla vårdgivare och system är 
anslutna till den nationella infrastrukturen. Det är viktigt att säkerställa en 
välfungerande och ändamålsenlig ombudsfunktion för personer som inte kan 
tillgodose sig informationen eller självständigt använda sig av digitala 
verktyg. Det gäller många med olika funktionsnedsättningar, och inte minst 
de med sällsynta hälsotillstånd.  


Slutbetänkandet som bereds i regeringskansliet heter ”Ombuds tillgång till 
vård- och omsorgsuppgifter och förenklad behörighetskontroll inom vården” 
(SOU 2021:39). 
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Digitalisering, hälsodata och 
forskning  


Nationell strategi för life science 
En svensk life science-strategi tillkom 2019, och en uppdaterad version 
presenterades i november 2025. Strategins syfte är att bidra till att förbättra 
hälsa och livskvalitet hos befolkningen, säkerställa ekonomiskt välstånd, 
utveckla landet vidare som en ledande kunskapsnation och förverkliga EU-
målsättningarna i Agenda 2030. I den uppdaterade strategin betonas 
satsningar på bland annat kliniska prövningar, nationell digital infrastruktur, 
medicinteknik och precisionshälsa. Life science-strategin har många 
beröringspunkter och viktiga målsättningar även för personer som lever med 
sällsynta hälsotillstånd och aktörer inom området.  


Området sällsynta hälsotillstånd är en drivkraft i den snabba tekniska 
utvecklingen och av framtidens sjukvård, inte minst inom 
precisionsmedicin. Flera initiativ och satsningar som bidrar till bättre vård 
vid sällsynta hälsotillstånd har gjorts till följd av life science-strategin.  


Ökad tillgång till diagnostisering av 
sällsynta hälsotillstånd  
Riksdagen beslutade 2020 i enlighet med regeringens forsknings- och 
innovationsproposition en satsning på forskning för att främja utvecklingen 
av precisionsmedicin. Ökad tillgång till diagnostisering av sällsynta 
hälsotillstånd främjas med stöd av statliga medel till Genomic Medicine 
Sweden, GMS, bland annat för implementering av gensekvensering i klinisk 
praxis inom sjukvården.  


År 2024 tilldelades GMS medel (15 miljoner kronor) för att genomföra en 
nationell pilot inom precisionsmedicin för barn med sällsynta syndrom. 
Regeringen har även aviserat en fortsatt satsning för ett jämlik införande av 
precisionshälsa i budgetpropositionen för 2025. Precisionsmedicinska 
centrum är under uppbyggnad vid landets sju universitetssjukhus. 
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Genomic Medicine Sweden (GMS)  
 
GMS är ett nationellt samverkansprojekt mellan Sveriges sju 
regioner med universitetssjukvård och de sju universiteten med 
medicinsk fakultet i Göteborg, Linköping, Lund, Stockholm, Umeå, 
Uppsala och Örebro.  


GMS involverar också olika samhällsintressenter i ett bredare 
samarbete: sjukvården, universiteten, SciLifeLab, näringsliv och 
patientorganisationer.  


Satsningen finansieras till hälften av den svenska regeringen, 
genom innovationsmyndigheten Vinnova, och till hälften av de sju 
regionerna och universiteten. Utöver detta har GMS också stöd från 
andra finansiärer, som till exempel Barncancerfonden, Swelife och 
SciLifeLab. 


 


Förbättrade förutsättningar för 
kliniska prövningar  
Riktad behandling finns idag endast för 5 procent av alla sällsynta 
diagnoser, men utvecklingen går snabbt framåt och hundratals nya 
behandlingar är på väg att godkännas under de närmaste fem åren. 
Läkemedelsverket fick i juli 2024 i uppdrag att föreslå förbättrade 
förutsättningar och stärkt genomförandekapacitet för kliniska prövningar. 
Uppdraget ska redovisas senast den 30 juni 2025. 


Viktiga framsteg inom forskning och utveckling leder till att allt fler 
effektiva läkemedel utvecklas även för sällsynta och svåra hälsotillstånd som 
det tidigare inte funnits någon behandling mot. Nya läkemedel kan innebära 
stora livskvalitetsförbättringar och förlängt liv, så det är angeläget att 
patienter får delta i kliniska prövningar och ges tillgång till behandlingar.  


Forsknings- och innovationsprojekt 
Låg prevalens tillsammans med svårigheter att hitta patienter med sällsynta 
diagnoser minskar möjlighet att delta i olika typer av forsknings- och 
innovationsprojekt. Men Sverige är också aktivt inom olika 
forskningsprogram för sällsynta hälsotillstånd.  
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I det nuvarande ramprogrammet Horisont Europa deltar Vetenskapsrådet 
(VR) och samarbetar med Vinnova i utlysning av projekt för svenskt 
deltagande. Under åren 2022 och 2023 fattade VR beslut om att bevilja 
projektbidrag som omfattade totalt 33 miljoner kronor inom ramen för 
European Joint program for Rare Diseases (EJP RD). VR har även signerat 
ett Letter of Intent att delta i “Den europeiska alliansen för forskning om 
sällsynta sjukdomar” (ERDERA) som tar vid när EJP RD avslutas den 31 
augusti 2024. ERDERA har fokus på klinisk forskning och förväntas starta i 
början av 2025 och därefter pågå i 7 år.   


Ett nytt regelverk för 
hälsodataregister 
Regeringen beslutade den 30 mars 2023 att se över regelverket för 
hälsodataregister (SOU 2024:57) i syfte att dels föreslå en delvis ny 
uppgiftsinsamling, dels skapa ändamålsenliga regler som ökar 
förutsättningarna att förbättra hälso- och sjukvården samt folkhälsan och 
säkerställa att regelverket är utformat på ett sådant sätt att det skyddar den 
personliga integriteten. I september 2024 föreslog utredningen bland annat 
att 


• insamlingen av uppgifter till patientregistret hos Socialstyrelsen utökas 
med uppgifter från primärvården, uppgifter om väntetider och uppgifter 
om andra yrkeskategorier än läkare inom somatisk vård 


• privata vårdgivare omfattas av uppgiftsskyldigheten till registret över 
kommunal hälso- och sjukvård 


• Socialstyrelsen uppdras att utreda behovet av att samla in uppgifter av 
bland annat medicinsk betydelse till registret över kommunal hälso- och 
sjukvård  


• fler uppgifter om rekvisitionsläkemedel samlas in från slutenvården och 
den specialiserade öppenvården till ett nytt hälsodataregister hos 
Socialstyrelsen.  


För patienter med sällsynta hälsotillstånd är detta av stor betydelse, men det 
måste också säkerställas att den sällsynta patienten synliggörs genom 
relevanta kodverk och terminologi i hälsodataregistren. 
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Stärkt tillgång till läkemedel vid 
sällsynta hälsotillstånd  
Med satsningar på forskning och ökad tillgång till kliniska prövningar följer 
också en oro över att höga priser på läkemedel hindrar patienters tillgång till 
behandling och jämlik vård. Tandvårds- och läkemedelsförmånsverket, 
TLV, redovisade 2023 uppdraget Stärkt tillgång till läkemedel vid sällsynta 
hälsotillstånd (S2022/03077). Där föreslås bland annat att myndigheten i 
större utsträckning ska ta hänsyn till patientantal och volym. Under vissa 
förutsättningar skulle det innebära att en högre kostnad i relation till nyttan 
för läkemedel för mycket små patientgrupper kan accepteras, samtidigt som 
läkemedel med mycket stor försäljningsvolym bör vara lägre.  


Regeringen gav 2024 TLV i uppdrag att fortsätta utveckla förutsättningar 
och verktyg för att stärka tillgången till läkemedel vid sällsynta 
hälsotillstånd. Särskild vikt ska läggas vid hur patientstorlek och 
försäljningsvolym kan påverka den accepterade kostnaden för ett läkemedel. 
Uppdraget slutredovisades den 31 december 2024. 


I 2025 års budget föreslår regeringen åtgärder för att säkerställa 
läkemedelstillgången och långsiktigt hållbara läkemedelskostnader. 


Behandlingsråd vid svåra etiska 
ställningstaganden 
Rådet för nya terapier (NT-rådet) är en nationell expertgrupp med 
representanter för Sveriges regioner. NT-rådet har mandat att ge 
rekommendationer till landets regioner om användning av vissa nya 
läkemedel, oftast sådana som används på sjukhus. Rekommendationerna 
utgår från ett hälsoekonomiskt underlag från TLV vilket grundar sig på den 
etiska plattformen för prioriteringar i hälso- och sjukvården som riksdagen 
har beslutat om.  


När en behandling inte bedöms som kostnadseffektiv på gruppnivå, men en 
mindre grupp patienter ändå kan gynnas av behandlingen, så kan NT-rådet 
tillsätta ett nationellt behandlingsråd. Detta förekommer för några läkemedel 
vid sällsynta hälsotillstånd. Syftet med ett nationellt behandlingsråd är att 
säkerställa att NT-rådets kriterier för när en behandling kan erbjudas 
uppfylls så att patienter i hela landet bedöms på ett jämlikt och rättvist sätt. 
Ökad öppenhet för dialog vid framtagande av 
behandlingsrekommendationer efterfrågas av patientföreträdare.  
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Ett gemensamt europeiskt 
hälsodataområde 
I april 2024 godkändes lagförslaget om det europeiska 
hälsodatadataområdet, European Health Data Space (EHDS) i EU-
parlamentet och i början av 2025 förväntas den träda i kraft. Inom 
området sällsynta hälsotillstånd är detta beslut av särskild betydelse, 
eftersom patienter kan behöva söka vård både utanför sin egen region och 
utanför sitt eget land. Lagförslaget bygger på två fundamentala 
grundprinciper inom unionen: rätten till fri rörlighet och rätten till skydd av 
den personliga integriteten. Tanken bakom lagförslaget är att skapa 
möjligheter för att dela hälsodata mellan de skilda hälso- och 
sjukvårdssystem som finns i EU-länderna samt även inom det egna landet. 


Medlemsstaterna ska enligt förslaget om ett europeiskt hälsodataområde 
säkerställa att vissa prioriterade kategorier av elektroniska hälsodata har ett 
gemensamt format som kan accepteras och utbytas mellan samtliga EU-
länder, det som kallas interoperabilitet. I lagförslaget nämns i första hand 
patientöversikter, e-recept, bilddiagnostik, laboratorieresultat och 
utskrivningsanteckningar för primäranvändning av hälsodata. 
Patientöversikten har tagits fram med särskild hänsyn till att säkerställa den 
information som är relevant för en patient med ett sällsynt hälsotillstånd. 
Exempelvis är rekommenderade kodverk för patientöversikten ICD-11 och 
ORPHA-koder.  


 Läs mer om termer och klassifikationer i bilagan Kunskapsunderlag.  


Det europeiska hälsodatadataområdet är också ett regelverk för delning av 
hälsodata för sekundäranvändning, som till exempel för forskning och 
innovation. Det kan också användas som underlag för viktiga beslut om 
behandlingsmetoder i en kris eller pandemi. För gruppen sällsynta 
hälsotillstånd skulle detta kunna ge möjligheter för forskare att samla data 
från flera olika länder vilket skulle vara fördelaktigt då det är små numerärer 
i varje land. 


Den svenska lagstiftningen anpassas 
Parallellt med arbetet i EU pågår ett flertal utredningar i det svenska 
utredningsväsendet som specifikt tittar på hur och vad som behöver 
förändras på nationell nivå i den svenska lagstiftningen för att passa ihop 
med EU:s lagförslag. Regeringen har också tillsatt en nationell samordnare 
(S 2023:14), som ska bistå regeringen i arbetet med att införa en nationell 
digital infrastruktur för hälso- och sjukvården med målet att hälsodata ska 
bli tillgängliga i hela vårdkedjan för all vård, såväl kommunal som regional, 
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och för tandvård oavsett huvudman. Uppdraget ska redovisas senast den 1 
januari 2026. 


Utredningen om 
sekundäranvändning av hälsodata 
Regelverket som styr hur patienters hälsodata får delas och användas har 
blivit en bromskloss för att såväl hälso- och sjukvården som forskningen 
inom life science och precisionsmedicin ska kunna uppnå sin fulla potential. 
Utredningen ger två förslag om ändringar i patientdatalagen:  


• Det ena ska möjliggöra användandet av personers patientuppgifter som 
underlag vid vård av en annan patient 


• Det andra ska underlätta vidareanvändning av hälsodata vid klinisk 
forskning.  


De nya reglerna föreslås träda i kraft den 1 januari 2025. Utredningens 
förslag bereds nu i Regeringskansliet. 


Regler för ökad interoperabilitet i 
hälso- och sjukvården  
Utredningen om infrastruktur för hälsodata som nationellt intresse lämnade 
sitt slutbetänkande i maj 2024, ”Delad hälsodata – dubbel nytta. Regler för 
ökad interoperabilitet i hälso- och sjukvården” (SOU 2024:33).  


Utredningens förslag ska leda till att en eller flera statliga myndigheter, med 
hjälp av föreskrifter, ska kunna styra och åstadkomma interoperabilitet inom 
hälso- och sjukvården. Syftet är att öka patientsäkerheten, skapa 
förutsättningar för en mer patientcentrerad vård och minska administrativt 
dubbelarbete för hälso- och sjukvårdspersonalen.  


En nationell digital infrastruktur för 
hälso- och sjukvården 
Uppdrag (S2024/00100) ska analysera och föreslå åtgärder för en nationell 
digital infrastruktur för hela hälso- och sjukvården, med fokus på de rättsliga 
förutsättningarna. I uppdraget ingår också att analysera och ta fram förslag 
kopplade till den kommande EU-förordningen om EHDS. Slutrapport 22 
januari 2026. 
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Nationell digital infrastruktur  
En nationell digital infrastruktur är det sammanhang av tekniska och 
organisatoriska resurser som stöder informationsutbytet mellan och 
inom olika verksamheter och sektorer.  


En sådan infrastruktur ska bidra till att öka effektiviteten och 
säkerheten i informationshanteringen och kan bestå av både hård 
infrastruktur, som kablar och servrar, och mjuk infrastruktur, som 
standarder, regelverk och gemensam terminologi. 


Sammanhållen intygshantering 
E-hälsomyndigheten slutrapporterade ett uppdrag gällande sammanhållen 
intygshantering i maj 2024, S2023/02107. Utvecklingen av en 
sammanhållen, digitaliserad intygshantering är beroende av och följer övrig 
utveckling inom digitalisering av stödsystemen inom hälso- och sjukvården.  


Automatisk överföring till nationella 
kvalitetsregister 
E-hälsomyndigheten har i uppdrag att utreda förutsättningarna för 
utveckling av en nationell teknisk lösning som möjliggör automatisk 
informationsöverföring till nationella kvalitetsregister, S2023/02109. 
Uppdraget slutrapporterades 31 oktober 2024. Regeringen beslutade i 
samband med detta att ge Socialstyrelsen i uppdrag att förbereda 
fördelningen av medel till regioner för att främja arbetet med nationella 
kvalitetsregister, med målet att säkerställa kontinuiteten i arbetet med dessa 
register.  


Idag är överföring av information ofta en tidskrävande process. Det finns 
begränsade möjligheter till kvalitetssäkring, utveckling av vården och 
forskning med hjälp av registerdata för sällsynta hälsotillstånd. Det finns 
idag nationella kvalitetsregister (NKR) för olika grupper av sällsynta 
sjukdomar såsom cystisk fibros, blödarsjuka och vissa neuromuskulära 
sjukdomar.  


Registret för medfödda metabola sjukdomar (RMMS) följer upp och bidrar 
till vårdutvecklingen av 46 ovanliga sjukdomar i ämnesomsättningen, 
metabolismen, ofta identifierade genom nyföddhetsscreeningen. Varje år 
diagnostiseras ungefär 40 barn med någon av de sjukdomarna som 
registreras i RMMS.  


Registret har funnits sedan 2012 och har idag ca 70 procent täckningsgrad. 
Majoriteten av sällsynta sjukdomar ingår dock ännu inte i något 
kvalitetsregister, även om det generiska registret RARASwed lanserats och 
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inmatning har inletts. De regionala CSD:erna står idag för manuell 
inmatning av data till registret. 


Gemensam informationsstruktur 
Socialstyrelsen bidrar i arbetet med att ta fram en nationell digital 
infrastruktur för hälsodata, bland annat en gemensam informationsstruktur 
för att personal och system ska förstå varandra genom informationen som 
dokumenteras: semantisk interoperabilitet. På så sätt struktureras och kodas 
vårdinformation som behöver dokumenteras i patientens och brukarens 
process. Verktygen används tillsammans för att beskriva sammanhanget 
(strukturen) och specificera informationsinnehållet i patientjournalen och 
personakten. Denna informationsstruktur kommer att bidra till att 
identifiering och diagnostisering av sällsynta hälsotillstånd underlättas.  


Följande verktyg ingår i den gemensamma informationsstrukturen: 


• nationell informationsstruktur och nationella informationsmängder samt 
de fackspråkliga resurserna: 
– begreppssystemet SNOMED CT 
– hälsorelaterade klassifikationer* 
– Socialstyrelsens termbank. 


*ICD-10 tillämpas idag för diagnosklassificering, ICD-11 publiceras 2025 i 
Sverige, och implementeras 2027–2028.  
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Utredning om ökad statlig 
styrning av vården 
Trots de regelverk som regionerna ska förhålla sig till, och trots det 
engagemang och den strävan som finns bland vårdpersonal, så uppnås inte 
alla delar av de mål som finns för svensk hälso- och sjukvård idag. Därför 
har regeringen tillsatt Vårdansvarskommittén som ska utreda ett helt eller 
delvis statligt huvudmannaskap för hälso- och sjukvården (dir. 2023:73). En 
ökad statlig styrning av vården har välkomnats av aktörer inom sällsynta 
hälsotillstånd eftersom ojämlik vård är något som upplevs av många.  


Uppdraget ska redovisas senast den 2 juni 2025. Kommittén ska bland annat 
analysera och belysa för- och nackdelar med ett helt eller delvis statligt 
huvudmannaskap för hälso- och sjukvården och lämna förslag som 
säkerställer ett mer effektivt hälso- och sjukvårdssystem som utgår från 
patienter och tar hänsyn till medarbetares behov. Uppdraget omfattar endast 
den regionalt finansierade hälso- och sjukvården och därmed inte 
huvudmannaskapet för den kommunalt finansierade hälso- och sjukvården.  


