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Sammanfattning 

Det personcentrerade och sammanhållna vårdförloppet för sällsynta sjukdomar med komplext 

vårdbehov öppnar upp för att strukturen i vårdförloppet ska underlätta arbetet mot en jämlik och 

god vård för alla individer med komplexa vårdbehov. Vårdförloppet förväntas skapa förutsättningar 

för att patientgruppernas behov bättre kan bemötas av hälso- och sjukvården. Vårdförloppet 

omfattar åtgärder från misstanke om att en sällsynt sjukdom föreligger till dess att patienten fått 

adekvat utredning, information, behandling, planering och samordning för att kunna hantera 

framtiden. Patientgruppen har i hög utsträckning men inte alltid en intellektuell funktionsnedsättning 

(IF) och flerfunktionshinder. Vårdförloppet inkluderar såväl barn som vuxna då diagnoserna oftast är 

kroniska. 

Man räknar med att cirka 500 000 personer lever med en sällsynt sjukdom i Sverige. Tillförlitliga data 

kring hela gruppen personer med sällsynta sjukdomar med komplext vårdbehov är svåra att 

analysera då heltäckande kodsystem saknas inom hälso- och sjukvården samt att det rör sig om en 

mycket heterogen och komplex grupp. Aktuell patientgrupp finns redan idag inom hälso- och 

sjukvårdens olika vårdnivåer och specialiteter men riskerar att inte ha en naturlig tillhörighet på 

grund av behov av multidisciplinärt omhändertagande. Jämförelsevis låg tillgång till adekvat hälso- 

och sjukvård har påvisats och patienten skattar ofta sin hälsa låg i förhållande till övriga befolkningen 

samtidigt som vårdkonsumtion är hög [2][3][4]. Utan tydlig ansvarsfördelning och individuellt stöd 

med samordning av de komplexa vårdbehoven riskerar patienten att hamna i kläm och gå miste om 

adekvat utredning, behandling samt bemötande inom hälso- och sjukvården. Nationella, regionala 

och lokala skillnader i vårdens organisation blir tydlig och försvårar även för vårdprofessionen. 

Kontinuitet och samverkan ser generellt bättre ut inom hälso- och sjukvård för barn och unga. 

Korrekt diagnos är en förutsättning för rätt vård och behandling. Inom sällsynta sjukdomar är dock 

fördröjd diagnos relativt vanligt – ofta förknippat med sällsyntheten och att tillståndet därmed inte 

är allmänt känt. Detta kan leda till utebliven eller fel behandling vilket kan bidra till försämrad hälsa 

och tilltagande symtom som annars hade gått att förebygga. Checklistan i vårdförloppet ger stöd för 

att minska risk för under- eller feldiagnostisering samt utebliven eller fel behandling.  

Ambitionen är att underlätta det kliniknära arbetet genom att upprätta tydligare struktur för 

utredning, vård och behandling med fokus på samordning. De föreslagna åtgärderna förväntas även 

underlätta vård för övriga patienter med kroniska diagnoser med komplext vårdbehov. Att aktivt 

arbeta med multidisciplinärt omhändertagande (exempelvis MDK), individuell vårdplanering, 

dokumenterad överenskommelse (tidigare patientkontrakt) och samordnande fast vårdkontakt är 

centralt i en god och nära vård [5]. För personer som lever med sällsynt sjukdom och komplexa 

vårdbehov är det ofta en förutsättning för att få tillgång till optimal och jämlik vård. Arbetet ska ske 

med individens resurser och behov i centrum samt främja ökad autonomi och delaktighet. Inte minst 

för att bemöta hälso- och sjukvårdens särskilda skyldigheter i fråga om personer som har omfattande 

och varaktiga funktionsnedsättningar som framgår i hälso-och sjukvårdslagen [2]. I vårdförloppet ges 

vårdgivare stöd att identifiera en misstänkt sällsynt sjukdom och hur denna bör utredas vidare.  
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Vårdförloppets största praktiska konsekvenser innebär behov av tydligt ansvarstagande för den 

övergripande utredningen och behandlingen samt erbjuda ökad samordning mellan vårdgivare för 

att kunna implementera de åtgärder som föreslås. Multidisciplinär samordning kallas i vårdförloppet 

för multidisciplinär konferens (MDK), men olika verksamheter har liknande insatser under annat 

namn. Insatserna förväntas vara värdefull även för personer med mer vanligt förekommande 

sjukdomar med komplext vårdbehov.  

Då varje enskild sjukdom som avses i detta vårdförlopp är sällsynt (< 1/2 000) kan det inte förväntas 

att samtliga vårdgivare och enheter har specialkunskap inom alla diagnosområden. Det saknas också 

ofta tillräcklig evidens för olika insatser då vetenskapliga sammanställningar i många fall fokuserar på 

enskild diagnos och inte på gruppen i stort. Det är särskilt viktigt att i tidigt skede söka kontakt med 

expertteam eller liknande för stöd och vägledning under utredning och behandling. Generell kunskap 

om sällsynta hälsotillstånd behöver tillgodoses inom nuvarande hälso- och sjukvårdsystem. Även 

patient och närstående kan ha en stor kunskap om den sällsynta sjukdomen som är viktigt att 

tillvarata. 

Inom varje region behöver ansvarsfördelning och struktur för sammanhållen vårdkedja säkerställas 

för att förhindra att patienten kommer i kläm samt att utredning och rätt behandling uteblir. 

Vårdförloppet kan initialt leda till ökade kostnader för enskilda regioner, exempelvis för utökad 

diagnostik, struktur för remitteringsvägar, införande av MDK och andra identifierade 

förbättringsbehov. Varje region behöver se över sitt arbetssätt kring samordningen runt patienter 

med komplexa vårdbehov tex genom att successivt införa MDK eller liknande arbetssätt utifrån varje 

regions förutsättningar. 

På längre sikt antas vårdförloppet leda till minskade kostnader till följd av förbättrad hälsa och 

förutsägbarhet vad gäller vård- och omsorgsbehov. Eftersom sällsynta sjukdomar är ett eftersatt 

område saknas det dock tillräckliga studier för att bedöma kostnadseffektiviteten av MDK för 

patienter med sällsynta sjukdomar och komplexa vårdbehov. Implementering av MDK kan troligtvis 

leda till bättre samordning och minskade vårdkostnader på lång sikt, men ytterligare forskning 

behövs. Vetenskapliga studier av god kvalitet saknas för större delen av gruppen med 

flerfunktionshinder [15]. 

Vårdförloppet syftar till förbättring för aktuell patientgrupp som bedöms ha lägre tillgång till hälso- 

och sjukvård [3]. Sammantaget torde implementering inte öka belastningen på hälso- och sjukvården 

eftersom patientgruppen redan finns inom systemet. Samtidigt förväntas den allmänna folkhälsan 

förbättras då inte bara patientens vård och behandling förbättras utan även belastning bland 

närstående minskar. Förbättrade vård- och omhändertagandestrukturer förväntas leda till ett mer 

effektivt förfarande för utredning, behandling och uppföljning.  
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Kort beskrivning av kunskapsstöd sällsynta 
sjukdomar med komplext vårdbehov  
Vårdförloppets målgrupp är personer med sällsynta sjukdomar, som är en del av gruppen sällsynt 

hälsotillstånd (se Socialstyrelsens termbank). Vårdförloppet riktar sig till personer med sällsynt 

sjukdom och komplext vårdbehov. Insatserna förväntas dock vara värdefulla även för personer med 

mer vanliga kroniska diagnoser med komplext vårdbehov. 

Komplext vårdbehov innebär att ett flertal organsystem berörs vilket kräver samordning mellan olika 

vårdnivåer och specialiteter samt tydlig fördelning av det övergripande behandlingsansvaret. 

Sällsyntheten kräver ofta diagnostik, behandling och undersökningar som inte är vanligt 

förekommande i rutinsjukvård. Detta medför att personer med sällsynt sjukdom ofta har svårt att få 

rätt diagnos samt vård och omsorg, vilket innebär risk för undanträngningseffekt, försämrad hälsa 

och reducerad livskvalitet. 