Vården för sällsynta hälsotillstånd 
kan påverkas  
Kommittén utgår från 7 olika scenarier: Statligt huvudmannaskap för  


1. all hälso- och sjukvård som regionerna är huvudmän för idag 
2. all specialiserad hälso- och sjukvård 
3. universitetssjukvården respektive universitetssjukhusen 
4. nationell högspecialiserad vård 
5. luftburen ambulanssjukvård och luftburna sjuktransporter 
6. primärvården 
7. vaccinationer och screening. 


Bedömningen är att de olika scenarierna kan påverka bland annat 
vårdformer, vårdkedjor och samordning av vårdinsatser för patienter med 
sällsynta hälsotillstånd i olika grad. Analyser av dessa olika scenarier har 
dock inte presenterats vid slutrapporteringen av detta uppdrag, och 
remissvar har ännu ej kunnat lämnas till kommittén.  
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Elevhälsan stärks för personer 
med sällsynta hälsotillstånd 
Regeringen har gett en särskild utredare i uppdrag (Dir 2024:30) att 
analysera och föreslå hur elevhälsan kan stärkas i syfte att bättre tillgodose 
elevernas behov. Utredningen ska bland annat  


• föreslå hur elevhälsans medicinska, psykologiska och psykosociala 
insatser kan stärkas 


• analysera och ta ställning till nuvarande huvudmannaskap och ledning, 
samt alternativa huvudmannaskap  


• analysera och föreslå hur samverkan mellan elevhälsan, skolan i övrigt, 
hälso- och sjukvården och socialtjänsten kan förbättras.  


Uppdraget ska redovisas senast den 25 juni 2025. Elever med sällsynta 
hälsotillstånd bedöms vara en grupp där särskilda insatser bör prioriteras.  
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Internationell utblick 
Sverige är ett litet land, vilket innebär att det finns få patienter med varje 
diagnos, och bara några få yrkesverksamma och forskare som känner till 
hälsotillstånden väl – om ens någon. Vi behöver därför internationellt 
samarbete för att inhämta kunskap och hjälp med utredning och behandling, 
och vi behöver samarbeta inom forskning och innovation. Det finns även 
behov av dialog i nordiska, europeiska och globala strukturer och forum där 
profession, patientföreträdare och företrädare för stater möts för att skapa 
samsyn, samarbetsytor och dela erfarenheter mellan länderna. 


Ett holistiskt perspektiv hos våra 
nordiska grannar 
Våra nordiska grannländer har alla tagit fram, arbetat efter och följt upp sina 
nationella strategier: 


• Danmark har haft en nationell strategi sedan 2014. Denna har sedan dess 
följts upp och uppdaterats 2018 och senast utvärderats 2022.  


• Norge presenterade sin strategi 2021.  
• Finland har presenterat sitt tredje nationella program för sällsynta 


sjukdomar, nu för åren 2024–2028. 
• Island tog fram sin första strategi 2024. 


Utmaningar och lösningar i de nordiska strategierna skiljer sig inte från de 
som även är identifierade i Sverige, bland annat 


• behovet av tillgång till tidig diagnos 
• samordning mellan olika vårdinstanser och vårdnivåer, för barn men 


kanske särskilt för vuxna 
• kunskap om de sällsynta sjukdomarna 
• systematisk registrering, uppföljning och analys  
• koncentration av vården för patienter med sällsynta hälsotillstånd.  


Effekterna av att ha en strategi inom området sällsynta hälsotillstånd har 
varit relativt goda i våra nordiska grannländer. Flera områden har gjort 
framsteg och förbättrat förutsättningarna för personer som lever med ett 
sällsynt hälsotillstånd att få tillgång till diagnos och behandling, systematisk 
registrering och satsningar på internationell samverkan, till exempel ERN, 
och klinisk forskning. Danmark, Finland och Norge, men även Sverige har 
koncentrerat viss högspecialiserad vård till få nationella enheter i 
sjukvårdssystemen.  
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I våra grannländer har man även inlett arbete för att skapa nationella nätverk 
och strukturerade samarbetsforum mellan profession, patientföreträdare och 
myndigheter. Det pågår även arbete för att tillgängliggöra specifika kodverk 
som ORPHA-koder för sällsynta hälsotillstånd i elektroniska journalsystem 
så att den sällsynta patientgruppen kan bli synliggjord i kvalitetsarbeten, 
analyser och kunskapsstöd. 


Till skillnad från detta uppdrag är övriga nordiska strategier inte begränsade 
till enbart hälso- och sjukvård, utan har ett holistiskt perspektiv där även 
skola, omsorg, socialtjänst etcetera är inkluderat. 


Samma utmaningar i många länder 
Även länder som Kanada, Storbritannien och Frankrike arbetar aktivt 
efter sina nationella strategier. En gemensam faktor för alla är att arbetet är 
långsiktigt och har tydliga målsättningar som kan följas upp och utvärderas. 


Fortfarande ser man dock i alla länder, trots insatser föreslagna i 
strategierna, utmaningar med bland annat  


• samordning vid överföring från barn- till vuxensjukvård 
• överföring mellan olika vårdnivåer 
• samordning mellan sjukhusvård och kommunal verksamhet och 


habilitering, inklusive tillgång till sociala stödtjänster  
• behovet av ökad kunskap om sällsynta hälsotillstånd bland professionen.  


Samarbete på nordisk nivå  
Sedan 2016 har även ett nordiskt nätverk för sällsynta sjukdomar 
(NNRD) verkat med stöd från nordiska ministerrådet. I nätverket möts 
ledamöter från myndigheter eller departement med representanter från 
profession och patientorganisationer. I NNRD delas information och 
erfarenheter med varandra gällande arbete med nationella strategier eller 
initiativ för sällsynta sjukdomar inom sjukvården. Gruppen initierar möten 
mellan olika intressenter och ordnar ibland större konferenser. 
Ordförandeskapet för nätverket följer ordförandeskapet för det nordiska 
ministerrådet och mandatet för nätverket förnyas årligen. 


Sällsynta Brukarorganisationers Nordiska Nätverk (SBONN) arbetar för 
att stärka utbytet av erfarenheter, idéer och kunskaper mellan 
organisationerna i Norden inom det sällsynta området. Nätverket, som 
representerar ca 200 nationella diagnosföreningar, är också representerat i 
NNRD. 
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Samma år som NNRD inrättades tillkom även ett nätverk för att skapa 
förstärkt nordiskt samarbete om högspecialiserade behandlingar. Gruppen 
bestod av representanter från de nordiska hälsomyndigheterna vars intention 
var att samarbeta kring uppköp av avancerad utrustning och koncentration 
av viss vård. Uppdraget visades dock vara svårt i genomförandet. Nätverket 
för högspecialiserad vård har inte varit aktivt sedan 2022.  


Nordiska ministerrådet har även tagit flera andra initiativ till 
utvecklingsprojekt för att främja lärande och utveckling inom vård och 
omsorg mellan de nordiska länderna, bland annat ett projekt om 
sammanhållna vårdprocesser för patienter med komplexa vårdbehov i syfte 
att skapa bättre kontinuitet och koordination av insatser från vård- och 
omsorg.  


Ett nordiskt samarbete för utvärdering av läkemedel (FINOSE) startade 
2018 på initiativ av HTA-myndigheterna i Finland, Norge och Sverige. 
Samarbetet utökades till att omfatta Danmark 2023 och Island 2024. I och 
med att FINOSE-gruppen utökats bytte FINOSE namn till Joint Nordic 
HTA-Bodies, (JNHB) i juni 2024. Samarbetet innebär att myndigheterna 
genomför gemensamma utvärderingar av läkemedel. Beslut om pris och 
subvention samt rekommendationer för användning fattas på nationell nivå i 
respektive land. Syftet med samarbetet är att stödja jämlik tillgång till 
läkemedel för patienter i de nordiska länderna. Med samarbetet vill 
myndigheterna även öka effektiviteten i utvärderingsarbetet och att minska 
den administrativa bördan för industrin. 


Nordiska samarbeten och överenskommelser mellan vårdgivare sker 
regelbundet mellan de parter som ansvarar för utförande av vården inom 
respektive land. En nordisk sjukhusallians bildades så 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 
förbättra kvaliteten och främja innovation inom hälso- och sjukvård, 
forskning och utbildning genom att dela bästa praxis och patientresultat, 
sprida kunskap och samarbeta om forskning och utveckling. 


FN synliggör sällsynta sjukdomar 
genom en resolution 
Förenta nationerna (FN) uppmärksammar sällsynta sjukdomar som en 
folkhälsoprioritet genom inrättande av NGO-kommittén för sällsynta 
sjukdomar (The NGO Committee for Rare Diseases). Syftet med kommittén 
är att synliggöra, öka medlemsländernas förståelse för sällsynta sjukdomar 
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och främja samarbete mellan olika intressenter inom FN-systemet. Arbetet 
ska stärka insatserna för att uppnå FN:s mål för hållbar utveckling inom  


• hälsa och välbefinnande 
• fattigdom 
• utbildning 
• jämställdhet mellan könen 
• ojämlikheter 
• partnerskap.  


FN antog 2021 en resolution för att erkänna de utmaningar som det globala 
samhället för sällsynta sjukdomar står inför och för att skydda och främja 
deras mänskliga rättigheter på global nivå.  


WHO inför förbättrad klassificering för 
sällsynta sjukdomar  
Sedan 2018 har WHO arbetat med att införa nästa generations 
diagnosklassifikation, ICD-11. Med implementeringen av ICD-11 kommer 
betydande framsteg ha gjorts när det gäller att koppla samman olika 
medicinska klassificeringar och terminologier för att förbättra 
interoperabiliteten för global hälsa. Detta inkluderar bland annat 
inkorporering av ORPHA-koder för att förbättra klassificeringen och 
förståelsen av sällsynta sjukdomar. ICD-11 har tio gånger fler kliniska 
koder, cirka 5 400 av de idag cirka 8 000 kända sällsynta sjukdomar som 
kan identifieras, jämfört med ICD-10. Sverige kommer att publicera 
översättningen av ICD-11 i februari 2025 och därmed ingår den även i 
Socialstyrelsens ordinarie förvaltningsprocess. Implementeringsarbetet har 
inte påbörjats på bredden ännu.  


 Läs mer om termer och klassifikationer i bilagan Kunskapsunderlag.  


Integration av europeiska 
referensnätverk för tillgång till 
expertis 
Efter ungefär sex år av uppbyggnad och utveckling täcker ERN-nätverken 
de flesta sällsynta sjukdomsgrupperna och inkluderar 1 619 specialiserade 
center från 382 sjukhus över 27 medlemsstater och Norge. Sverige deltar i 
alla 24 ERN, med en eller flera fullvärdiga medlemmar, men dessa är inte 
tillräckligt väl integrerade i den svenska sjukvården.  
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Europakommissionen har initierat en så kallad joint action för att integrera 
ERN bättre i medlemsländernas sjukvårdsystem. Socialstyrelsen ingår som 
behörig myndighet i projektet med akronym JARDIN, vilket pågår till 2027 
och har en budget på cirka 18 miljoner euro inom ramen för EU4Health. 
Även Norge, Finland och Danmark deltar i JARDIN (The joint action on 
integration of ERN:s into national healthcare systems). 


 Läs mer om ERN i bilagan Kunskapsunderlag.  


Internationellt nätverk för 
odiagnostiserade 
Undiagnosed Diseases Network International (UDNI) etablerades 2014, med 
syfte att öka möjligheterna för odiagnostiserade personer med sällsynta 
hälsotillstånd att få en diagnos. Nätverket arbetar för att implementera 
diagnostiska verktyg och främja forskning om nya sjukdomar, deras 
mekanismer och deras vägar. Från Sverige ingår bland annat Wilhelm 
Foundation och Karolinska universitetssjukhuset. 
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Referenser 
Rubrik Adress Datum 


1177, Inera, 
Sammanhållen 
planering på 1177 


 https://www.inera.se/utveckling/status-
aktuella-initiativ/pagaende-
utveckling/sammanhallen-planering-pa-
1177/  


hämtad 
240731 


Danmark, nationell 
strategi, utvärdering 


https://www.sst.dk/en/english/publications/2
023/The-evaluation-of-the-National-Strategy-
for-rare-diseases  


hämtad 
240830 


e-hälsomyndigheten, 
Automatisk 
informationsöverföring 
till nationella 
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oss/regeringsuppdrag/automatisk-
informationsoverforing-till-nationella-
kvalitetsregister/  


hämtad 
240703 


e-hälsomyndigheten, 
patientöversikt 


https://ngs.ehalsomyndigheten.se/specifikati
on/eu/patientoversikt  


hämtad 
240830 


e-hälsomyndigheten, 
Sammanhållen 
intygshantering 


https://www.ehalsomyndigheten.se/globalas
sets/ehm/3_om-
oss/rapporter/rapporter_regeringsuppdrag/r
apporter_sammanhallen-
intygshantering/forstudie-sammanhallen-
intygshantering.pdf  


hämtad 
240703 


e-hälsomyndigheten, 
Sammanhållen 
intygshantering  


https://www.ehalsomyndigheten.se/om-
oss/regeringsuppdrag/forstudie-
sammanhallen-intygshantering/  


hämtad 
240812 


England, nationell 
strategi 


https://www.gov.uk/government/publication
s/england-rare-diseases-action-plan-
2023/england-rare-diseases-action-plan-
2023-main-report#executive-summary  


hämtad 
240902 


EU-kommissionen, 
EHDS 


https://health.ec.europa.eu/ehealth-digital-
health-and-care/european-health-data-
space_sv  


hämtad 
240731 


EU-kommissionen, 
Europeisk infrastruktur 
för register över 
sällsynta sjukdomar 
(ERDRI) 


https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/erdri-
description_sv  


hämtad 
240815 


Finland, nationell 
strategi 


https://blogi.thl.fi/the-emphasis-of-the-new-
national-strategy-for-rare-diseases-is-on-
strengthening-the-knowledge-base-and-
structures/  


hämtad 
240830 
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FN resolution 2021 https://www.rarediseasesinternational.org/w
p-content/uploads/2022/01/Final-UN-Text-
UN-Resolution-on-Persons-Living-with-a-
Rare-Disease-and-their-Families.pdf  


hämtad 
240628 


Frankrike, nationell 
strategi 


https://www.enseignementsup-
recherche.gouv.fr/fr/vers-un-quatrieme-
plan-national-maladies-rares-pnmr4-pour-
des-synergies-accrues-entre-le-soin-et-la-
89732  


hämtad 
240902 


Funktionsrätt Sverige, 
ökad statlig styrning 
välkomnas 


https://funktionsratt.se/mer-statlig-
finansiering-skulle-oka-forutsattningarna-
for-jamlik-vard-i-glesbygd/, 
https://funktionsratt.se/vi-traffade-
kommitte-som-ser-over-statligt-
huvudmannaskap-for-varden/  


hämtad 
240804 


God och nära vård, 
SOU 


https://www.regeringen.se/rattsliga-
dokument/statens-offentliga-
utredningar/2020/04/sou-202019/ 


hämtad 
241029 


Inera, Nationell 
patientöversikt 


https://www.inera.se/tjanster/alla-tjanster-a-
o/npo---nationell-patientoversikt/  


hämtad 
240830 


INSERM, ICD-11 och 
ORPA-koder  


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/P
MC4377208/ 


hämtad 
240628: 


Kanada, nationell 
strategi 


https://www.raredisorders.ca/canadas-rare-
disease-strategy/ NGO-kommittén för 
sällsynta sjukdomar hämtad 240902 
https://www.ngocommitteerarediseases.org/
un-resolution-on-persons-living-with-a-rare-
disease-and-their-families/  


hämtad 
240628 


Kaufmann P, Pariser 
AR, Austin C.  