Vårdförloppet inkluderar samtliga åldrar och kan initieras på olika vårdnivåer. Det syftar till att stödja 

arbetet i att identifiera en patient med sällsynt sjukdom, likväl som att tydliggöra utredningsgången 

för att kunna fastställa diagnos så tidigt som möjligt. Vårdförloppets åtgärder för en sammanhållen 

vård och uppföljning är en förutsättning för att kunna erbjuda patientgruppen vård enligt hälso- och 

sjukvårdslagen samt skapa förutsättningar för ökad livskvalitet. 

Stöd till patienter med komplext vårdbehov och deras närstående kan variera och ska vara 

behovsanpassat. Vårdförloppet lyfter fram betydelsen av att vårdbehov identifieras tidigt för att 

därmed öka möjligheten till anpassat förhållningssätt på ett tidigt stadium oavsett patientens ålder. 

Vårdbehov varierar under livet och kan inkludera många olika insatser under olika faser av livet. 

Därför bör det sällsynta perspektivet tas tillvara oavsett insatser som till exempel tandvård, palliativ 

vård, rehabilitering, habilitering, smärta och en rad olika specialistinsatser. 

Samordning och uppföljning av vårdinsatser är särskilt viktigt för denna patientgrupp. Detta beror 

dels på behov av många olika specialister i individens vård samtidigt som det oftast inte finns en 

utsedd ansvarig enhet för patientgruppen vilket försvårar den viktiga kontinuiteten. Sällsyntheten i 

sig innebär ytterligare en komplexitet då kunskap kring enskild diagnos ofta saknas och inte heller 

alltid finns tillgänglig. MDK kan vara ett viktigt steg för att etablera en vårdplan och utse en person 

som har den samordnande rollen. Upprättande av dokumenterad överenskommelse är angeläget för 

att skapa delaktighet. 

Om konsekvensbeskrivningen 
Nationellt programområde (NPO) sällsynta sjukdomar ansvarar för konsekvensbeskrivningens 

innehåll. Nationell arbetsgrupp (NAG) för Personcentrerat och sammanhållet vårdförlopp sällsynt 

sjukdom med komplexa vårdbehov har utarbetat konsekvensbeskrivningen som en del av arbetet 

med vårdförloppet. Konsekvensbeskrivningen är framtagen i samarbete med HTA (Health 
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Technology Assessment), region Stockholm och region Gotland samt Stockholm centrum för 

hälsoekonomi (StoCHE). Arbetsgruppen har inkluderat professionsföreträdare från specialiserad vård 

och primärvård samt patientföreträdare. Den nationella stödfunktionen vid SKR har löpande bistått 

med stöd. Konsekvensbeskrivningen färdigställdes 2025. 

Förväntade förändringar jämfört med 
nuläget 

Mål för vårdförloppet är att minska tid till diagnos och att uppnå en bibehållen samordnad vårdkedja. 

Den avsedda nyttan är att skapa rätt vård i rätt tid för rätt individ, bland annat genom ökad trygghet 

via ett standardiserat införande av följande: 

• fast samordnande vårdkontakt  

• multidisciplinär konferens med eller utan patient 

• vårdplan och dokumenterad överenskommelse.  

Flertalet av de åtgärder som aktuellt vårdförlopp belyser är insatser som idag ska utföras inom hälso-

och sjukvården enligt lagar och överenskommelser [1][10]. Utredningen om god och nära vård 

belyser behovet av ökad samordning med syfte att säkerställa en sömlös, sammanhållen vård och 

omsorg med tydlig ansvarsfördelning utifrån individens behov. Att samordna och fördela ansvar för 

insatser för individer med komplexa vårdbehov är en viktig del för att kunna erbjuda jämlika och 

effektiva insatser. Utredningen belyser behov av dokumenterad överenskommelse, individuell plan, 

och samordnande fast vårdkontakt. Detta är insatser som ingår i aktuellt vårdförlopp. Det är i nuläget 

tveksamt om någon region ännu haft möjlighet att implementera dessa åtgärder, även om det finns 

goda exempel [8][9]. 

Snabb utveckling inom diagnostik och av riktade terapier kan leda till att det behöver tas ställning till 

utredning för patienter som ännu inte har diagnosticerats, vilket gör behovet av vårdförloppet än 

mer angeläget. 

Konsekvensbeskrivning för de åtgärder som 
innebär betydande förändring 

Befolkningens hälsa, behov och tillgång till vård 
Aktuell patientgrupp finns redan i hälso- och sjukvården idag och rapporter har visat att hälsan i 

gruppen generellt är låg [1].  Riksförbundet Sällsynta diagnosers medlemsundersökning [4] pekar 

bland annat på låg kunskapsnivå i vården vilket leder till otydliga remissvägar och många vårdbesök 
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innan diagnos eller vårdplan kan fastställas. Eftersom det rör sig om mer än 6 000 diagnoser, där var 

och en är sällsynt (färre än 1/2000) kan man inte förvänta sig att samtliga enheter och all personal 

kommit i kontakt med var och en av dessa. Det ligger därför i sakens natur att kompetens om 

sällsynta sjukdomar inte är allmänt känd. 

Det finns både nationella, regionala och lokala skillnader i hur vård och omsorg är organiserad för 

patientgruppen. Generellt ser kontinuiteten och samverkan bättre ut inom barnsjukvården. 

Nytta eller risker för patienten 
Ett vårdförlopp underlättar tidig diagnostik och att identifiera vårdbehov vilket ökar tillgång till rätt 

vård och behandling samt möjligheten för patient och närstående att erbjudas information om 

sjukdomen och dess behandling. En organisering av vården som innebär ett strukturerat 

omhändertagande och en tidig identifiering av vårdbehov och diagnos hos patienten är en 

förutsättning för att kunna erbjuda individen adekvat vård. Den dokumenterade överenskommelsen 

ökar också möjligheten för patienten och närstående att vara delaktiga och ha inflytande över vården 

utifrån egna önskemål och prioriteringar. Värdet för individen att i större utsträckning få tillgång till 

rätt diagnos samt att mötas av en vård präglad av helhetssyn, samordning, personcentrering och 

välbefinnande är stort. Om en tydligt sammanhållen vårdkedja skapas för patientgruppen minskar 

även risker för felbehandling. 

Hälsoekonomiskt perspektiv 
Arbetshypotesen för vårdförloppet är att införande av standardiserad utredning och uppföljning med 

en multiprofessionell vårdplan ska reducera kostnader för sjukvården och öka hälsa för 

patientgruppen. Den stora vårdkonsumtionen som patientgruppen visar idag förväntas kunna 

reduceras med ökad multiprofessionell omhändertagande och samordning. Analys avseende antalet 

vårdkontakter utifrån en subgrupp av personer med sällsynta sjukdomar och komplexa vårdbehov 

(se bilaga 2) visar att nästan 28 % av dessa patienter har mer än 30 vårdkontakter i öppenvård på ett 

år. Vårdförloppet förordar ett samordnat angreppssätt för att en vårdplan ska etableras för 

patientgruppen. En metod är att använda sig av MDK, men samordningen kan även ske på andra sätt. 

Arbetet med personcentrerade och sammanhållna vårdförlopp, förväntas på sikt medföra ökad hälsa 

för patientgruppen samt minskade kostnader på övergripande samhällsnivå genom att bidra till 

struktur och samordning för aktuell patientgrupp. Systematisk genomgång av litteratur kring effekter 

av införandet av en MDK har visat att det saknas studier som är gjorda på målgruppen. Däremot 

finns exempel på patientgrupper med motsvarande problematik där positiva effekter har kunnat 

påvisats med liknande arbetssätt, såsom ökad upplevd hälsa, minskad oplanerad vårdkonsumtion 

och minskade sjukskrivningstal hos närstående [13]. 

Slutsatser 

För att belysa frågeställningen har vårdkonsumtionsmönster och kostnader analyserats. Stor 
osäkerhet i registrering av diagnoskoder för sällsynta sjukdomar gör att tillförlitliga data är svåra att 
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få fram. Beräkning för att få fram kostnader för vårdkontakter mot uppskattad kostnad för de MDK 
som patienten förväntas ha behov av, går endast att göra i relativa termer. Rapport om såväl 
systematisk litteratursökning som hälsoekonomisk analys finns i bilaga 2. 