Orphanet J Rare Dis. 2018;13(1):196 hämtad 
241029 


Läkemedelsverket, 
regeringsuppdrag, 
S2024/01311  


https://www.regeringen.se/regeringsuppdra
g/2024/07/uppdrag-till-lakemedelsverket-att-
foresla-forbattrade-forutsattningar-och-
starkt-genomforandekapacitet-for-kliniska-
provningar/  


hämtad 
240902 
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Myndigheten för vård- 
och omsorgsanalys, 
Strukturreformer i 
Norden – vad kan 
Sverige lära av andra 
länder? Myndigheten 
för vård och 
omsorgsanalys, 2024 


https://www.vardanalys.se/om-
vardanalys/nyhetsarkiv/strukturreformer-i-
norden-vad-kan-sverige-lara-av-andra-
lander/  


hämtad 
240923 


Nordiska ministerrådet 
för social- och 
hälsopolitik (MR-S), De 
nordiska ländernas 
arbete för en mer 
sammanhållen vård 
och omsorg (Centrala 
iakttagelser av 
lagstiftning och policy)  


https://pub.norden.org/temanord2022-
548/#109518  


hämtad 
240702 


Nordiska ministerrådet 
för social- och 
hälsopolitik (MR-S), Det 
framtida nordiska 
hälsosamarbetet, Bo 
Könberg 2016 


https://www.norden.org/sv/organisation/nor
diska-ministerradet-social-och-halsopolitik-
mr-s 


hämtad 
240107 


Norge, nationell 
strategi 


https://www.regjeringen.no/no/dokumenter/
nasjonal-strategi-for-sjeldne-
diagnoser/id2867121/  


hämtad 
240830 


OHCHR, Committee on 
the Rights of Persons 
with Disabilities, 
General comments 


https://www.ohchr.org/en/treaty-
bodies/crpd  


hämtad 
240813 


RaraSwed nationellt 
kvalitetsregister 


https://sodrasjukvardsregionen.se/csd-
syd/raraswed-kvalitetsregister-csd/  


hämtad 
240830 


Regeringen, 
Budgetproposition 
2025 


https://www.regeringen.se/pressmeddeland
en/2024/09/miljardtillskott-till-regionernas-
halso--och-sjukvard/  


hämtad 
240910 


Regeringen, Delad 
hälsodata – dubbel 
nytta, Regler för ökad 
interoperabilitet i 
hälso- och sjukvården, 
SOU 2024:33 


https://www.regeringen.se/rattsliga-
dokument/statens-offentliga-
utredningar/2024/05/sou-202433/  


hämtad 
240830 


Regeringen, En 
förbättrad elevhälsa, 
Dir. 2024:30 


https://www.regeringen.se/rattsliga-
dokument/kommittedirektiv/2024/03/dir.-
202430  


hämtad 
240702 


Regeringen, Ett nytt 
regelverk för 
hälsodataregister, SOU 
2024:57 


https://www.regeringen.se/rattsliga-
dokument/statens-offentliga-
utredningar/2024/09/sou-202457/  


hämtad 
240909 
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https://www.norden.org/sv/organisation/nordiska-ministerradet-social-och-halsopolitik-mr-s

https://www.norden.org/sv/organisation/nordiska-ministerradet-social-och-halsopolitik-mr-s

https://www.regjeringen.no/no/dokumenter/nasjonal-strategi-for-sjeldne-diagnoser/id2867121/

https://www.regjeringen.no/no/dokumenter/nasjonal-strategi-for-sjeldne-diagnoser/id2867121/

https://www.regjeringen.no/no/dokumenter/nasjonal-strategi-for-sjeldne-diagnoser/id2867121/

https://www.ohchr.org/en/treaty-bodies/crpd

https://www.ohchr.org/en/treaty-bodies/crpd

https://sodrasjukvardsregionen.se/csd-syd/raraswed-kvalitetsregister-csd/

https://sodrasjukvardsregionen.se/csd-syd/raraswed-kvalitetsregister-csd/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/09/miljardtillskott-till-regionernas-halso--och-sjukvard/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/09/miljardtillskott-till-regionernas-halso--och-sjukvard/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/09/miljardtillskott-till-regionernas-halso--och-sjukvard/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2024/05/sou-202433/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2024/05/sou-202433/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2024/05/sou-202433/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/kommittedirektiv/2024/03/dir.-202430

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/kommittedirektiv/2024/03/dir.-202430

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/kommittedirektiv/2024/03/dir.-202430

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2024/09/sou-202457/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2024/09/sou-202457/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2024/09/sou-202457/
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Regeringen, Nationell 
strategi för life science 


https://www.regeringen.se/regeringens-
politik/nationell-strategi-for-life-science/  


hämtad 
240801 


Regeringen, Ombuds 
tillgång till vård- och 
omsorgsuppgifter och 
förenklad 
behörighetskontroll 
inom vården 


https://www.regeringen.se/rattsliga-
dokument/statens-offentliga-
utredningar/2021/05/sou-202139/  


hämtad 
240801 


Regeringen, 
pressmeddelande 
budget 2025, 
läkemedel 


https://www.regeringen.se/pressmeddeland
en/2024/09/regeringen-foreslar-atgarder-
for-att-sakerstalla-lakemedelstillgangen-och-
langsiktigt-hallbara-lakemedelskostnader/  


hämtad 
241007 


Regeringen, 
Pressmeddelande från 
Socialdepartementet: 
49 miljoner kronor till 
precisionshälsa och 
cancerdiagnostik 


https://www.regeringen.se/pressmeddeland
en/2024/05/49-miljoner-kronor-till-
precisionshalsa-och-cancerdiagnostik/  


hämtad 
240902 


Regeringen, S 2023:04 
Vårdansvarskommittée
n  


https://www.sou.gov.se/pagaende-
utredningar/socialdepartementet/2023/05/s-
202304-vardansvarskommitten/  


hämtad 
240702 


Regeringen, Stärkt 
medicinsk kompetens 
inom kommunal 
sjukvård 


https://www.regeringen.se/rattsliga-
dokument/kommittedirektiv/2023/06/dir.-
202398 


hämtad 
240703 


Regeringen, Stärkt stöd 
till anhöriga 


https://www.regeringen.se/rattsliga-
dokument/statens-offentliga-
utredningar/2024/08/sou-202460/  


hämtad 
241018 


Regeringen, Uppdrag 
att möjliggöra en 
nationell digital 
infrastruktur 


https://www.regeringen.se/globalassets/reg
eringen/dokument/socialdepartementet/fok
halsa-och-sjukvard/uppdrag-att-mojliggora-
en-nationell-digital-infrastruktur-for-
halsodata.pdf  


hämtad 
24702 


Regeringen, 
Vidareanvändning av 
hälsodata, SOU 2023:76 


https://www.regeringen.se/rattsliga-
dokument/statens-offentliga-
utredningar/2023/11/sou-202376/  


hämtad 
240731 


Regeringen, 
Vårdgaranti 


https://www.regeringen.se/rattsliga-
dokument/kommittedirektiv/2024/05/dir.-
202450  


hämtad 
240702 


Riksdagen, Behovsstyrd 
vård 


https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-
lagar/dokument/kommitteberattelse/utredni
ngen-behovsstyrd-vard-s-202405_hcb2s05/ 


 hämtad 
241010 



https://www.regeringen.se/regeringens-politik/nationell-strategi-for-life-science/

https://www.regeringen.se/regeringens-politik/nationell-strategi-for-life-science/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2021/05/sou-202139/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2021/05/sou-202139/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2021/05/sou-202139/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/09/regeringen-foreslar-atgarder-for-att-sakerstalla-lakemedelstillgangen-och-langsiktigt-hallbara-lakemedelskostnader/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/09/regeringen-foreslar-atgarder-for-att-sakerstalla-lakemedelstillgangen-och-langsiktigt-hallbara-lakemedelskostnader/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/09/regeringen-foreslar-atgarder-for-att-sakerstalla-lakemedelstillgangen-och-langsiktigt-hallbara-lakemedelskostnader/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/09/regeringen-foreslar-atgarder-for-att-sakerstalla-lakemedelstillgangen-och-langsiktigt-hallbara-lakemedelskostnader/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/05/49-miljoner-kronor-till-precisionshalsa-och-cancerdiagnostik/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/05/49-miljoner-kronor-till-precisionshalsa-och-cancerdiagnostik/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/05/49-miljoner-kronor-till-precisionshalsa-och-cancerdiagnostik/

https://www.sou.gov.se/pagaende-utredningar/socialdepartementet/2023/05/s-202304-vardansvarskommitten/

https://www.sou.gov.se/pagaende-utredningar/socialdepartementet/2023/05/s-202304-vardansvarskommitten/

https://www.sou.gov.se/pagaende-utredningar/socialdepartementet/2023/05/s-202304-vardansvarskommitten/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/kommittedirektiv/2023/06/dir.-202398

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/kommittedirektiv/2023/06/dir.-202398

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/kommittedirektiv/2023/06/dir.-202398

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2024/08/sou-202460/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2024/08/sou-202460/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2024/08/sou-202460/

https://www.regeringen.se/globalassets/regeringen/dokument/socialdepartementet/fokhalsa-och-sjukvard/uppdrag-att-mojliggora-en-nationell-digital-infrastruktur-for-halsodata.pdf

https://www.regeringen.se/globalassets/regeringen/dokument/socialdepartementet/fokhalsa-och-sjukvard/uppdrag-att-mojliggora-en-nationell-digital-infrastruktur-for-halsodata.pdf

https://www.regeringen.se/globalassets/regeringen/dokument/socialdepartementet/fokhalsa-och-sjukvard/uppdrag-att-mojliggora-en-nationell-digital-infrastruktur-for-halsodata.pdf

https://www.regeringen.se/globalassets/regeringen/dokument/socialdepartementet/fokhalsa-och-sjukvard/uppdrag-att-mojliggora-en-nationell-digital-infrastruktur-for-halsodata.pdf

https://www.regeringen.se/globalassets/regeringen/dokument/socialdepartementet/fokhalsa-och-sjukvard/uppdrag-att-mojliggora-en-nationell-digital-infrastruktur-for-halsodata.pdf

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2023/11/sou-202376/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2023/11/sou-202376/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/statens-offentliga-utredningar/2023/11/sou-202376/

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/kommittedirektiv/2024/05/dir.-202450

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/kommittedirektiv/2024/05/dir.-202450

https://www.regeringen.se/rattsliga-dokument/kommittedirektiv/2024/05/dir.-202450

https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/kommitteberattelse/utredningen-behovsstyrd-vard-s-202405_hcb2s05/

https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/kommitteberattelse/utredningen-behovsstyrd-vard-s-202405_hcb2s05/

https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/kommitteberattelse/utredningen-behovsstyrd-vard-s-202405_hcb2s05/
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Riksdagen, Nationell 
samordnare för 
nationell digital 
infrastruktur 


https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-
lagar/dokument/kommittedirektiv/samordna
re-for-en-nationell-digital-
infrastruktur_hbb1177/  


hämtad 
240702 


SKR, Registret för 
Medfödda Metabola 
Sjukdomar 


https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsst
yrningvard/kvalitetsregister/hittakvalitetsreg
ister/registerarkiv/registretformedfoddamet
abolasjukdomarrmms.77604.html 


hämtad 
241029 


SKR, Överenskommelse 
om en God och nära 
vård  


 
https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklingav
verksamhet/naravard/overenskommelseom
engodochnaravard.28402.html 


hämtad 
240813 


Socialstyrelsen, EHDS https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/
sharepoint-
dokument/artikelkatalog/ovrigt/2023-12-
8908.pdf  


hämtad 
240731 


Socialstyrelsen, God 
och nära vård  


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod
-och-regler/omraden/god-och-nara-vard/  


hämtad 
240702 


Socialstyrelsen, 
Personligt ombud, 
Kunskapsguiden 


https://kunskapsguiden.se/omraden-och-
teman/psykisk-ohalsa/personligt-ombud/  


hämtad 
240801 


Tandvårds- och 
läkemedelsförmånsver
ket, regeringsuppdrag: 
S2022/03077, 
S2024/00481 (delvis) 


https://www.regeringen.se/pressmeddeland
en/2024/02/tlv-ska-fortsatta-sitt-arbete-for-
starkt-tillgang-till-lakemedel-vid-sallsynta-
halsotillstand/  


hämtad 
240902 


Tandvårds- och 
läkemedelsverket, 
Nordiskt samarbete för 
utvärdering av 
läkemedel 


https://www.tlv.se/lakemedelsforetag/nordis
kt-samarbete---finose-jnhb.html  


hämtad 
240910 


Undiagnosed network 
international 


https://www.udninternational.org/ hämtad 
241029 


Vetenskapsrådet om 
europeiska samarbeten 


https://www.vr.se/uppdrag/internationellt-
arbete/europeiska-partnerskap.html  


hämtad 
240731 


Vetenskapsrådet, 
beviljade projektbidrag 
inom sällsynta 
sjukdomar 2022 (EJP 
RD) 


https://www.vr.se/soka-
finansiering/beslut/2022-08-17-
projektbidrag-for-internationella-
samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-
rd.html  


hämtad 
240902 



https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/kommittedirektiv/samordnare-for-en-nationell-digital-infrastruktur_hbb1177/

https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/kommittedirektiv/samordnare-for-en-nationell-digital-infrastruktur_hbb1177/

https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/kommittedirektiv/samordnare-for-en-nationell-digital-infrastruktur_hbb1177/

https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/kommittedirektiv/samordnare-for-en-nationell-digital-infrastruktur_hbb1177/

https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsstyrningvard/kvalitetsregister/hittakvalitetsregister/registerarkiv/registretformedfoddametabolasjukdomarrmms.77604.html

https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsstyrningvard/kvalitetsregister/hittakvalitetsregister/registerarkiv/registretformedfoddametabolasjukdomarrmms.77604.html

https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsstyrningvard/kvalitetsregister/hittakvalitetsregister/registerarkiv/registretformedfoddametabolasjukdomarrmms.77604.html

https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsstyrningvard/kvalitetsregister/hittakvalitetsregister/registerarkiv/registretformedfoddametabolasjukdomarrmms.77604.html

https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/ovrigt/2023-12-8908.pdf

https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/ovrigt/2023-12-8908.pdf

https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/ovrigt/2023-12-8908.pdf

https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/ovrigt/2023-12-8908.pdf

https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/god-och-nara-vard/

https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/god-och-nara-vard/

https://kunskapsguiden.se/omraden-och-teman/psykisk-ohalsa/personligt-ombud/

https://kunskapsguiden.se/omraden-och-teman/psykisk-ohalsa/personligt-ombud/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/02/tlv-ska-fortsatta-sitt-arbete-for-starkt-tillgang-till-lakemedel-vid-sallsynta-halsotillstand/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/02/tlv-ska-fortsatta-sitt-arbete-for-starkt-tillgang-till-lakemedel-vid-sallsynta-halsotillstand/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/02/tlv-ska-fortsatta-sitt-arbete-for-starkt-tillgang-till-lakemedel-vid-sallsynta-halsotillstand/

https://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2024/02/tlv-ska-fortsatta-sitt-arbete-for-starkt-tillgang-till-lakemedel-vid-sallsynta-halsotillstand/

https://www.tlv.se/lakemedelsforetag/nordiskt-samarbete---finose-jnhb.html

https://www.tlv.se/lakemedelsforetag/nordiskt-samarbete---finose-jnhb.html

https://www.udninternational.org/

https://www.vr.se/uppdrag/internationellt-arbete/europeiska-partnerskap.html

https://www.vr.se/uppdrag/internationellt-arbete/europeiska-partnerskap.html

https://www.vr.se/soka-finansiering/beslut/2022-08-17-projektbidrag-for-internationella-samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-rd.html

https://www.vr.se/soka-finansiering/beslut/2022-08-17-projektbidrag-for-internationella-samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-rd.html

https://www.vr.se/soka-finansiering/beslut/2022-08-17-projektbidrag-for-internationella-samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-rd.html

https://www.vr.se/soka-finansiering/beslut/2022-08-17-projektbidrag-for-internationella-samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-rd.html

https://www.vr.se/soka-finansiering/beslut/2022-08-17-projektbidrag-for-internationella-samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-rd.html
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Vetenskapsrådet, 
beviljade projektbidrag 
inom sällsynta 
sjukdomar 2023 (EJP 
RD) 


https://www.vr.se/soka-
finansiering/beslut/2023-12-08-
projektbidrag-for-internationella-
samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-
rd.html  


hämtad 
240902 


 



https://www.vr.se/soka-finansiering/beslut/2023-12-08-projektbidrag-for-internationella-samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-rd.html

https://www.vr.se/soka-finansiering/beslut/2023-12-08-projektbidrag-for-internationella-samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-rd.html
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https://www.vr.se/soka-finansiering/beslut/2023-12-08-projektbidrag-for-internationella-samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-rd.html

https://www.vr.se/soka-finansiering/beslut/2023-12-08-projektbidrag-for-internationella-samarbeten-inom-sallsynta-sjukdomar-ejp-rd.html
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Nationellt kunskaps- eller 
kompetenscentrum 
Ett nationellt kunskaps- eller kompetenscentrum är avsett att komplettera 
hälso- och sjukvårdens insatser, och då med fokus på vardagskonsekvenser 
utifrån patientens livslånga helhetsperspektiv. Målet är att stärka förmågan 
hos personer med sällsynta hälsotillstånd och deras närstående att 
självständigt hantera sin livssituation. 


Uppdrag  
• Kärnverksamhet = sprida kunskap 
• Paroll: Hitta rätt i livet! 
• Kommunikation och informationsspridning – utvecklar 


informationsmaterial, leder kampanjer i samarbete med relevanta aktörer. 
• Socialstyrelsens informationscentrum inordnas under nationellt 


kompetenscentrum. 
• Patient- och familjevistelser – har ett holistiskt perspektiv och stärker 


patienten och dess närstående genom livets alla faser 
• Patient- och anhörigcentrerad FoU (tillsammans med till exempel NkA)  
• Organiserar fortbildningar för samhällsaktörer, utbildning i samverkan 


med universitet och universitetssjukhus, för elevhälsa, myndigheter, 
kommun, med flera samhällsaktörer  


• Internationell samverkan inom nätverk där policyfrågor för vård och 
omsorg diskuteras (nordisk, EU, WHO etc.) 


• Samverkan med regionernas system för kunskapsstyrning när det gäller 
informationsgap. 


Ett nationellt kunskaps- eller 
kompetenscentrum utan ett vårduppdrag 
Terminologin kan skilja sig mellan olika aktörer. Begreppen 
kunskapscentrum eller kompetenscentrum används av flera och kan ibland 
ha liknande betydelse men ibland olika. Här avses framförallt aktörer som 
inte har ett vårduppdrag. 
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Nationell samordnare – två 
alternativ 
Beroende på ambitionsnivå föreslås två alternativa uppdragsbeskrivningar: 


1. Nationell samordnare för framtidens sjukvård 
2. Nationell samordnare för sällsynta hälsotillstånd 


Alternativ 1: Nationell samordnare 
för framtidens sjukvård  
Den nationella samordnaren behöver vara en stark, karismatisk, trevlig och 
inspirerande person och ledare. Det kan till exempel vara en politiker, 
person med tidigare ledningsposition inom myndighet, universitetssjukhus, 
vårdrelaterat företag eller liknande.  


Uppdraget ska bana väg för framtidens sjukvård och precisionsmedicin 
inklusive AI. Samordnaren utses av regeringen och inrättas under SKR 
alternativt Life science-kontoret.  


• Samordnaren ska ansvara för samordning av, och vara talesman i, 
– nationella frågor som gäller sjukvård och sjukvårds(infra)struktur för 


framtidens sjukvård 
– komplex vård (exklusive cancer) 
– sällsynta hälsotillstånd 
– FoU, ATMP, AI 
– precisionsmedicin och särläkemedel.  


• Samordnaren ska verka för att regionerna tillför en uttalad handlingsplan 
för precisionsmedicin inklusive sällsynta hälsotillstånd i varje region eller 
samverkansregion och följa upp denna.  


• Samordnaren ska samverka med 
– SKR eller Life Science-kontoret 
– Relevanta patientorganisationer, till exempel Riksförbundet Sällsynta 


diagnoser, Neuro 
– Myndigheter 
– NT-råd och behandlingsråd eller NHV-enheter med 


bedömningsansvar för avancerade läkemedel 
– GMS 
– Nationell cancersamordnare 
– Kunskapsstyrningen 
– Lif 
– Relevanta nationella kunskapscentrum. 
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Samordnarens stödfunktioner: 
• Kansli  
• Inrättande av ”sällsynta-råd” bestående av till exempel patientföreträdare, 


myndigheter och andra relevanta aktörer. 
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Alternativ 2: Nationell samordnare 
för sällsynta hälsotillstånd 
Den nationella samordnaren behöver vara en stark, karismatisk, trevlig och 
inspirerande person och ledare. Det kan till exempel vara person med 
bakgrund i vård eller patientorganisation.  


Uppdraget ska fokusera på samordning vid genomförande, uppföljning och 
utveckling av strategins olika delar. Samordnaren utses genom ett nationellt 
ansökningsförfarande och inrättas under SKR.  


• Samordnaren ska vara ordförande i CSD i samverkan och ansvara för 
samordning av, och vara talesman i, nationella frågor som gäller sällsynta 
hälsotillstånd. Det kan inkludera frågor om bland annat 
– sjukvårdsstrukturer 
– FoU 
– kunskapsspridning 
– läkemedel etc.  


• Samordnaren ska verka för att regionerna tillför en uttalad handlingsplan 
för sällsynta hälsotillstånd i varje region eller samverkansregion och följa 
upp denna via CSD.  


• Samordnaren ska samverka med 
– Riksförbundet Sällsynta diagnoser och andra relevanta 


patientföreningar 
– Myndigheter 
– NT-råd och behandlingsråd eller NHV-enheter med 


bedömningsansvar för avancerade läkemedel 
– GMS 
– Nationell cancersamordnare 
– Kunskapsstyrningen 
– Life Science-kontoret 
– Lif 
– Relevanta nationella kunskapscentrum.  


Samordnarens stödfunktioner 
• Administrativt stöd från CSD 
• CSD:er och CSD i samverkan 
• Inrättande av ”sällsynta-råd” bestående av till exempel patientföreträdare, 


myndigheter och andra relevanta aktörer 
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Sammanfattning 
I det här kunskapsunderlaget beskriver Socialstyrelsen några av de 
regelverk, vårdstrukturer och kunskapsspridande funktioner som man 
behöver ta hänsyn till vid utformningen av en strategi eller handlingsplan 
inom området sällsynta hälsotillstånd. I beskrivningen av vårdstrukturer 
utgår vi från vårdbehoven för patienter med sällsynta hälsotillstånd – och de 
vårdinstanser och vårdnivåer som är viktiga vid olika situationer.  


Denna bilaga är inte ett vårdprogram eller en fullständig beskrivning av alla 
regelverk som påverkar svensk hälso- och sjukvård. Vi beskriver inte ett 
vårdförlopp, och vi ger inte detaljerade beskrivningar av vården vid olika 
hälsotillstånd och av olika vårdgivare.  


De lagar, konventioner och direktiv vi beskriver skulle dock - om de 
omsattes i sin fulla kapacitet - kunna skapa goda förutsättningar för personer 
med sällsynta hälsotillstånd. De skulle därmed kunna få vård och 
omhändertagande som motsvarar den för andra patientgrupper i svensk 
hälso- och sjukvård.  
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Regelverk att ta hänsyn till 
Sedan 1997 är finns den etiska plattformen för prioriteringar i hälso- och 
sjukvården i 3 kap. 1 § hälso- och sjukvårdslagen (2017:30), HSL. Den 
består av tre grundläggande principer:  


• människovärdesprincipen 
• behovs- och solidaritetsprincipen  
• kostnadseffektivitetsprincipen.  


Utifrån den etiska plattformen är det vårdens uppgift att tillgodose 
patientens behov av trygghet, kontinuitet och säkerhet (SFS 2017:80). För 
dem med stora och varaktiga funktionsnedsättningar ska vården särskilt 
överväga hur man kan bidra till att personen kan delta i samhällslivet och 
leva som andra (5 kap. 9 § hälso- och sjukvårdslagen, HSL).  


Personer med sällsynta hälsotillstånd – framför allt de med komplexa 
vårdbehov – har ett särskilt behov av vårdens kontinuitet, tillgänglighet, 
flexibilitet, kompetens, samordning, förståelse och anpassning för att hantera 
svårigheterna som följer med sällsyntheten. Det finns flera regelverk, 
direktiv och konventioner, som borde säkerställa att dessa behov tillgodoses.   


Hälso- och sjukvårdslagen 
Målet med hälso- och sjukvården är en god hälsa och en vård på lika villkor 
för hela befolkningen. Vården ska ges med respekt för alla människors lika 
värde och för den enskilda människans värdighet. Den som har det största 
behovet av hälso- och sjukvård ska ges företräde till vården (3 kap. 1 § 
hälso- och sjukvårdslagen, HSL).  


Regionen och kommunen har enligt HSL delat ansvar för hälso- och 
sjukvården, inklusive habilitering, rehabilitering och hjälpmedel. Kommuner 
svarar för vård till personer i både särskilt och ordinärt boende 
(hemsjukvård), med undantag för hälso- och sjukvård som meddelas av 
läkare.  


Tandvårdslagen och 
tandvårdsförordningen 
Målet för tandvården är enligt tandvårdslagen (1985:125), TvL, en god 
tandhälsa och en tandvård på lika villkor för hela befolkningen (2 § TvL). I 
tandvårdsförordningen (1998:1338) TvF, finns bestämmelser om sådan 
tandvård som ska omfattas av hälso- och sjukvårdslagens bestämmelser om 
avgifter som avser öppen hälso- och sjukvård. Tandvård till dem som har 
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stora behov av tandvård på grund av en långvarig sjukdom eller 
funktionsnedsättning regleras i TvL och TvF. Socialstyrelsens föreskrifter 
och allmänna råd (SOSFS 2012:17) om tandvård vid långvarig sjukdom 
eller funktionsnedsättning kompletterar bestämmelserna i lagen och 
förordningen och tillämpas vid bedömningen av om en person har stora 
behov av tandvård på grund av långvarig sjukdom eller funktionsnedsättning 
och därmed ska kunna få tandvård som omfattas av bestämmelserna om 
avgifter i den öppna vården. Dessa regelverk omfattar personer med 
sällsynta hälsotillstånd. 


Föreskriften använder sig idag av en prevalensavgränsning för ”sällsynt” 
som skiljer sig från den i Socialstyrelsens termbank där begreppet ”sällsynt 
hälsotillstånd” är beskrivet. I praktiken följer vissa regioner föreskriftens 
prevalens och andra väljer en mer generös tolkning som inkluderar fler i 
målgruppen. 


Patientlagen 
Patientlagens, (2014:821), PL:s syfte är att stärka och tydliggöra patientens 
ställning i hälso- och sjukvården, och att främja patientens integritet, 
självbestämmande och delaktighet (1 kap. 1§ PL). 


Bestämmelser om fast vårdkontakt 
och fast läkarkontakt 
Fast vårdkontakt och fast läkarkontakt i primärvården är de enda 
samordnarfunktioner som är lagreglerade. En fast läkarkontakt är inte 
samma sak som en fast vårdkontakt. Det finns dock inte något som hindrar 
att den fasta läkarkontakten också är patientens fasta vårdkontakt. Syftet 
med de fasta kontakterna är att främja kontinuitet. Kontinuitet är särskilt 
viktig för patienter med sällsynta hälsotillstånd, oavsett komplexa vårdbehov 
eller ej. Kontinuitet i vården främjar kunskapsutvecklingen hos 
vårdpersonalen som möter den sällsynta patienten. 


Bestämmelser om fast vårdkontakt infördes år 2010 i HSL (7 kap. 3 §), men 
finns även i hälso- och sjukvårdsförordningen (2017:80), HSF och 
patientlagen (2014:821). Det är reglerat under vilka förutsättningar som en 
fast vårdkontakt ska utses. En fast vårdkontakt kan därför behöva utses och 
finnas inom alla verksamheter som bedriver hälso- och sjukvård. I hälso- 
och sjukvårdslagen (SFS 2017:30, lagändring SFS 2023:191) finns även 
bestämmelser om samordnad individuell plan (SIP).  


Socialstyrelsen har tagit fram kunskapsstöd för att tydliggöra vad en fast 
läkar- och vårdkontakt bör kunna hjälpa patienter med att 
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• samordna vårdens insatser 
• informera om vårdsituationen 
• förmedla kontakter med andra relevanta personer i hälso- och sjukvården 
• vara kontaktperson för andra delar av hälso- och sjukvården och för 


socialtjänsten samt, i förekommande fall, andra berörda myndigheter, som 
till exempel Försäkringskassan. 


Lagen om samverkan vid utskrivning 
från sluten hälso- och sjukvård 
Patientens fasta vårdkontakt ska kalla till en samordnad individuell 
planering, om man bedömer att det behövs insatser från både kommun och 
landsting. Detta enligt lagen om samverkan vid utskrivning från sluten 
hälso- och sjukvård (2019:979). Lagen tydliggör de krav som ställs på 
huvudmännen i fråga om samverkan och samordning (4 kap. 1 §, 2019:979).  


Nationell högspecialiserad vård 
Vissa vårdområden inom sällsynta hälsotillstånd ingår i systemet för 
nationell högspecialiserad vård (NHV), och är centraliserade till nationella 
enheter (NHV-enheter). NHV är vård som är komplex eller sällan 
förekommande och ska bedrivas vid som mest fem enheter i landet.  


I Sverige har vi sedan tidigt 2000-tal haft rikssjukvård för komplexa 
kirurgiska ingrepp. Sedan 2018 övergick detta i nationell högspecialiserad 
vård (NHV) och regleras i 7 kap. 5-5 b §§ HSL, 2 kap. HSF samt i 
Socialstyrelsens föreskrifter (HSLF-FS 2018:48) om nationell 
högspecialiserad vård. 


Socialstyrelsen leder arbetet, följer upp och 
utvärderar 
Socialstyrelsen är förvaltningsmyndighet för NHV-systemet, vilket innebär 
att vi leder arbetsprocessen för att definiera vilken vård som ska utgöra 
NHV samt följer upp och utvärderar denna vård.  


NHV innefattar numera all typ av högspecialiserad vård, inte bara kirurgi. 
Flera vårdområden som berör eller utgör sällsynta hälsotillstånd är 
definierade som NHV, men sällsyntheten i sig är inte den enda kriteriet som 
beskriver vilken vård som kan utgöra NHV. 
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Fokus på god och jämlik vård 
För att bedriva NHV krävs tillstånd från staten (2 kap. 2 § HSF). I de flesta 
fall bedrivs NHV vid ett eller flera universitetssjukhus, men den kan även 
bedrivas vid ett länssjukhus. Alla sju universitetssjukhus har tilldelats ett 
eller flera tillståndsområden inom systemet för NHV. 


Syftet med att koncentrera viss vård är att möjliggöra kunskapsutveckling, 
vara resursbesparande och öka förutsättningarna för forskning. Målet med 
NHV är att säkerställa god och jämlik vård genom att tillgängliggöra 
expertis för patienter oavsett var i landet de kommer ifrån.  


Konvention om rättigheter för 
personer med funktionsnedsättning 
I december 2006 antog Förenta Nationerna (FN) 
Funktionsrättskonventionen, en ny konvention om rättigheter för människor 
med funktionsnedsättning som sedan 2009 gäller i Sverige. Konventionen 
anger att Sverige ska erbjuda personer med funktionsnedsättning samma 
utbud, kvalitet och standard avseende gratis eller subventionerad hälso- och 
sjukvård, insatser och behandlingsprogram som erbjuds andra personer. Det 
gäller även sexuell och reproduktiv hälsa och befolkningsbaserade offentliga 
folkhälsoprogram. Enligt konventionen ska Sverige även erbjuda vård och 
stöd som personer med funktionsnedsättning särskilt behöver på grund av 
sin funktionsnedsättning. I det ingår tidig upptäckt och lämpligt stöd som är 
avsett att begränsa och förebygga vidare funktionsnedsättning. 


FN publicerade 2024 sina rekommendationer om vad Sverige behöver göra 
för att leva upp till Funktionsrättskonventionen. Rekommendationerna 
handlade exempelvis om att öka utbildningsinsatserna bland 
sjukvårdspersonal inom funktionsnedsättningar samt att öka 
förutsättningarna för att personer med funktionsnedsättning systematiskt ska 
involveras vid planering, utformning, övervakning och utvärdering av 
tillgänglighet, vårdprocesser och arbetsmetoder inom hälso- och sjukvården. 


Patientrörlighetsdirektivet 
I början av 2011 antogs patientrörlighetsdirektivet av Europaparlamentet 
och Ministerrådet. Det så kallade rörlighetsdirektivet har förts in i svensk 
rätt genom ändringar i utlänningslagen (2005:716) och 
utlänningsförordningen (2006:97).  


Artikel 12 och 13 i direktivet riktas mot arbetet med sällsynta hälsotillstånd, 
till exempel för att 
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• fortsätta utveckla europeiska referensnätverk (ERN)  
• skapa medvetenhet bland hälso- och sjukvårdpersonal om vilka verktyg 


som finns tillgängliga på EU-nivå för att ställa rätt diagnos på sällsynta 
sjukdomar. 
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Samordningen av vård vid 
sällsynta hälsotillstånd brister  
Som tidigare beskrivet så är behovet av fasta vårdkontakter för kontinuitet 
och samordning stort för patienter med sällsynta hälsotillstånd. När 
patienten behöver insatser från flera vårdnivåer, och när olika kroppsorgan 
är inblandade, är det svårt för vården idag att samarbeta mellan stuprören 
framförallt i vuxensjukvården. Samordningen påverkas av både 
organisatoriska förutsättningar och patientens förutsättningar att vara 
delaktig. Om en patient har omfattande behov av samordning är det ofta 
nödvändigt att vårdgivarna utbyter information.  


Barnhälsovården arbetar holistiskt, folkhälsoinriktat och ger även 
psykosociala insatser. Samordning mellan barnhälsovårdens olika 
vårdinstanser, vårdnivåer och andra samhällsaktörer fungerar förhållandevis 
väl.  


Vuxensjukvården, som är organisatoriskt större än barnsjukvård, är 
organiserad mer i stuprör, efter organ eller kroppsdel. Samordning och 
samarbete kan därmed försvåras. Färre sängplatser inom sjukhusvård och 
kommunal institutionsvård har också lett till att allt fler skrivs ut till vård i 
hemmet allt tidigare. I samband med utskrivningen behöver såväl social 
omsorg, primärvård och sjukhus samordna sina insatser – både genom 
samverkan på organisationsnivå och genom samarbete mellan individer i 
organisationerna. Primärvården har i uppdrag att samordna vården när det 
inte görs på någon annan vårdnivå, men har inte alltid förutsättningar att 
göra det på det sätt som behövs. 


Svårt att hantera kombinationen 
sällsynt och vanlig  
Sedan lagen om samverkan vid utskrivning från sluten hälso- och sjukvård 
infördes har flera efterföljande rapporter visat att samverkan har förbättrats 
mellan olika verksamheter, och mellan regioner och kommuner. Men 
kombinationen av sällsynt och vanlig kan vara nog så komplicerad för hälso- 
och sjukvården att hantera.  


Personer med sällsynta hälsotillstånd är inte undantagna de hälsoproblem 
som den övriga befolkningen drabbas av. Primärvården ska ta hand om 
medicinsk behandling, rehabilitering, omvårdnad, förebyggande arbete och 
samordning. Naturligtvis gäller detta även den sällsynta patienten.  


Primärvårdsläkaren kan, liksom specialistläkaren, behöva extra tid för att 
lyssna på den sällsynta patienten för att få grepp om hälsotillstånd och 
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vårdbehov. På grund av sällsyntheten kan läkaren dessutom behöva mer tid 
för att leta och hitta information eller expertis inom området.  


Flexibiliteten i primär- och specialistvårdens uppdrag är idag begränsad, 
vilket gör det svårt att tillgodose den extra dimension av personcentrerad 
vård som patienter med sällsynta hälsotillstånd kan behöva. Är patienten 
dessutom ”ultrasällsynt”, eller om hens vårdbehov är mer komplexa och 
kräver många vårdkontakter, blir det extra utmanande att erbjuda likvärdig 
vård.  


Det finns goda exempel på fungerande verksamheter som samordnar och 
samarbetar i de frågor som rör en patient med en sällsynt sjukdom. Men 
berörda aktörer behöver samarbeta i större utsträckning än vad som sker 
idag. Förutsättningarna att kommunicera mellan olika vårdnivåer och aktörer 
behöver därför utvecklas. Verktyg och gemensamma 
kommunikationsplattformar behöver säkerställas för att underlätta 
multidisciplinära möten där gemensamma patienter kan diskuteras. 


Många skäl till brister 
I en rapport (Samordnad vård och omsorg) från Myndigheten för vård- och 
omsorgsanalys från 2016, beskrevs varför samordning brister. 
Sammanfattningsvis handlar det om 


• kunskapsbrist om vad samordning innebär och vad man kan uppnå 
• brister i styrning och ledning 
• svårigheter att få till samverkansbetsavtal mellan region och kommun 
• vårdplaner ses som pappersprodukter  
• otydlighet i primärvårdens mandat och uppdrag om samordning 
• dåliga incitament till samordning  
• otillräckliga IT-stöd.  


Myndigheten för vård- och omsorgsanalys har fortsatt följa samordning och 
andra utvecklingsområden i hälso- och sjukvård utifrån god och nära vård-
reformen. 


Journalföringen är inte 
sammanhållen 
Exempel: Ett tydligt exempel är avsaknaden av en patientcentrerad 
sammanhållen journalföring. Detta kan innebära ett allvarligt 
patientsäkerhetsproblem, eftersom hälso- och sjukvårdens personal lägger 
onödig tid på att samla in uppgifter från flera källor, dubbeldokumentera och 
ta om samma prover. Det väntas dock förbättringar på det här området i och 
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med den digitala utvecklingen, och med införandet av det europeiska 
hälsodataområdet (European Health Data Space, EHDS). Förbättringar som 
även kommer den sällsynta patienten till godo.  


Tandvården har liknande utmaningar som övrig hälso- och sjukvård vad 
gäller möjligheten att dela uppgifter mellan olika aktörer. De senaste åren 
har dessutom kunskapen successivt ökat om den orala hälsans samband med 
det övriga hälsotillståndet, och det är numera väl känt att sjukdom i munnen 
kan vara såväl orsak till som följd av sjukdomar i övriga kroppen.  