• Den systematiska litteraturöversikten resulterade inte i några relevanta studier som 

undersökt effekterna av MDK på hälsa och vårdkonsumtion bland patienter med sällsynta 

sjukdomar och komplexa vårdbehov. Detta medför svårigheter att uppskatta vilka eventuella 

hälso- och kostnadsrelaterade konsekvenser införandet av MDK kan ha. 

• Kostnaden för en MDK på 60 minuter uppskattas till omkring 7 900 kronor för patienter med 
sällsynt sjukdom och komplext vårdbehov. 

• Det finns en betydande variation i vårdkonsumtion i gruppen med de utvalda sällsynta 
diagnoserna, både inom öppen- respektive slutenvård. 

• Patienter med de utvalda sällsynta diagnoserna utgjorde i genomsnitt vårdkostnader för 
somatisk specialistvård på omkring 150 000–300 000 kronor per patient under år 2022. 
Vårdkostnaderna varierade beroende på om ytterfall inkluderats eller inte. 

• Resultaten visade att kostnaden för en MDK skulle utgöra cirka 2,6–5,3 % av patientgruppens 
genomsnittliga kostnad för somatisk specialistvård där en av de utvalda diagnoserna 
registrerats. Patientgruppens totala vårdutnyttjande är dock betydligt högre än det som 
kunnat kostnadssättas, dels för att de konsumerat vård inom andra vårdgrenar än somatisk 
specialistvård, dels för att de har en stor mängd vårdtillfällen och besök där deras sällsynta 
diagnos inte registrerats.  

Etiskt perspektiv 

Det finns ett flertal etiska perspektiv att beakta. Vårdförloppet sällsynta sjukdomar med komplext 

vårdbehov värnar en grupp av personer som till stor del är resurssvaga. Persongruppen förväntas 

därmed få tillgång till en mer jämlik vård oavsett geografisk tillhörighet vilket utgår från 

behovsprincipen. En tidig diagnos och sammanhållet omhändertagande innebär för alla parter ett 

optimalt resursutnyttjande och är därmed tydligt etiskt försvarbart. Även omhändertagandet av 

patienter med vanliga diagnoser med komplexa vårdbehov förväntas gynnas. Att införa 

vårdförloppet skapar förutsättning för jämlik vård för hela patientgruppen. Det är viktigt att beakta 

att det är en patientgrupp som ofta drabbas av undanträngning inom hälso-och sjukvården vilket i sin 

tur kan förväntas leda till försämrad hälsa och ökade samhällskostnader. Vårdförloppet omfattar alla 

patienter med sällsynta sjukdomar och komplexa vårdbehov oavsett ålder, diagnos, aktuell vårdform, 

eller social situation. Det personcentrerade arbetssättet ger ökade möjligheter att förse patienten 

med rätt diagnos och adekvat vård och behandling utifrån patientens önskemål och behov. För att 

detta ska vara möjligt att uppnå, ställer vårdförloppet krav på vården att säkra tillgång till god 

kompetens. Utöver kompetens måste också tid och en fungerande infrastruktur finnas i vården för 

att samlade bedömningar av patienter med komplexa vårdbehov ska vara möjliga. Ett exempel är att 
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vården måste säkerställa att en samordnande fast vårdkontakt utses, och får förutsättning för sitt 

uppdrag.  

Vårdförloppet i sin utformning stärker individens autonomi och delaktighet bland annat genom den 

tydliga betoningen av dokumenterad överenskommelse. Samtal bör utformas som en dialog där 

patienten ges möjlighet att få valmöjligheter och bidra med egen kunskap, vilket stärker ett 

personcentrerat arbetssätt. God planering av vården och en tydlighet vart patienten kan vända sig 

vid behov måste alltid säkerställas. Det bör särskilt poängteras att personcentrerad vård ökar 

möjligheten att fånga upp och på ett bättre sätt hantera språk- och kulturförbistringar. Patienter med 

kognitiva nedsättningar måste ägnas särskild uppmärksamhet. Information och samtal ska därför 

anpassas efter individen. Hos patienter med påverkad kognition blir närståendes roll extra viktig. 

Man bör också ta tillvara den kompetens och erfarenhet som patient och närstående besitter vilket 

kan bidra till vårdens framtida utveckling. 

Ett implementerat vårdförlopp ökar möjligheterna till korrekt prioritering. Vårdförloppet bedöms 

inte innebära några risker för att onödig och omotiverad vård ökar. Snarare bedöms ett 

implementerat vårdförlopp minska onödig och omotiverad vård, då arbetssättet gynnar en vård med 

rätt insats i rätt tid. Patienten och närstående ska känna en trygghet i att de vet vem de ska kontakta 

för frågor. Det förväntas också leda till reducerat behov av vårdbesök. 

Verksamhetskonsekvenser 
Gruppen personer med sällsynta sjukdomar och komplexa vårdbehov inkluderar ett stort antal 

diagnosgrupper där det komplexa vårdbehovet och sällsyntheten i sig innebär en utmaning för 

verksamheter inom hälso-och sjukvården. Detta beror på att patientgruppen ofta har behov av 

insatser av ett stort antal olika specialiteter och vårdgivare och där kompetens kring sällsynta 

sjukdomar inte är given. Att stärka samordning runt patientgruppen är önskvärt tex genom 

introduktion av arbetssätt med MDK eller liknande, för varje region kommer detta kräva ett 

långsiktigt arbete med successiva förbättringar. Utmaningar finns även på nationell nivå då arbetet 

mot en god vård skulle underlättas om det fanns tydliga sätt att samordna och organisera den 

kompetens som finns över landet (så som nationell högspecialiserad vård NHV och europeiska 

referensnätverk ERN). Vårdförloppet bör vara möjligt att använda även för ytterligare patientgrupper 

där ett komplext vårdbehov föreligger. 
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Åtgärd Verksamhetskonsekvens Uppföljning 

1) Minskad tid till diagnos 

vid sällsynt sjukdom 

med komplext 

vårdbehov. 

• Tydlig utredningsväg när vårdgivare 

misstänker sällsynt syndrom hos patient. 

Behov av åtgärder är störst inom 

vuxenvården. 

• Inom barnverksamhet finns färre 

utmaningar då det oftast finns etablerade 

remitteringsvägar mellan de olika 

instanserna.  

• Inom vuxenvård saknas i många regioner 

en tydlig väg för fortsatt klinisk utredning 

av bakomliggande orsak vid misstanke 

sällsynt sjukdom. Olika regioner/sjukhus 

har skapat diagnostiska team vilket har 

visat sig vara framgångsrikt.  

• Tillgång till jämlik genetisk diagnostik 

behöver ses över i respektive region, 

vuxna behöver ha samma tillgång som 

barn. Preliminära data visar att 

tillgänglighet till genetisk diagnostik 

varierar över landet och antas bero både 

på kompetens/kunskap och olika 

betalningsmodeller för denna typ av 

diagnostik [4]. 

• Patientupplevelse. 

• Utvidgad 

medicinsk 

utredning (efter 

behov, till 

exempel 

muskelbiopsi, 

metabol 

utredning, genetik 

med mera). 

 

2) Muntlig och skriftlig 

information vid 

fastställd sällsynt 

sjukdom med komplexa 

vårdbehov. 

• Vid fastställd diagnos har varje individ och 

närstående rätt till muntlig och skriftlig 

information om aktuell diagnos.  

• Säkerställ att andra aktörer i patientens 

närhet har fullgod kunskap om aktuell 

diagnos och vilka funktionsnedsättningar 

och aktivitetsbegränsningar som 

föreligger, till exempel försäkringskassa, 

kommun och skola. I samband med detta 

ges även information till individ och 

närstående om övrigt stöd, till exempel 

Lagen om Stöd och Service (LSS) till vissa 

funktionshindrade och övriga instanser, 

patientorganisationer med mera. 

• Patientupplevelse. 

• Genetisk 

vägledning. 
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• Säkerställ att information ges på ett för 

patienten anpassat sätt baserat på 

funktionsnivå, språk med mera. 

• Information och stöd kan finnas att tillgå 

på de sjukvårdsregionala centra för 

sällsynta diagnoser (CSD) [6], 

informationscentrum för sällsynta 

hälsotillstånd och stiftelsen Ågrenska [7].  