Socialstyrelsen anger i sin rapport Kartläggning av hinder för samverkan 
mellan tandvård och hälso- och sjukvård (S2019/00143) att de juridiska 
förutsättningarna för samverkan är goda vad gäller möjligheten att dela 
uppgifter om en patient med dennes samtycke. Utmaningarna beror snarare 
på att tandvård och hälso- och sjukvård i hög utsträckning använder 
journalsystem som inte är kompatibla. Socialstyrelsen understryker, i samma 
rapport, behovet av att samverkan och sammanhållna journalsystem mellan 
tandvård och hälso- och sjukvård beaktas när nya journalsystem och e-
tjänster utvecklas och införs. 


Nationell patientöversikt används inte 
tillräckligt  
Flera nationella initiativ har utarbetats i syfte att, med hjälp av så kallad 
icke-bindande styrning, styra mot enhetligare användning av gemensamma 
standarder och tillämpningar, exempelvis Nationell patientöversikt (NPÖ), 
men dessa har haft begränsad effekt.  


Alla regioner är anslutna till NPÖ men tillgängliggör olika 
informationsmängder. Framför allt delas information om diagnoser, 
läkemedel, provsvar, uppmärksamhetsinformation, vårdkontakter och 
anteckningar. Kritiken mot NPÖ handlar bland annat om att det är svårt att 
hitta relevant information, att den kräver uthopp från systemet som hälso- 
och sjukvården använder och bristande tillit till att informationen är 
fullständig. Av landets 290 kommuner visar endast 54 information i NPÖ. 


 Läs mer om patientöversikt i bilagan Omvärldsanalys 


Kontinuitet särskilt viktigt när 
vårdprogram och riktlinjer saknas 
I Sverige har bara ett fåtal patienter med omfattande behov av hälso- och 
sjukvård en fast vårdkontakt. Socialstyrelsens riktvärde på 1 100 invånare 
per specialistläkare i primärvården är svår att uppnå, eftersom bristen på 
läkare inom primärvården är stor. Sverige har också en mycket låg andel 
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läkare i primärvården, jämfört med många andra europeiska länder. 
Socialstyrelsen har tagit fram ett planeringsverktyg i syfte att vara en hjälp 
för att kartlägga, analysera och planera för fast läkarkontakt utifrån den 
lokala vårdenhetens förutsättningar, läkarresurser och patienternas 
vårdbehov. Men avsaknaden av tillräcklig beskrivande diagnoskoder för 
patienter med sällsynta hälsotillstånd gör det svårt att avgöra den verkliga 
vårdtyngden hos dessa individer och därmed blir beräkningarna för behovet 
av vårdpersonal felaktiga. 


I myndigheten för vård- och omsorgsanalys kartläggning över fast 
läkarkontakt från 2024 uppger tre av tio i befolkningen att de har en fast 
läkare och att andelen inte har ökat sedan 2020. Tillgången till fast läkare är 
ojämnt fördelad över landets regioner och det finns en stor skillnad mellan 
regionernas verksamhetsstatistik och befolkningens upplevelser av 
tillgången till fast läkarkontakt. Fem av tio deltagare i Riksförbundet 
Sällsynta diagnosers medlemsundersökning från 2024 uppger att de har en 
fast vårdkontakt. Av dessa är det dock endast fyra av tio som tycker att 
vårdkontakten hjälper till i kontakter med vården.  


Patienten måste upprepa sin sjukdomshistoria  
Det finns bara ett fåtal vårdprogram för sällsynta hälsotillstånd. 
Primärvården har dessutom svårt att hitta expertis eller få tillgång till 
specialistvården där kunskap och kompetens om sällsynta hälsotillstånd 
främst ligger. Primärvården behöver bättre och mer tillgänglig tillgång till 
expertis för att kunna ta hand om den sällsynta patientens ”vanliga” 
vårdbehov.  


För många som besöker primärvården genom sin vårdcentral eller 
habiliteringen kan det i dag vara en frustrerande upplevelse att gång på gång 
mötas av ännu en ny läkare. Man tvingas upprepa sin historia, förklara sina 
symtom och vårdbehov om och om igen. Har man dessutom ett sällsynt 
hälsotillstånd, som den du möter i vården aldrig har hört talas om, krävs det 
mer tid för att förklara sina behov och sitt mående.  


Avsaknaden av en nationell digital infrastruktur innebär också att 
hälsouppgifter inte alltid följer med patienten i olika kontakter med vården. 
Detta kan innebära att patienten behöver upprepa sin sjukdomshistoria för 
flera vårdgivare eller genomgå samma undersökningar flera gånger. Att var 
och en ska ha kunskap om varje sällsynt diagnos är dock ej relevant, 
realistiskt eller genomförbart. Fördelarna med att ha en kontinuitet i vården 
skulle därför inte bara vara av stor fördel för personer med sällsynta 
hälsotillstånd, utan också för vården. 







Bilaga: Kunskapsunderlag  Dnr 13995/2024 


14 
 


Diagnos och vård när livet med 
sällsynta börjar 
Mödra- och barnhälsovård är viktiga vårdinstanser för att upptäcka 
förändringar, avvikelser och sjukdomstillstånd hos foster och barn i ett tidigt 
stadie. Upptäckterna av eventuella fosteravvikelser kan göras vid olika 
former av fosterdiagnostik, som ultraljudsundersökningar, placenta- eller 
fostervattenanalys och andra tester under graviditeten. Viss vård i embryo- 
och fosterstadiet är definierad som NHV. Specialistmödravård för blivande 
mödrar med vissa sällsynta hälsotillstånd, exempelvis blödarsjuka, är också 
en viktig vårdinstans för att få rätt omhändertagande under graviditeten, vid 
förlossning och eftervård.  


På alla de cirka 100 000 barn som föds i Sverige per år tas ett blodprov 
(PKU-test) för att hitta och behandla sällsynta sjukdomar. I 
nyföddhetsscreeningen ingår 26 medfödda och allvarliga sällsynta 
sjukdomar som går att behandla, och där en tidig diagnos och tidigt insatt 
behandling är viktig för prognosen. Att få information om att sitt ännu 
ofödda barn, eller det nyfödda barnet, har ett sällsynt hälsotillstånd kan vara 
svårt för föräldrar att hantera. Att det finns ett team runt dem och 
information som är kvalitetssäkrad och lättillgänglig är viktigt för att få en 
förståelse för och kunna hantera den nya situationen och kunna ta 
informerade beslut om det exempelvis finns en önskan om att få fler barn. 


 Läs mer i avsnittet Vårdstrukturer och vårdinstanser med särskilda 
uppdrag. 


Fokus på att förebygga för barn och unga 
Barn och unga kommer i kontakt med barnhälsovård samt skolhälsovård 
(som i dag motsvaras av begreppet elevhälsan), studenthälsan, tandvården, 
vårdcentraler eller motsvarande, barn- och ungdomspsykiatri och barn- och 
ungdomsmedicinska mottagningar. Barnhälsovården, tandvården och 
elevhälsan arbetar i första hand förebyggande med återkommande kontroller 
och har möjligheter att upptäcka vilka barn eller föräldrar som kan behöva 
stöd under barnets fortsatta utveckling. Exempelvis kan tandvården 
potentiellt även upptäcka sjukdomstillstånd som inte direkt har med 
tandhälsan att göra.  


Ungdomsmottagningarna är också viktiga vårdinstanser för att förebygga 
ohälsa, främja en god och säker sexuell hälsa eller upptäcka psykisk ohälsa 
och sociala problem tidigt. Även barn och ungdomar med sällsynta 
hälsotillstånd har behov av förebyggande och hälsofrämjande åtgärder samt 
information om och rådgivning av dessa vårdinstanser. Kunskapen om 
sällsynta hälsotillstånd bland vårdpersonalen är dock generellt låg och 
informationen om sällsynta hälsotillstånd är knapphändig och/eller 
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svårtillgänglig. Mental hälsa och det psykosociala stödet under uppväxten 
och även senare i livet, är en viktig del att beakta i det sällsynta livet för att 
exempelvis kunna bearbeta traumatiserande upplevelser som långa 
sjukhusvistelser. 


Olika typer av specialiserad vård och 
rehabilitering för barn 
Barn som har behov av en mer specialiserad tand- och sjukvård får ofta stöd 
vid barnkliniker eller specialistmottagningar på eller utanför sjukhus. Det 
kan till exempel röra sig om  


• mottagningar för specialisttandvård för barn med svåra sjukdomar som 
påverkar munhälsan.  


• 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 
funktionsnedsättningar 


• barnkliniker som är specialiserade på till exempel reumatologiska 
sjukdomar eller cancer 


• flera vårdområden som inkluderar sällsynta hälsotillstånd, till exempel 
sällsynta njursjukdomar, viss barn- och ungdomskirurgi, 
tarmrehabilitering för barn och hjärtkirurgi på barn och ungdomar är idag 
NHV, det vill säga specialiserade kliniker som har ett nationellt 
patientupptag och utför vård med tillstånd från staten.  


Det är också viktigt att personer med sällsynta hälsotillstånd med medfödd 
eller förvärvad funktionsnedsättning får tidiga, samordnade och allsidiga 
rehabiliteringsinsatser utifrån dennes behov och förutsättningar. Insatserna 
ska riktas mot att återvinna eller bibehålla bästa möjliga funktionsförmåga 
samt skapa goda villkor för ett självständigt liv och ett aktivt deltagande i 
samhällslivet utifrån den enskildes behov. 


Habiliteringen för vuxna med 
sällsynta hälsotillstånd haltar 
Sällsynta hälsotillstånd är i många fall komplexa och innebär ofta 
mångfacetterade, livslånga vårdbehov. Patienterna behöver därför en 
sammanhållen vårdkedja där även tandvård, rehabilitering och habilitering 
är viktiga delar av vårdprocessen.  


Habiliteringen är verksamheter som ger råd, stöd och behandling för 
personer med medfödda eller förvärvade funktionsnedsättningar – alltså för 
flertalet av dem med sällsynta hälsotillstånd. Habiliteringsinsatserna ska 
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bidra till att personen utvecklar och behåller bästa möjliga 
funktionsförmåga, för att var och en ska kunna leva så självständigt som 
möjligt. Personen kan få habilitering inom eller utöver ordinarie sjukvård, 
och sjukvårdshuvudmännen är även skyldiga att erbjuda personer med 
funktionsnedsättning hjälpmedel.  


Alla regioner erbjuder sedan länge habilitering för barn, och en stor andel av 
dessa barn uppnår i dag vuxen ålder. För många kvarstår eller ökar behovet 
av habiliteringsinsatser under hela livet, men utbudet av teambaserade 
habiliteringsinsatser är inte lika väl utbyggt för vuxna som för barn. 
Uppdraget för respektive habiliteringsverksamhet ser olika ut över landet. 
Detta förvårar kommunikationen med andra vårdinstanser eftersom det blir 
otydligt vart man ska vända sig för den enskilde patientens behov. 


Teamen kan vara olika stora och bestå av olika kombinationer av läkare, 
sjuksköterska, dietist, fysioterapeut, arbetsterapeut, kurator, logoped, 
psykolog och specialpedagog. Vuxenhabilitering kan organisatoriskt tillhöra 
primärvård, kommun eller vara en egen förvaltning. Vuxenhabilitering är 
ingen medicinsk specialitet, läkare som arbetar med patientgruppen är oftast 
allmänläkare, rehabiliteringsmedicinare eller psykiatriker, men var de är 
anställda – och hur mycket de deltar i teamarbetet – varierar från region till 
region.  


Idag råder det brist på kompetens inom habiliteringen, och därmed är det 
svårt för verksamheterna att rekrytera. Det är inte bara habiliteringsläkare 
som saknas, utan även exempelvis arbetsterapeuter och olika typer av 
stödpersonal. I övergången till god och nära vård behövs en översyn av 
sammansättningen av kompetenser inom habiliteringsverksamheten. Det 
behövs även incitament, utöver ekonomiska, som gör att vårdpersonal vill 
arbeta inom habiliteringen. 


Intygshanteringen behöver 
förbättras 
Primärvården står för merparten av de intyg som skrivs för personer med 
sällsynta hälsotillstånd. Men i vissa fall behövs det ytterligare bedömningar 
av flera professioner med specialistkunskap om olika typer av 
funktionsnedsättningar och deras konsekvenser.  


En vårdplan underlättar för primärvårdsläkaren att skriva adekvata intyg. 
Idag finns dock inget övergripande ansvar hos barnsjukvård eller 
barnhabiliteringen att ansvara för framtagande av vårdplan och överlämning 
till primärvård, den specialiserade vuxensjukvården eller habiliteringen. Det 
finns heller ingen struktur eller funktion inom primärvården som är självklar 
mottagare av vårdplanen för en överlämning. Det kanske saknas en fast 
läkarkontakt eller definierad vårdcentral som den sällsynta patienten hör till. 
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För att ta reda på denna information måste vården inhämta informationen 
från patienten eller dess närstående.  


En konsekvens av resurs- och kompetensbristen inom primärvård och 
habilitering är att det blivit allt svårare för personer i habiliteringens 
målgrupp att få rätt ekonomiskt stöd. Det kan till exempel handla om att få 
aktivitetsersättning eller personlig assistans beviljad inom rimlig tid. Den 
som har vissa sjukdomar eller ett stort behov av vård och omsorg kan också 
få tandvårdsstöd från sin region och särskilt tandvårdsbidrag från staten. 
Men myndigheternas krav på intyg har ökat avsevärt de senaste åren; detta 
gäller både mängden intyg och intygens omfattning. 


Ur ett sällsynt perspektiv kan det handla om progressiva sjukdomar som 
försämras innan intygen hinner bedömas. Det kan också handla om att 
kunskapen om hälsotillståndet är låg och att information om hälsotillståndet 
är svår att hitta. Dagens hantering av intyg inom hälso- och sjukvården, 
omsorgen och tandvården är både tids-, resurs- och kostnadskrävande för 
alla som berörs. Intygshanteringen kan också verka ologisk och ineffektiv.  


Exempel: För en elev med en sällsynt sjukdom som är livslång – och utan 
förväntad förändring i hälsotillståndets svårighetsgrad – måste intyget 
förnyas vid varje terminsstart för att eleven ska få skolskjuts, trots att man 
vet att stödbehovet inte kommer att förändras.  


Den sällsynta äldre personens 
vårdbehov 
Många med sällsynta hälsotillstånd kan numera bli äldre än tidigare, tack 
vare den medicinska utvecklingen. Därmed påverkas även behoven av vård 
och omsorg. Detta har gett vården nya aktörer där kunskapen om sällsynta 
hälsotillstånd inte alltid finns, bland annat i vuxensjukvården, 
vuxenhabiliteringen och äldre(sjuk)vården.  


Kommunen ansvarar för vårdinsatser för personer som omfattas av lagen 
(1993:387) om stöd och service till vissa funktionshindrade LSS, 
socialtjänstlagen (2001:453), SoL, och för äldre som befinner sig inom ett 
särskilt boende (SÄBO) eller i hemsjukvård. Det är hälso- och sjukvård som 
utförs av distriktssköterska, sjuksköterska eller undersköterska. Regionen 
ansvarar dock för läkarinsatserna, oavsett var de utförs. Vård- och 
omsorgspersonal inom regional och kommunal primärvård utgår från de 
vårdbehov som patienten har, och behöver inte alltid ha omfattande kunskap 
om den specifika diagnosen. Den utökade kännedomen om den specifika 
diagnosen förväntas finnas hos specialistvården. Primär- och kommunal 
vårdpersonal behöver därför tillgång till specialistsjukvårdens kunskap, 
lättillgänglig information för inläsning och en tydlig överblick över de 
vårdstrukturer som kan vara relevanta.  
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Kommunal vårdpersonal kommer i allt större utsträckning att möta personer 
med komplexa vårdbehov inklusive personer med sällsynta hälsotillstånd. 
Eftersom detta är en relativt ny situation är kunskapen om sällsynta 
hälsotillstånd fortfarande generellt låg bland kommunens vårdpersonal. 
Dock kan behoven för de som har ett sällsynt hälsotillstånd vara desamma 
som för andra komplexa tillstånd inom den kommunala vården där man idag 
har stor erfarenhet. 


Vård i livets slutskede 
Palliativ vård är hälso- och sjukvård i syfte att lindra lidande och främja 
livskvaliteten för patienter med progressiv, obotlig sjukdom, som många av 
de sällsynta hälsotillstånden är. Många, inte bara äldre utan även barn och 
unga med progressiv sällsynt sjukdom, kan leva under lång tid och ha behov 
av stöd på olika sätt för att hantera det oundvikliga. Även närstående kan 
behöva stöd, oavsett om de deltar eller inte i vården och omsorgen om den 
som är sjuk. Utöver det medicinska som att lindra smärta och andra symtom, 
är psykiska, sociala och existentiella stödbehov vanliga. Primärvården och 
specialistvården behöver samarbeta för att säkerställa kunskap om den 
specifika diagnosen.  


Vårdstrukturer med särskilda 
uppdrag  
Sverige har, till skillnad från till exempel Danmark, inga övergripande 
centraliserade mottagningar med ansvar för vård och samordning för 
patienter med sällsynta hälsotillstånd. Däremot finns det flera kliniska 
verksamheter och expertgrupper med specialiserad inriktning mot specifika 
sällsynta hälsotillstånd, eller uppdrag som inkluderar grupper av sällsynta 
hälsotillstånd. Här presenterar vi ett antal kliniska verksamheter av den här 
typen: 


• Nationell högspecialiserad vård (NHV-enheter) 
• Europeiska referensnätverk (ERN) 
• Expertteam 
• Nyföddhetsscreening (PKU-laboratoriet) 
• Cystisk fibros (CF-center) 
• Tandvårdsenheter (odontologiska specialistkliniker) 
• Samordnat medicinskt omhändertagande (SMO) 
• Primärvårdens medicinska omhändertagande (Primo) 
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Centraliserad vård genom en formaliserad 
nationell process 
Vissa vårdområden inom sällsynta hälsotillstånd ingår i systemet för 
nationell högspecialiserad vård (NHV), och är centraliserade till nationella 
enheter (NHV-enheter). NHV utgår inte enbart från vård av sällsynta 
hälsotillstånd, men detta förväntas bidra till förbättrade förutsättningar för 
vårdutvecklingen genom att vårdvolymerna ökar och därmed möjligheterna 
till ökad kunskap om sällsynta hälsotillstånd. 


NHV-enheter har ett nationellt patientupptag, och ansvarar både för vård, 
kompetensutveckling och kunskapsspridning inom den vård som omfattas 
av det statliga tillståndet. Den centraliserade vården kan omfatta en hel eller 
delar av en vårdkedja och innebär ofta att NHV-enheten har ett 
helhetsansvar för patientens vårdplan. Men delar av vården kan i vissa fall 
ges i patientens hemort, om det finns förutsättningar för det.  


Regioner som ansöker om och tilldelas tillstånd har både generella och 
särskilda villkor att förhålla sig till. Exempelvis ska NHV-enheter samverka 
med varandra inom ett tillståndsområde och med remittenter, och de ska 
sprida kunskap. I de särskilda villkoren kravställs bland annat kritisk 
kompetens, utrustning och lokaler inom ett specifikt tillståndsområde. Det 
finns även särskilda villkor som återkommer mellan olika vårdområden och 
som är av mer generell karaktär, som att NHV-enheterna ska bidra till 
forskning inom vårdområdet, verka för att etablera ett internationellt 
samarbete, utföra strukturerad uppföljning till exempel genom 
kvalitetsregister, samt arbeta för framtagning av vårdprogram.  


Nivåstrukturering av vård efterfrågas inom området sällsynta hälsotillstånd 
både på regional och nationell nivå. 


 Läs mer under rubriken Regelverk att ta hänsyn till – Nationell 
högspecialiserad vård. 


När kompetensen i Sverige inom sällsynta 
hälsotillstånd inte räcker till 
I enlighet med patientrörlighetsdirektivet bildades europeiska 
referensnätverk (ERN) med stöd från EU-kommissionen 2017. Syftet är att 
förbättra tillgängligheten till information om och expertis inom 
diagnostisering och vård av patienter med sällsynta och komplexa 
sjukdomar. ERN agerar som gränsöverskridande virtuella nätverk (24 
stycken) för vårdgivare i hela Europa, och fungerar även som viktiga 
forsknings- och kunskapscentrum i olika europeiska partnerskap, 
samarbeten mellan EU-kommissionen, näringsliv, medlemsländer och 
associerade länder samt andra intressenter. Till varje ERN finns 
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patientföreträdare, så kallade ePAGs (European Patient Advocacy Groups), 
knutna för att delta i arbetet. 


Vid Sveriges universitetssjukhus finns alla 24 ERN representerade. Det 
finns ingen formaliserad nationell process för vilka enheter som får utgöra 
ett ERN, så som det finns för NHV. Medlemmar i ERN kan utgöra eller vara 
del av ett vårdområde definierat som NHV, men de kan också ligga utanför 
detta system. Den nationella strukturen för dessa nätverk är i nuläget inte 
tydligt och jämlikt organiserad: fördelningen av och tillgången till ERN är 
ojämlik i Sverige. ERN är inte heller allmänt känt inom professionen, så ett 
större arbete behöver göras för att synliggöra strukturen och därmed skapa 
lika möjligheter för tillgång till expertkunskap.  


 Läs mer om ERN i bilagan Omvärldsanalys.  


Expertteam inom sällsynta hälsotillstånd 
Vid Sveriges universitetssjukhus finns även så kallade expertteam som är 
specialiserade och har fokus på en sällsynt diagnos eller en diagnosgrupp. 
De arbetar tvärprofessionellt och kan samverka med expertteam inom 
samma område på andra universitetssjukhus eller i ett annat land, men det 
finns inga formella krav på att detta sker.  


Expertteamen kan vara del av NHV eller ERN, men de kan också ligga 
utanför båda dessa system. De existerande expertnätverk som finns i Sverige 
är därmed mer eller mindre formaliserade. Det finns även många informella 
nätverk baserade på personliga och professionella kontakter. Dessa är dock 
sårbara då kompetensen riskerar att förloras, exempelvis på grund av 
pensionsavgångar eller att någon byter tjänst.  


I frånvaro av vårdprogram för sällsynta hälsotillstånd är tillgång till expertis 
och expertnätverk av stor betydelse. Expertnätverk kan generera och omsätta 
kunskapsunderlag genom sin samlade erfarenhet av specifika sällsynta 
hälsotillstånd.   


Att bilda formella nätverk kan dock vara komplext och tidskrävande, och 
professionens (och i förekommande fall patientföreträdares) tid och resurser 
är begränsade. För vårdpersonalen finns det ofta inte avsatt tid eller pengar 
för att ta sig an uppbyggnad eller upprätthållande av nätverk, och de som 
engagerar sig gör det i stor utsträckning utöver annat arbete. Kunskap om 
dessa nätverk, vårdstrukturer och informationskällor som finns inom 
sällsynta hälsotillstånd är också låg bland vårdprofessionen. Det är därför 
nödvändigt att bygga upp formella strukturer och formaliserade nätverk som 
integreras i sjukvården för att de ska nå sin fulla potential och ge större nytta 
för den sällsynta patienten. 
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Nyföddhetsscreening (PKU-test) erbjuds alla  
Verksamheten vid Centrum för medfödda metabola sjukdomar (CMMS) på 
Karolinska Universitetssjukhuset ansvarar för all nyföddhetsscreening i 
Sverige. Syftet är att hitta barn med någon av ett antal sällsynta men 
allvarliga medfödda sjukdomar som går att behandla, och där en tidig 
diagnos är viktig för prognosen. Sedan 2014 tar Socialstyrelsen fram 
rekommendationer om vilka sjukdomar som ska ingå enligt en definierad 
process. Principerna för screening är relativt lika mellan länder och utgår 
från kriterier för screening framtagna av WHO 1968. Tolkningen av 
kriterierna kan dock skilja sig åt mellan länder, där vi i Norden (med 
undantag Island), Storbritannien och Nederländerna är relativt restriktiva 
och andra länder som USA och Italien anser att fler hälsotillstånd har nytta 
av screening.  


Nyföddhetsscreeningen står inför en expansion p.g.a. den kraftiga 
utvecklingen som pågår inom diagnostik och behandling. Staten behöver 
säkerställa att programmet i alla dess delar fungerar långsiktigt och 
samordnat över hela landet, och för att nuvarande kvalitet och precision ska 
kunna upprätthållas när verksamheten expanderar. Screeningverksamheten 
omfattar även PKU-biobanken där kvarvarande provmaterial sparas för att 
kunna analyseras igen, för kvalitetskontroll och diagnostik, för 
metodutveckling inför bland annat utvidgning av screeningprogrammet och 
för forskning. 


Nyföddhetsscreeningen är exempel på nationell verksamhet som ger 
förutsättningar för jämlik vård över hela landet. Den har hög precision och 
högt förtroende i befolkningen. Patienter födda före screeningens införande 
är mycket vårdkrävande, men med dagens behandlingsmöjligheter blir 
patienterna allt oftare vuxna och de flesta läkare möter dem därför även i 
den vanliga vården. Tillgången till behandlingar (läkemedel med mera) av 
sjukdomar som upptäcks vid nyföddhetsscreeningen kan skilja sig åt i landet 
beroende på vilken region patienten bor i.  


Utöver Karolinska ansvarar även Sahlgrenska och Skånes 
universitetssjukhus för viss handläggning av sjukdomar identifierade genom 
nyföddhetsscreeningen (idag neuromuskulära sjukdomar, medfödda 
metabola sjukdomar och medfödda immunologiska sjukdomar) och 
samordning av hela den fortsatta vårdkedjan. Dessa sjukdomar ingår både i 
systemet för NHV och i ERN.  


 Läs mer om nyföddhetsscreening under Biobank Sverige - publikationer 



https://biobanksverige.se/publikationer/
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Vård vid Cystisk fibros bedrivs vid 
specialistcenter  
Göteborg, Lund, Stockholm och Uppsala CF-center har specialistteam för 
cystisk fibros, med särskild kompetens inom diagnostik, utredning och 
behandling för barn och vuxna. En majoritet av alla CF-patienter bor i 
närheten av dessa center, eftersom patienterna behöver kontrolleras ofta. De 
senaste 20–30 åren har livslängden för CF-patienterna stigit betydligt. 
Orsaken till förbättringen anses bland annat vara att vården har centraliserats 
till CF-center, att sjukdomen behandlas tidigare och med effektivare 
läkemedel, samt att nutritionen samt fysioterapin har utvecklats. Det finns 
idag cirka 780 patienter med CF i Sverige, varav majoriteten (62–65 
procent) är vuxna (> 18 år). Alla fyra centren bedriver forsknings- och 
utvecklingsarbete, och är en kunskapsresurs för vårdpersonal i landet. 
Cystisk fibros ingår i ERN för sällsynta andningssjukdomar, men ingår inte i 
systemet för NHV.  


Tandvårdsenheter för sällsynta hälsotillstånd 
Det finns odontologiska specialistkliniker i Umeå, Jönköping och Göteborg 
som behandlar personer med sällsynta hälsotillstånd. Centren fungerar som 
resurs för tandläkare, vårdpersonal, patienter och patientföreningar. 
Verksamheterna omfattar utredning, diagnos och behandling vid sällsynta 
odontologiska tillstånd samt rådgivning och stöd vid genomförande av 
behandling. Dessa tandvårdsenheter får även statsbidrag för att utgöra 
kunskapscenter. De samlar och sprider kunskap kring sällsynta 
odontologiska och medicinska tillstånd för att öka kompetensen inom 
tandvården när det gäller att bemöta och behandla personer med sällsynta 
diagnoser. Kunskapscentren ska vara nationella resurser för vårdgivare, 
brukare och patienter.  


Samordnat medicinskt omhändertagande 
(SMO) 
Inom vissa regioner, till exempel Sörmland och Stockholm (nyss uppstartat), 
har man gjort särskilda satsningar för vuxna med omfattande och varaktiga 
funktionsnedsättningar genom att ge några vårdcentraler ett utökat uppdrag, 
ett så kallat samordnat medicinskt omhändertagande (SMO). Målet är att 
skapa bättre och mer samordnad vård med mer läkartid, fast läkarkontakt 
samt utökat samarbete mellan flera yrkesgrupper och vårdinstanser. 
Patienter kan även få hjälp med samordning av sina insatser. SMO:erna har 
även fasta kontaktpunkter inom specialistvården vilket underlättar och 
effektiviserar tillgänglighet, rådgivning och vidare hänvisning inom vården. 
Om en sådan speciallösning fungerar bra finns skäl att införa den bredare 
och integrera den bättre i primärvården.  
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Primärvårdens medicinska omhändertagande 
(Primo) 
I Region Västerbotten riktar sig vissa hälsocentraler i länet (Skellefteå, 
Umeå och Södra Lappland) till personer som har en medfödd eller tidigt 
förvärvad funktionsnedsättning (Primo). Insatser ges oavsett var patienten är 
listad, och innebär bland annat regelbundna uppföljningar med kartläggning, 
bedömning och planering av insatser utifrån funktionsnedsättning och 
personens behov. Det finns tillgång till team där arbetsterapeut, 
fysioterapeut, läkare samt sjuksköterska ingår. De erbjuder även längre 
besökstider och möjlighet att få träffa samma personal vid besöken. Nära 
samverkan finns mellan barn- och ungdomshabiliteringen och 
vuxenhabiliteringen i regionen. Primo fungerar även som konsultstöd till 
annan vårdpersonal.  
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Kunskapsspridande funktioner 
Det finns flera kunskaps- och kompetenscenter som verkar inom området 
sällsynta hälsotillstånd eller har verksamhet av betydelse för personer som 
lever med sällsynta hälsotillstånd och deras anhöriga.  


Information om sällsynta hälsotillstånd är spridd och ges av ett flertal 
aktörer på olika nivåer via myndigheter, inom hälso- och sjukvården, 
kommunerna och den privata sektorn. Men trots att många aktörer sprider 
information är den inte tillräckligt tillgänglig i vårdmötet eller känd för 
vårdpersonal och andra samhällsaktörer.  


Kunskapsspridning, kunskapsutveckling och tillgängliggörande av kunskap 
bedöms vara några av de viktigaste frågorna att fokusera på inom området. 
Det kommer krävas kunskapshöjande insatser för att förbättra vården och 
livssituationen för personer med sällsynta hälsotillstånd och deras anhöriga. 
Kunskap är också grunden för bättre bemötande i vården och med andra 
samhällsaktörer. Det är därför av hög prioritet att information som tas fram 
och sprids inom området sällsynta hälsotillstånd är kvalitetsgranskad precis 
som för andra sjukdomar och hälsotillstånd. Nedan beskriver vi några 
verksamheter som kan bidra till att uppnå förbättrad vård för patienter med 
sällsynta hälsotillstånd med hjälp av ökad kunskap. 


Socialstyrelsens uppdrag inom 
sällsynta hälsotillstånd är litet 
Socialstyrelsens övergripande uppdrag har inverkan på god och jämlik 
tillgång till sjukvård, även för personer med sällsynta hälsotillstånd, men 
dessa skulle kunna bli mer synliga i de arbeten vi gör. Socialstyrelsens har 
bland annat i uppdrag att  


• ta fram föreskrifter, kunskapsstöd och statistik 
• göra uppföljningar och utvärderingar av hälso- och sjukvården inklusive 


tandvården och socialtjänsten 
• arbeta med utbildningsfrågor  
• utfärda legitimationer 
• stödja utvecklingen av e-hälsa 
• dela ut statsbidrag  
• samordna hälso- och sjukvårdens insatser vid allvarliga händelser.  
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Informationscentrum för sällsynta 
hälsotillstånd 
Socialstyrelsen har sedan 1990-talet tagit fram informationstexter om 
sällsynta diagnoser som är beskrivna och publicerade på vår webbplats 
(även kallad kunskapsdatabasen). Denna ”kunskapsdatabas”, som idag 
inkluderar över 340 sällsynta diagnoser, nyttjas av både professionen inom 
hälso- och sjukvård, patienter och av andra aktörer inom sällsynta 
hälsotillstånd.  


Underlagen till texterna i kunskapsdatabasen skrivs av medicinska 
specialister i Sverige. Informationen bearbetas av redaktionen vid 
"Informationscentrum för sällsynta hälsotillstånd" på Ågrenska och 
faktagranskas av en särskild expertgrupp. Flera andra aktörer länkar till 
Socialstyrelsens diagnostexter, men informationen är inte utformad i likhet 
med vårdprogram eller kliniska kunskapsstöd. Informationen som finns kan 
dock vara den enda tillgängliga information som finns på svenska och borde 
därför göras mer tillgänglig. Informationscentrum för sällsynta hälsotillstånd 
svarar också på frågor från såväl profession som allmänhet. 


 Läs mer på Socialstyrelsens webbplats Sällsynta hälsotillstånd 


Nationella riktlinjer och andra former av 
kunskapsstöd 
Socialstyrelsen har ett löpande uppdrag att ta fram nationella riktlinjer och 
andra former av kunskapsstöd för god vård och omsorg. Nationella riktlinjer 
finns för specifika, större sjukdomsgrupper som innebär svår sjukdom eller 
svåra problem. Återkommande inslag är rekommendationer för övergången 
från barnsjukvård till vuxensjukvård. Riktlinjerna kan även innehålla 
rekommendationer för subgrupper med mer sällsynta hälsotillstånd inom en 
större sjukdomsgrupp, men det finns ingen nationell riktlinje för någon 
specifik sällsynt diagnos eller sjukdomsgrupp. Vi tar även fram 
försäkringsmedicinska beslutsstöd (FMB) för vanligare sjukdomstillstånd 
men vi ha inte något specifikt FMB för något sällsynt hälsotillstånd eller 
grupperingar av sällsynta hälsotillstånd med liknande behov. 


Alla riktlinjer följs upp och utvärderas av Socialstyrelsen. De ska ge 
vägledning för beslut och prioriteringar på gruppnivå i styrnings- och 
ledningsfrågor och därmed höja kvaliteten i hälso- och sjukvården (inklusive 
tandvården) och socialtjänsten. Våra riktlinjer och kunskapsstöd och vänder 
sig framför allt till personer som har ett övergripande ansvar för att fördela 
resurser, exempelvis tjänstemän, verksamhetschefer eller politiker. Arbetet 
utgår från den etiska plattformen för prioriteringar i hälso- och sjukvården: 
rätt åtgärd används vid rätt tillfälle och för rätt patient- eller brukargrupp. 
Våra stöd kan därmed användas som underlag för att fördela resurser, ändra 



https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-bland-sallsynta-halsotillstand/
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ett arbetssätt eller för att ta fram nationella, regionala och lokala 
vårdprogram. De försäkringsmedicinska beslutsstöden vänder sig framförallt 
till sjukskrivande läkare samt handläggare vid Försäkringskassan. 


Socialstyrelsen har även i uppdrag att ta fram rekommendationer om 
nationella screeningprogram och arbetar sedan 2014 efter en särskild modell 
för att bedöma, införa och följa upp detta arbete. Det finns två 
screeningmodeller varav en är anpassad för att särskilt kunna möta de 
förutsättningar som gäller för nyföddhetsscreening.  


 Läs mer under rubriken Nyföddhetsscreening.  


Kunskapsguiden  
Socialstyrelsen ansvarar även för webbplatsen ”Kunskapsguiden” vilket är 
en webbplats som samlar kunskapsstödjande produkter från Socialstyrelsen, 
andra myndigheter och aktörer. Här finns stöd och vägledning som 
publikation, webbutbildningar, poddar, filmer, checklistor och andra 
kunskapsstödjande produkter för verksamheter inom socialtjänst och hälso- 
och sjukvård. Innehållet på Kunskapsguiden bygger på bästa tillgängliga 
kunskap. Information om sällsynta hälsotillstånd saknas dock på 
Kunskapsguiden. 


Nationella vårdkompetensrådet  
Nationella vårdkompetensrådet är ett rådgivande organ som ska bidra till en 
god planering av vårdens kompetensförsörjning. Rådets uppdrag är att göra 
bedömningar av kompetensbehoven och att stödja och åstadkomma 
samverkan om kompetensförsörjningsfrågor på nationell och regional nivå. 
Nationella vårdkompetensrådet inrättades på uppdrag av regeringen den 1 
januari 2020 och består av representanter från regioner, kommuner, 
lärosäten, Socialstyrelsen och Universitetskanslersämbetet. Rådet är placerat 
på Socialstyrelsen med ett tillhörande kansli.  