3) Ökad andel patienter 

med Vårdplan som följs 

och följs upp. 

• Syftet med vårdplanen är att vården ska 

bli samordnad och tydlig för patienten 

där respektive vårdgivare och patient vet 

vad som är dennes insats i vårdplanen 

och när det ska ske. Patienten ska vara 

delaktig. 

• Vårdplanen har en central roll för aktuell 

patientgrupp då patienterna ofta har flera 

olika vårdkontakter med behov av 

samordning. Det behövs en samordnad 

vårdplan där patientens samtliga 

vårdkontakter involveras. Regionen bör 

säkerställa hur man arbetar med vårdplan 

och samverkan runt aktuell patientgrupp. 

• Antal individer 

med vårdplan och 

antal individer 

med uppföljd 

vårdplan, enligt 

dokumentation 

inom sjukvården 

och enligt 

individen själv. 

 

4) Multidisciplinär 

konferens. 

• Aktuell patientgrupp har ett komplext 

vårdbehov och då behövs en konferens 

kring patienten för att planera framtida 

vård och behov av 

uppföljning/behandling. Detta kan ske via 

en multidisciplinär konferens (MDK) eller 

liknande med fokus på samordning, 

behandling och uppföljning.  

• Kartläggning bör ske om det finns 

existerande expertteam för diagnosen, 

NHV (Nationell högspecialiserad vård) 

eller ERN (European reference network). 

• Centrum för sällsynta diagnoser (CSD) kan 

erbjuda stöd vid kartläggning och 

individuell bedömning. Beroende på 

regionala förutsättningar bör det tydligt 

framgå hur man når expertis. I många fall 

• Andel individer 

som erhåller MDK 

med eller utan 

patient. 

mailto:Kunskapsstyrning-vard@skr.se


Konsekvensbeskrivning för Kunskapsstöd sällsynta sjukdomar med komplext vårdbehov  
Nationellt programområde för sällsynta sjukdomar                                                                            
Kontakt: Kunskapsstyrning-vard@skr.se  
Beslutsdatum 2025-03-13 

 

13 

för ultrasällsynta diagnoser finns inte 

tillgång till expertteam och man behöver 

då göra en individuell bedömning utifrån 

tillgänglig litteratur.  

5) Fler patienter med 

dokumenterad 

överenskommelse. 

• Patienten ska vara väl medveten om vad 

som ska ske i behandlingen och vid 

vårdkontakterna och när det ska ske.  

• Det ska också framgå vem patienten ska 

vända sig till vid behov.  

• Vården behöver ta hänsyn till patientens 

förmåga att ta del av information och vid 

behov behöver man tydliggöra.  

• Vid samtal med patienten om 

dokumenterad överenskommelse så finns 

ovan nämnda samordnade vårdplan och 

MDK med som bakgrundsinformation. I 

vissa situationer har det visat sig att 

vården har en utarbetad plan för en 

specifik patient men där patienten och 

närstående ej varit medvetna om denna. 

• Antal som har en 

dokumenterad 

överenskommelse. 

6) Fler patienter med fast 

vårdkontakt. 

• En fast vårdkontakt med 

samordningsfunktion innebär att 

patienten ska få en tydligt utsedd person 

som ska bistå och stödja patienten i 

kontakten med alla sina olika vårdgivare. 

Detta ses som en viktig resurs för aktuell 

patientgrupp.  

• Att erbjuda en fast vårdkontakt utifrån en 

enskild verksamhet/klinik kommer inte 

vara tillräckligt för aktuell patientgrupp. 

Det bör säkerställas att den fasta 

vårdkontakten har mandat och en 

samordnande roll. 

• Andel med en fast 

vårdkontakt med 

samordnings-

ansvar. 
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7) Övergång/Transition. • Olika livsfaser innebär övergångar. 

Övergång från barn- till vuxensjukvård har 

visat sig vara utmanande. Preliminära 

data visar att enbart 15 av 21 regioner 

har rutiner för detta. Det framgår också 

att rutiner fungerar väl i enbart 4 av 

regionerna (ej publicerad rapport NAG 

rehabilitering/ habilitering). Rutiner 

behöver ses över. 