Nationella planeringsstödet 
Socialstyrelsen tar årligen fram underlag om tillgång och efterfrågan på 
hälso- och sjukvårdspersonal och tandvårdspersonal. Underlagen används 
för regional planering av kompetensutveckling och dimensionering av 
personal inom hälso- och sjukvården och tandvården.  


Brist på olika typer av vårdprofessioner 
Det är stor brist på specialister inom många olika områden som berör 
patienter med sällsynta hälsotillstånd, men även ”vanliga” patienter. Idag 
finns det exempelvis inte tillräckligt med allmänläkare i primärvården för att 
uppnå det riktvärde som Socialstyrelsen satt upp på 1 100 patienter per 
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läkare. Det är även stor brist på habiliteringsläkare, vilket också bidrar till 
svårigheterna att kunna erbjuda patienten kontinuitet i vården. Det råder 
dessutom stor brist på andra vårdprofessioner, som sjuksköterskor, 
fysioterapeuter med flera. Dessa professioner är en förutsättning för att 
patienter med sällsynta hälsotillstånd ska få en god och jämlik vård.  


Med den utveckling vi ser inom sjukvården idag behövs också fler av andra 
professioner inom vården för att exempelvis kunna hantera de stora 
datamängder som genomiken för med sig. Det kommer alltså inte bara 
behövas fler kliniska genetiker och genetiska rådgivare utan även andra 
kompetenser som exempelvis bioinformatiker. Frågor kring skyddade 
yrkestitlar lyfts regelbundet, så det kan finnas anledning att se över dessa för 
att säkerställa god och patientsäker vård. 


Läkares specialiseringstjänstgöring  
Läkares specialiseringstjänstgöring regleras i Socialstyrelsens föreskrifter 
och allmänna råd (HSLF-FS 2021:8) om läkarnas specialiseringstjänstgöring 
och allmänna råd med målbeskrivningar. I dessa anges de kunskaper, 
färdigheter och förhållningssätt som ST-läkaren ska utveckla under 
specialiseringstjänstgöringen, och hur de förväntas ta sig uttryck i den 
specialistkompetenta läkarens yrkesutövning. Socialstyrelsen definierar även 
de kursämnen som beskriver den kompetens inom ett specifikt område som 
en ST-läkare förväntas utveckla under sin utbildning. Kursämnena är inte 
bindande regler, utan fungerar som ett utbildningsstöd som är tänkt att skapa 
goda förutsättningar för kompetensutveckling och utveckling av 
utbildningsinsatser. Kursämnena revideras efter behov, och är framtagna i 
nära samverkan med professionen. Sällsynta diagnoser är ett exempel på ett 
kursämne.  


Specialistkompetenskurser (SK-kurser) 
Socialstyrelsen erbjuder även specialistkompetenskurser (SK-kurser), 
statligt finansierade kurser för läkare under sin specialiseringstjänstgöring. 
Dessa kurser arrangeras av olika aktörer och Socialstyrelsen ansvarar för 
central ansökan och antagning. Den prioriterade målgruppen för respektive 
SK-kurs är (oftast) den målgrupp som också efterfrågade kursen.  


Det finns flera SK-kurser som berör diagnostik av sällsynta hälsotillstånd 
och hur vården av dessa organiseras inom landet, exempelvis medfödda 
metabola sjukdomar och neurogenetiska sjukdomar. En generell SK-kurs om 
sällsynta diagnoser, gavs vid Karolinska Institutet 2022. Motsvarande 
utbildningsområde saknas för annan vårdpersonal, till exempel 
sjuksköterskor, där fokus istället ligger på personcentrerad vård och omsorg 
efter symptom och behov. 
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Fördelning och utvärdering av statsbidrag 
Socialstyrelsen fördelar även statsbidrag, som organisationsbidrag, 
verksamhetsbidrag och stimulansbidrag, samt pengar från statsbudgeten, till 
olika mottagare med eller utan rekvisition i enlighet med regeringsbeslutet, 
så kallade transfereringar i form av bidragsutbetalningar. Ett exempel är 
habiliteringsersättningen som syftar till att införa, bibehålla eller höja en låg 
dagpenning till dem som deltar i daglig verksamhet enligt LSS 
(habiliteringsersättning).  


Inom området sällsynta hälsotillstånd finns statsbidrag för organisationer för 
viss verksamhet på funktionshinderområdet (en höjning annonserades under 
2024), tandvårdsområdet och för handikapporganisationer. I Socialstyrelsens 
regleringsbrev, sedan 2018, står även att medel ska fördelas till 
organisationer som bidrar till en mer patientcentrerad vård för 
patientgruppen personer med sällsynta diagnoser. Det finns andra statsbidrag 
riktade mot till exempel anhörigorganisationer som kan ge nytta även för 
personer som lever med sällsynta hälsotillstånd.  


Varje enskilt statsbidrag följs upp och utvärderas årligen, eller med viss 
regelbundenhet, men det finns ingen samlad utvärdering av de bidrag som 
riktas mot eller fördelats till aktörer som arbetar inom området sällsynta 
hälsotillstånd.  


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


ICD-10-SE, ICD-11, KVÅ 
Bara en bråkdel av alla sällsynta diagnoser täcks i ICD-10 med specifika 
koder. När WHO lanserade revideringsprocessen av ICD-10, inrättades 
därför en rådgivande ämnesgrupp för sällsynta sjukdomar, under ledning av 
Orphanet.  


Ämnesgruppen arbetar med målet att alla tillstånd som har ORPHA-koder 
ska läggas in i relationsdatabasen som är grunden för WHO:s 
referensklassifikationer. 


Socialstyrelsens ansvar innefattar bland annat att 
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• förvalta ICD-10-SE (kodverk för diagnoser, symtom, onormala fynd, 
besvär och sociala förhållanden) och godkänna alla förslag till ändringar, 
nya koder och fördjupningskoder 


• implementera och från 2025 förvalta WHO:s reviderade och numera 
digitala klassificering ICD-11 MMS (ICD-11 for Mortality and Morbidity 
Statistics)  


• förvalta kodverk kring åtgärdskoder, klassifikation av vårdåtgärder 
(KVÅ). 


ICF 
Internationell klassifikation av funktionstillstånd, funktionshinder och hälsa, 
ICF, är en av WHO:s huvudklassifikationer och kompletterar ICD-10 utifrån 
individens specifika nivå av funktionstillstånd. Socialstyrelsen 
rekommenderar sedan 2019 användningen av ICF. Kodverket används 
framför allt av arbetsterapeuter och sjukgymnaster, men även av 
sjuksköterskor inom kommuner, och inom vårdområdena habilitering och 
rehabilitering. 


SNOMED CT 
Systematized Nomenclature of Medicine Clinical Terms (SNOMED CT) är 
ett internationellt begreppssystem som är utvecklat för elektroniska 
informationssystem. Det ger förutsättningar för att information kan 
kommuniceras och överföras mellan olika system med bibehållen betydelse.  


Över 6 500 sällsynta sjukdomar har en specifik SNOMED CT-kod som 
förvaltas och uppdateras årligen genom ett samarbete mellan SNOMED 
International och Orphanet.  


Socialstyrelsen är nationellt releasecenter (NRC) för SNOMED CT, vilket 
innebär att vi stödjer verksamheter vid användning samt bidrar till att 
innehållet är ändamålsenligt och aktuellt. 


Socialstyrelsens termbank  
Socialstyrelsens termbank innehåller rekommenderade administrativa termer 
och definitioner för användning inom fackområdet vård och omsorg. Vi tar 
fram våra rekommendationer genom begreppsutredning enligt 
terminologilärans metoder och principer. Före publicering har termposterna 
förankrats i bred remiss till kommuner, regioner, myndigheter och andra 
organisationer. Begreppet sällsynta hälsotillstånd finns beskrivet i 
termbanken sedan 2020. 
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Hälsodataregister  
Socialstyrelsens patientregister (PAR) innehåller diagnoser kodade enligt 
ICD och åtgärder kodade enligt KVÅ. KVÅ-koder är obligatoriska att 
rapportera till Socialstyrelsens hälsodataregister, exempelvis från kommunal 
hälso- och sjukvård, från sluten specialiserad vård och läkarinsatser från 
öppen specialiserad vård. KVÅ-koder från övriga professioner inom den 
öppna specialiserade vården rapporteras inte till Socialstyrelsens 
hälsodataregister. Hälsodata från primärvården rapporteras inte heller till 
Socialstyrelsen.  


Socialstyrelsen har tillgång till flera olika hälsodataregister för att följa upp 
och göra nationella jämförelser av hälso- och sjukvården i landet, 
exempelvis olika hälsodataregister och register över hälso- och 
sjukvårdspersonal. Ett viktigt arbete är att följa upp regionernas och 
kommunernas arbete med olika nationella riktlinjer. Vi förvaltar inget 
specifikt register för sällsynta hälsotillstånd, men följer till exempel 
utvecklingen över fosterskador och kromosomavvikelser i ett register 
kopplat till Medicinska födelseregistret. 


 Läs mer om hälsodata i bilagan Omvärldsanalys.  


Regionernas system för 
kunskapsstyrning är drivande i 
kunskapsspridning om sällsynta 
hälsotillstånd 
Sveriges regioner har sedan 2018 ett gemensamt system, 
Kunskapsstyrningen hälso- och sjukvård, för att uppnå målet att alltid 
använda bästa tillgängliga kunskap i vårdmötet. I samverkan med Sveriges 
Kommuner och Regioner (SKR), patient- och professionsföreningar, 
nationella myndigheter och forskarsamhället är ambitionen att utveckla 
vården till att bli mer kunskapsbaserad, säker, personcentrerad, jämlik, 
tillgänglig och effektiv.  


Programområden leder kunskapsstyrningen 
Motorn i det nationella arbetet i systemet för kunskapsstyrning är dess 
nationella programområden (NPO) och samverkansgrupper (NSG). De 26 
programområdena leder kunskapsstyrningen inom sitt respektive område. En 
representant från var och en av de sex sjukvårdsregionerna finns i varje 
NPO. Strukturen med NPO speglas i de sex sjukvårdsregionerna. Där finns 
samma struktur i form av sjukvårdsregionala programområden (RPO), vars 
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huvudsakliga uppgifter är att samarbeta i de regionala strukturerna för 
behovsinventering, skapa förutsättningar för att kunna omsätta nationell 
kunskap och stödja dess införande. 


Den sällsynte patientens hälsotillstånd kan sträcka sig över flera 
programområden, såsom exempelvis barn och ungdomars hälsa, endokrina 
sjukdomar, nervsystemets sjukdomar eller rehabilitering, habilitering och 
försäkringsmedicin och i dessa blir den sällsynte patienten en del av den 
övriga sjukvården.  Ett programområde, NPO sällsynta sjudomar, har dock 
ett särskilt fokus på den sällsynte patienten och dess behov. 


NPO sällsynta sjukdomar  
NPO sällsynta sjukdomar leder arbetet med samordning kring och spridning 
av kunskap som säkerställer att patienter med sällsynta hälsotillstånd får 
tillgång till bästa möjliga diagnostik, behandling och omhändertagande. 


NPO har initierat olika arbetsgrupper, bland annat för att skapa ett nationellt 
register för sällsynta diagnoser. De tar också fram ett vårdförlopp för 
sällsynta hälsotillstånd med komplexa vårdbehov. En referensgrupp med 
profession, myndigheter och patientföreträdare är knuten till arbetet. NPO 
har även utsett en nationell samordnare för de europeiska referensnätverken 
(ERN).  


Lärosätenas och professionens 
bidrag i utbildning inom sällsynta 
hälsotillstånd 
Medicinska lärosäten erbjuder till viss del utbildningar inom området 
sällsynta hälsotillstånd, framför allt inom ramen för läkarprogrammet och 
enskilda kurser i klinisk genetik. Riktad utbildning kring sällsynta 
hälsotillstånd finns endast i mycket liten omfattning, till exempel Möte med 
sällsynta patienter vid Linköpings universitet och SK-kursen Sällsynta 
diagnoser som senast gavs vid Karolinska institutet 2022. 


Professionsföreningarna inom hälso- och sjukvården arbetar aktivt med 
kvalitets- och patientsäkerhetsarbete och tar fram metoder och verktyg till 
stöd för hälso- och sjukvården, men få erbjuder sina medlemmar utbildning 
eller fortbildning inom området sällsynta hälsotillstånd. Bland annat Svensk 
Förening för Medicinsk Genetik och Genomik (SFMG) är aktiv i utbildning 
och informationsspridning inom området sällsynta hälsotillstånd. De 
fokuserar på precisionsmedicin, diagnostik och vägledning till individer och 
familjer med en sällsynt diagnos.  
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Även andra aktörer, som Genomic Medicine Sweden (GMS), Svenskt 
nätverk för information kring fosterdiagnostik (Snif) och Centrum för 
sällsynta diagnoser (CSD) erbjuder utbildningstillfällen och tar fram 
informationsmaterial inom området för både profession och allmänhet.  


Kunskaps- och kompetenscentrum 
inriktade på sällsynta hälsotillstånd 


Ågrenska 
Ågrenska är en idéburen organisation och ett nationellt kompetenscentrum 
inom området sällsynta hälsotillstånd och andra funktionsnedsättningar. De 
driver sedan 1989 verksamhet utifrån ett helhetsperspektiv för barn, 
ungdomar och vuxna med olika sällsynta hälsotillstånd, deras familjer och 
professionerna inom området. Verksamheten anordnar drygt 40 vistelser per 
år, vilket totalt omfattar nästan 530 familjer per år (inklusive barncancer).  


Ågrenskas mål är att stärka familjerna i deras hantering av de utmaningar 
som de sällsynta hälsotillstånden medför. Ågrenska verkar också på 
internationell nivå inom området sällsynta hälsotillstånd, bland annat genom 
att vara ledamot i FN:s NGO kommitté för sällsynta sjukdomar. Ågrenska 
driver på uppdrag av Socialstyrelsen Informationscentrum för sällsynta 
hälsotillstånd. 


Patientföreningarnas roll som 
kunskapsspridare 
Det finns en tydlig trend i ökad efterfrågan på företrädare för patienter i 
svensk sjukvård. Beslutsfattare ser i allt högre utsträckning patienten som en 
resurs för att göra vård och behandling bättre.  


Patientföreningar har en viktig roll i att utbilda sina medlemmar för att få 
bättre förståelse om exempelvis varför en behandling sätts in och vad som är 
målet med behandlingen. Patienter och dess företrädare kan också bidra med 
sina erfarenheter för sjukvårdens övergripande utveckling. Större, 
övergripande patientorganisationer som Riksförbundet Sällsynta diagnoser, 
Neuro och Primär immunbristorganisationen, är oberoende 
intresseorganisationer som i olika strukturer och policyforum företräder sina 
medlemmars intressen gentemot beslutsfattare och politiska organ. Genom 
sådant påverkansarbete är de med och förbättrar vård, stöd och behandling 
för dem som har svårt att synas och höras.  


För kunskapsutbyte och för att öka möjligheten att påverka i gemensamma 
frågor samarbetar patientorganisationer även internationellt via nätverket 
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Sällsynta brukarorganisationers nordiska nätverk (SBONN) och 
EURORDIS – Rare Diseases Europe.  


Centrum för sällsynta diagnoser (CSD) 
Sjukvårdsregionala Centrum för sällsynta diagnoser (CSD) finns vid 
universitetssjukhusen. Deras övergripande uppdrag är att ge vägledning, 
hänvisning och information till patienter, anhöriga och vårdgivare. CSD kan 
lotsa patienten och vårdgivaren till de vårdinstanser som kan erbjuda 
expertis inom sällsynta hälsotillstånd, exempelvis NHV, ERN eller andra 
expertteam. Uppdragsbeskrivningarna för respektive CSD är likartade, men 
varje CSD kan ha sitt specifika fokusområde beroende på deras 
uppdragsgivares (regionernas) olika förutsättningar.  


Regeringen och Sveriges Kommuner och Regioner (SKR) har från 2018 haft 
en överenskommelse om en långsiktig inriktning för vård och behandling av 
sällsynta sjukdomar. Ett statligt ekonomiskt stöd har riktats till de sex 
regionala CSD:erna, som årligen fått en miljon kronor vardera. Ytterligare 
fyra miljoner kronor har gått till att stärka och utveckla den nationella 
samordningen och patientperspektivet.  


Sedan 2019 utförs den nationella samordningen av sällsynta sjukdomar inom 
ramen för regionernas gemensamma system för kunskapsstyrning i hälso- 
och sjukvården. Region Stockholm-Gotland har det nationella 
samordningsansvaret för området sällsynta sjukdomar, vilket innebär att utse 
en nationell samordnare och att tilldela CSD Karolinska ansvaret att leda 
samverkan mellan de sex sjukvårdsregionala CSD, inklusive förvaltning av 
webbsidan CSD i samverkan. Arbetet inom överenskommelsens olika delar 
kan följas i den årliga verksamhetsrapporten som tas fram av SKR.  


Nationellt kompetenscentrum för anhöriga 
Nationellt kunskapscentrum för anhöriga (Nka) har bland annat i uppdrag att 
skapa kunskaps- och anhörigstöd för föräldrar till barn och unga med 
rörelsehinder, utvecklingsstörning, svåra kommunikationssvårigheter, syn- 
och hörselnedsättning i kombination med medicinska problem. Dessa kan 
ingå i sällsynta diagnoser.  


Orphanet 
Orphanet grundades i Frankrike av INSERM (franska nationella institutet 
för hälso- och medicinsk forskning) 1997 med stöd av Europeiska 
kommissionen. Orphanet samlar in och sprider kunskap om sällsynta 
sjukdomar, till exempel data om specialistkliniker, medicinska laboratorier, 
pågående forskning och patientorganisationer i respektive land, för att 
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förbättra diagnostik, vård och behandling av patienter med sällsynta 
sjukdomar.  


De tillhandahåller information om sällsynta sjukdomar, och förvaltar också 
nomenklaturen för sällsynta sjukdomar, ORPHA-koder. Nationella team 
ansvarar för insamling av data om specialistkliniker, medicinska 
laboratorier, pågående forskning samt patientorganisationer i deras 
respektive land. Den svenska delen av Orphanet koordineras och finansieras 
från Karolinska Institutet.  


Diagnosspecifika kompetenscentrum 
Nationellt kompetenscenter för dövblinda vid MoGård arbetar nationellt 
med kunskapsutveckling och kunskapsförmedling inom området 
dövblindhet. Dövblindhet ingår som en av flera funktionsnedsättningar i 
flera av de sällsynta diagnoserna.  


Nationellt center för Rett syndrom och närliggande diagnoser är ett 
kompetens- och resurscentrum som erbjuder vård – både utredning och 
behandling. De utför forskning och kunskapsspridning om Rett syndrom och 
närliggande diagnoser. Verksamheten tillhör organisatoriskt Jämtlands läns 
landsting. Rett Center ingår inte i systemet för NHV eller ERN. I Sverige är 
det Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm som är medlem i ERN för 
sällsynta syndrom med missbildningar eller intellektuell 
funktionsnedsättning, där Rett syndrom ingår.  
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Referenser 
Rubrik Adress Datum 


1177 - Fosterdiagnostik https://www.1177.se/barn--
gravid/graviditet/undersokningar-under-
graviditeten/fosterdiagnostik/  


hämtad 
240803 


1177, Kliniska 
kunskapsstöd, 
vårdprogram och 
vårdförlopp  


https://vardpersonal.1177.se/kunskapsst
od/  


hämtad 
240814 


CSD i samverkan https://csdsamverkan.se/  hämtad 
240830 


CSD i samverkan, 
Expertteam i Sverige:  


https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvar
d/expertteam/expertteam/expertteamoc
hexpertresurser.5.631da2517ee3b83881
25e96.html  


hämtad 
240702 


CSD i samverkan, Mål för 
Centrum för sällsynta 
diagnoser  


https://csdsamverkan.se/csdisverige/sjuk
vardsregionalacentrumforsallsyntadiagn
oser/csd/malforcentrumforsallsyntadiag
noser.5.5d8a5cd41793ff87c4e584b.html  


hämtad 
240731 


CSD i samverkan, 
Sveriges deltagande i 
ERN 


https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvar
d/europeiskareferensnatverkern/ern/sve
rigesdeltagandeiern.5.22db72cd186a1c6
dd12806ca.html  


hämtad 
240703 


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


hämtad 
240804 


Danmark, Rigshospitalet 
CSS  


https://www.rigshospitalet.dk/afdelinger-
og-klinikker/julianemarie/boern-og-
unge/sjaeldne-sygdomme-center-
5004/Sider/default.aspx  


hämtad 
240804 


EU-kommissionen, ERN i 
Sverige 


https://health.ec.europa.eu/rare-
diseases-and-european-reference-
networks_en  


hämtad 
240703 


EU-kommissionen, 
Patientrörlighetsdirektive
t 


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/regler-och-
riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-
rad/om-foreskrifter-och-allmanna-
rad/eu-direktiv/  


hämtad 
240902 


EU-kommissionen, 
Strategi för rättigheter 
för personer med 
funktionsnedsättning 
2021–2030 


https://ec.europa.eu/social/main.jsp?catI
d=1484&langId=sv  


hämtad 
240627 


Funktionsrätt Sverige: 
FN:s rekommendationer 
till Sverige om 


https://funktionsratt.se/vart-arbete/fns-
rekommendationer-till-sverige-om-
funktionsrattskonventionen-2024/  


hämtad 
240804 
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Funktionsrättskonventio
nen 2024 


Försäkringskassan, 
Tandvårdsstöd och 
Särskilt tandvårdsbidrag  


https://www.forsakringskassan.se/privat
person/tandvard/tandvardsstod  


hämtad 
241027 


Genomic Medicine 
Sweden, utbildning 


https://genomicmedicine.se/utbildning/  hämtad 
240807 


Heja olika! På speeddejt 
med blivande läkare 


 https://hejaolika.se/artikel/pa-speeddejt-
med-blivande-lakare/  


hämtad 
240830 


Kommissionen för 
innovativa särläkemedel 


https://www.isl-forum.se/wp-
content/uploads/2022/11/DIPL0072_Strat
egi_fo%CC%88r_sa%CC%88llsynta_ha%C
C%88lsotillsta%CC%8And_201019.pdf 


hämtad 
240627 


Myndigheten för vård 
och omsorgsanalys, Redo 
för framtiden, 2024 


https://www.vardanalys.se/rapporter/red
o-for-framtiden/  


hämtad 
241029 


Myndigheten för vård- 
och omsorgsanalys: Fast 
läkarkontakt i 
primärvården, 2024 


https://www.vardanalys.se/rapporter/fast
-lakarkontakt-i-primarvarden-2024/  


hämtad 
241029 


Myndigheten för vård 
och omsorgsanalys: 
Vården ur befolkningens 
perspektiv, 2024 


https://www.vardanalys.se/rapporter/var
den-ur-befolkningens-perspektiv/  


hämtad 
241029 


Nationellt 
kompetenscenter för 
dövblinda 


https://nkcdb.se/  hämtad 
240830 


Nationellt 
kompetenscentrum för 
anhöriga 


https://anhoriga.se/  hämtad 
240830 


NGO Committee for Rare 
Diseases  


https://www.ngocommitteerarediseases.
org/  


hämtad 
240812 


OHCHR: Committee on 
the Rights of Persons 
with Disabilities, General 
comments 


https://www.ohchr.org/en/documents/ge
neral-comments-and-
recommendations/general-comment-
no6-equality-and-non-discrimination  


hämtad 
240813 


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


Regeringen, rättsliga 
dokument, Nationell 
anhörigstrategi 


https://www.regeringen.se/rattsliga-
dokument/departementsserien-och-
promemorior/2022/04/nationell-
anhorigstrategi---inom-halso--och-
sjukvard-och-omsorg/  


hämtad 
240830 
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Regeringen, Strategi för 
systematisk uppföljning 
av 
funktionshinderspolitike
n 


https://www.regeringen.se/informations
material/2021/09/informationsmaterial-
strategi-for-systematisk-uppfoljning-av-
funktionshinderspolitiken-under-
20212031/  


hämtad 
240830 


Region Jämtland-
Härjedalen, Nationellt 
center för Rett syndrom 
och närliggande 
diagnoser 


https://www.nationelltcenter.se/  hämtad 
240703 


Region Jönköpings län, 
Odontologiskt centrum  


https://www.rjl.se/Folktandvarden/Komp
etenscenter-for-sallsynta-odontologiska-
tillstand/  


hämtad 
240703 


Region Stockholm, 
Karolinska, Centrum för 
medfödda metabola 
sjukdomar (CMMS) 


https://www.karolinska.se/vard/funktion/
funktion-medicinsk-diagnostik-
karolinska/cmms/centrum-for-medfodda-
metabola-sjukdomar/  


hämtad 
240803 


Region Stockholm, 
Karolinska, Sjukdomar 
som ingår i 
nyföddhetsscreeningen 


https://www.karolinska.se/vard/funktion/
funktion-medicinsk-diagnostik-
karolinska/vardgivare/kul/centrum-for-
medfodda-metabola-
sjukdomar/nyfoddhetsscreening/  


hämtad 
240803 


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


hämtad 
241029 


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


hämtad 
241029 


Region Västerbotten, 
Odontologiskt centrum i 
Umeå 


https://www.regionvasterbotten.se/orga
nisation-och-
verksamheter/tandvard/specialisttandvar
den/odontologiskt-kunskapscentrum-i-
norr  


hämtad 
240703 


Region Västerbotten, 
Primo  


https://www.regionvasterbotten.se/funkti
onsnedsattning/primo  


hämtad 
240830 


Riksdagen, Förordningen 
(2015:284) med 
instruktion för 
Socialstyrelsen 


https://www.riksdagen.se/sv/dokument-
och-lagar/dokument/svensk-
forfattningssamling/forordning-2015284-
med-instruktion-for_sfs-2015-284/  


hämtad 
240807 
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Riksdagen, Hälso- och 
sjukvårdslagen (2017:30) 


https://www.riksdagen.se/sv/dokument-
och-lagar/dokument/svensk-
forfattningssamling/halso-och-
sjukvardslag-201730_sfs-2017-30/  


hämtad 
240902 


Riksdagen, Lagen 
(2017:612) om 
samverkan vid 
utskrivning från sluten 
hälso- och sjukvård 


https://www.riksdagen.se/sv/dokument-
och-lagar/dokument/svensk-
forfattningssamling/lag-2017612-om-
samverkan-vid-utskrivning-fran_sfs-2017-
612/  


hämtad 
240830 


Riksdagen, Patientlagen 
(2014:821) 


https://www.riksdagen.se/sv/dokument-
och-lagar/dokument/svensk-
forfattningssamling/patientlag-
2014821_sfs-2014-821/#K1,  


hämtad 
240627 


Riksdagen, Prioriteringar 
inom hälso- och 
sjukvården, betänkande 
1996/97:SoU14 


https://www.riksdagen.se/sv/dokument-
och-
lagar/dokument/betankande/prioritering
ar-inom-halso-och-
sjukvarden_gk01sou14/  


hämtad 
240801 


Riksförbundet Sällsynta 
diagnoser 


https://www.sallsyntadiagnoser.se/wp-
content/uploads/2015/06/Skuggstrategi_
2012_11_19.pdf 


hämtad 
240627 


SKR, Kunskapsstyrning  https://kunskapsstyrningvard.se/kunskap
sstyrningvard.44259.html  


hämtad 
240731 


SKR, NPO sällsynta 
sjukdomar 


https://kunskapsstyrningvard.se/kunskap
sstyrningvard/programomradenochsamv
erkansgrupper/nationellaprogramomrad
en/nposallsyntasjukdomar.56462.html  


hämtad 
240830 


SKR, Primärvård en 
vårdnivå 


https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklin
gavverksamhet/naravard/gemensamplan
primarvard/primarvardenvardniva.69558.
html  


hämtad 
240801 


SKR, Överenskommelse 
om God och nära vård 


https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklin
gavverksamhet/naravard/overenskomme
lseomengodochnaravard.28402.html  


hämtad 
240902 


SNOMED International https://www.snomed.org/?lang=sv  hämtad 
240807 


Socialstyrelsen, Cystisk 
fibros  


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/omraden/sallsynta-
halsotillstand/cystisk-fibros/  


hämtad 
240830 
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Socialstyrelsen, 
Föreskrifter (SOSFS 
2012:16) om särskilt 
tandvårds- bidrag  


https://www.socialstyrelsen.se/globalass
ets/sharepoint-
dokument/artikelkatalog/foreskrifter-
och-allmanna-rad/2012-12-11.pdf   


hämtad 
240703 


Socialstyrelsen, 
Föreskrifter och allmänna 
råd (SOSFS 2012:17) om 
tandvård vid långvarig 
sjukdom eller 
funktionsnedsättning:  


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/regler-och-
riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-
rad/konsoliderade-foreskrifter/201217-
om-tandvard-vid-langvarig-sjukdom-
eller-funktionsnedsattning/  


hämtad 
241029 


Socialstyrelsen, 
Försäkringsmedicinskt 
beslutsstöd  


https://roi.socialstyrelsen.se/fmb  hämtad 
240731 


Socialstyrelsen, 
Habiliteringsersättning 


https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/ko
mmuner/statsbidrag-for-
habiliteringsersattning/   


hämtad 
240703 


Socialstyrelsen, 
Internationell 
klassifikation av 
funktionstillstånd, 
funktionshinder och 
hälsa, ICF  


https://www.socialstyrelsen.se/statistik-
och-data/klassifikationer-och-koder/icf/  


hämtad 
240830 


Socialstyrelsen, 
Kartläggning visar på 
stora behov av nationella 
hälsodata  


https://www.socialstyrelsen.se/om-
socialstyrelsen/pressrum/press/kartlagg
ning-visar-pa-stora-behov-av-nationella-
halsodata/  


hämtad 
240807 


Socialstyrelsen, 
Kunskapsdatabasen 


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/omraden/sallsynta-
halsotillstand/  


hämtad 
240815 


Socialstyrelsen, 
Kursämnen  


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-
regler/utbildning/kursamnen/sok-
kursamne/sallsynta-diagnoser/  


hämtad 
240731 


Socialstyrelsen, Nationell 
högspecialiserad vård 


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/regler-och-
riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/  


hämtad 
240803 


Socialstyrelsen, Nationell 
högspecialiserad vård - 
Fosterterapi 


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/regler-och-
riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-
vard/oversikt/fosterterapi/ 


hämtad 
241029 
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Socialstyrelsen, Nationell 
högspecialiserad vård - 
PGD 


https://www.socialstyrelsen.se/kunskasst
od-och-regler/regler-och-
riktlinjer/nationell-hogsecialiserad-
vard/oversikt/preimlantatorisk-genetisk-
diagnostik/  


hämtad 
240704 


Socialstyrelsen, Nationell 
högspecialiserad vård, 
översikt alla områden 


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/regler-och-
riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-
vard/oversikt/  


hämtad 
240812 


Socialstyrelsen, Nationell 
kartläggning av 
barnhälsovården  


https://www.socialstyrelsen.se/globalass
ets/sharepoint-
dokument/artikelkatalog/ovrigt/2020-10-
6889.pdf  


hämtad 
240704 


Socialstyrelsen, Nationell 
vårdkompetensrådet 


https://www.nationellavardkompetensra
det.se/om-radet/om-nationella-
vardkompetensradet/  


hämtad 
240703 


Socialstyrelsen, Nationell 
vägledning om fast 
vårdkontakt och 
individuell vårdplan  


https://www.socialstyrelsen.se/globalass
ets/sharepoint-
dokument/artikelkatalog/vagledning/201
7-10-25.pdf  


hämtad 
240731 


Socialstyrelsen, 
Nationella 
planeringsstödet 


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-
regler/kompetensforsorjning/nationella-
planeringsstodet/  


hämtad 
240703 


Socialstyrelsen, 
Nationella 
screeningprogram  


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/regler-och-
riktlinjer/nationella-screeningprogram/  


hämtad 
240731 


Socialstyrelsen, 
Nationellt riktvärde för 
fast läkarkontakt ska 
bidra till ökad kontinuitet 
och trygghet i 
primärvården  


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


hämtad 
240808 


Socialstyrelsen, Ny 
statistik över 
fosterskador och 
kromosomavvikelser  


https://www.socialstyrelsen.se/aktuellt/n
y-statistik-over-fosterskador-och-
kromosomavvikelser/  


hämtad 
240803 


Socialstyrelsen, 
Regleringsbrev 2024 
Myndighet  


https://www.esv.se/Statsliggaren/Regleri
ngsbrev?rbid=24140  


hämtad 
240807 


Socialstyrelsen, Rett 
syndrom  


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/omraden/sallsynta-
halsotillstand/retts-syndrom/  


hämtad 
240830 
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Socialstyrelsen, 
Samverkan kring barn 
och unga, 
Kunskapsguiden   


https://kunskapsguiden.se/omraden-och-
teman/barn-och-unga/samverkan-kring-
barn-och-unga/ 


hämtad 
240804 


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


hämtad 
240731 


Socialstyrelsen, 
Statsbidrag för 
handikapporganisationer 


https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/org
anisationer/handikapporganisationer/  


hämtad 
240703 


Socialstyrelsen, 
Statsbidrag för viss 
verksamhet på 
funktionshinderområdet 


https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/org
anisationer/viss-verksamhet-pa-
funktionshindersomradet/  


hämtad 
240703 


Socialstyrelsen, 
Statsbidrag inom 
tandvårdsområdet 


https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/ovri
ga/kompetenscentrum-pa-
tandvardsomradet/  


hämtad 
240703 


Socialstyrelsen, 
Statsbidrag till 
anhörigorganisationer  


https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/org
anisationer/anhorigorganisationer/  


hämtad 
240703 


Socialstyrelsen, 
Statsbidrag till 
organisationer som 
bidrar till en mer 
patientcentrerad vård för 
patientgruppen personer 
med sällsynta diagnoser 


https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/org
anisationer/statsbidrag-till-
organisationer-inom-omradet-sallsynta-
diagnoser/   


hämtad 
240703 


Socialstyrelsen, 
Termbanken 


https://termbank.socialstyrelsen.se hämtad 
240830 


Socialstyrelsen, Termer 
och klassifikationer 


https://www.socialstyrelsen.se/statistik-
och-data/klassifikationer-och-koder/ 


hämtad 
240703 


Socialstyrelsen, 
Uppföljning av 
statsbidrag till 
kompetenscentrum på 
tandvårdsområdet 


https://www.socialstyrelsen.se/globalass
ets/sharepoint-
dokument/artikelkatalog/ovrigt/2014-12-
28.pdf  


hämtad 
241023 


Socialstyrelsen, Vem får 
göra vad i hälso- och 
sjukvården och 
tandvården  


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/regler-och-riktlinjer/vem-
far-gora-vad/  


hämtad 
241025 


Socialstyrelsens 
föreskrifter (2018:48) om 
nationell 
högspecialiserad vård 


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/regler-och-
riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-
rad/konsoliderade-foreskrifter/201848-
om-nationell-hogspecialiserad-vard/  


hämtad 
240902 
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Socialstyrelsens 
nationella riktlinjer  


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


hämtad 
240703 


Socialstyrelsens 
planeringsverktyg för 
fast läkarkontakt  


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/omraden/god-och-nara-
vard/fast-lakarkontakt/  


hämtad 
241017 


Socialstyrelsens rapport 
om omställningen till 
God och nära vård  


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapss
tod-och-regler/omraden/god-och-nara-
vard/uppfoljning/  


hämtad 
240912 


Statens beredning för 
medicinsk och social 
utvärdering (SBU), 
Kontinuitet i vården. 
Stockholm; 2021 


https://www.sbu.se/sv/publikationer/SBU
-utvarderar/kontinuitet-i-varden/  


hämtad 
241029 


Västra 
Götalandsregionen, Mun-
H centrum 


https://www.mun-h-center.se/  hämtad 
240703 


WHO, European 
Observatory on Health 
Systems and Policies 


https://eurohealthobservatory.who.int/p
ublications/i/sweden-health-system-
review-2023  


hämtad 
240902 


Ågrenska  https://www.agrenska.se/  hämtad 
240830 
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