• Flera regioner har genomfört olika 

förbättringsarbeten inom området vilket 

kan utgöra goda exempel för fortsatt 

arbete [8][9]. 

• Arbetet betonar vikten av ökad 

samverkan mellan vårdgivare för att 

främja patientens hälsa i enlighet med 

målen för god och nära vård. Samverkan 

mellan kommun och region behöver 

stärkas, särskilt med tanke på utmaningar 

i informationsöverföringen på grund av 

olika journalsystem. 

• Patientupplevelse. 

 

Uppföljning 
Uppföljning av sällsynta sjukdomar begränsas av flera faktorer. Diagnoskoder specifika för sällsynta 

sjukdomar är inte implementerade. ICD-10-koder saknas eller är för ospecifika för flertalet diagnoser. 

Följsamhet att registrera huvud- och bidiagnos varierar. Patientgruppen söker ofta vård hos många 

olika vårdgivare. Den sällsynta huvuddiagnosen registreras inte alltid. En genomgång av material från 

Region Stockholm visar att huvuddiagnos endast registrerats i 15 % av fallen. 

Ett nationellt kvalitetsregister för sällsynta hälsotillstånd [12] har utvecklats. De flesta regioner 

registrerar aktivt patienter i registret. I augusti 2024 finns drygt 1 300 individer registrerade med 

diagnoskod och genetiskt fynd. Arbete pågår med en patientrapporterad del. Denna beräknas vara 

klar i början av år 2025. I nuläget utgör dock regionernas vårdinformationssystem den bästa 

datakällan för uppföljning av aktuellt vårdförlopp. Nära vårdutredningen (5) beskriver flera 

indikatorer som är värdefulla för uppföljningen för denna patientgrupp.   
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Bilaga 1: Allmän bakgrund  
Hälso- och sjukvårdslag 1982:763, 2 § föreskriver att ”Målet för hälso- och sjukvården är en god hälsa 

och en vård på lika villkor för hela befolkningen. Vården skall ges med respekt för alla människors lika 

värde och för den enskilda människans värdighet. Den som har det största behovet av hälso- och 

sjukvård skall ges företräde till vården.” I 4:e kap. 1 § står det vidare att offentligt finansierad hälso- 

och sjukvårdsverksamhet ska vara organiserad så att den främjar kostnadseffektivitet.  

Figur 1. Strategiska beslut inom svensk sjukvård fattas horisontellt på nationell nivå, sjukvårdsregional/regional 
nivå eller på kommunal nivå, medan kunskapsstöd inom sjukvården löper vertikalt mellan samtliga dessa 
nivåer. 
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Bilaga 2: Hälsoekonomi 
I samband med arbetet med att ta fram vårdförloppet Personer med Sällsynta sjukdomar och 

komplext vårdbehov, har Stockholm centrum för hälsoekonomi i samarbete med NPO sällsynta 

sjukdomar tagit fram en rapport innehållande en hälsoekonomisk analys Multidisciplinär konferens 

för patienter med sällsynta sjukdomar och komplexa vårdbehov (pdf) - HTA Region Stockholm & 

Stockholm centrum för hälsoekonomi. Syftet är att ge en ökad förståelse för hur patienternas hälsa 

och hälso- och sjukvårdens resurser kan påverkas vid ett införande av multidisciplinära konferenser 

(MDK). Rapporten innehåller dels en systematisk litteraturöversikt om hälsorelaterade effekter och 

förändrad vårdkonsumtion till följd av MDK, dels en analys av patientgruppens vårdkonsumtion och 

kostnadskonsekvenser av att införa MDK.  

 

mailto:Kunskapsstyrning-vard@skr.se
https://www.chis.regionstockholm.se/4a58a9/globalassets/verksamheter/chis/stoche/multidisciplinar-konferens-for-patienter-med-sallsynta-sjukdomar-och-komplexa-vardbehov-.pdf
https://www.chis.regionstockholm.se/4a58a9/globalassets/verksamheter/chis/stoche/multidisciplinar-konferens-for-patienter-med-sallsynta-sjukdomar-och-komplexa-vardbehov-.pdf
https://www.chis.regionstockholm.se/4a58a9/globalassets/verksamheter/chis/stoche/multidisciplinar-konferens-for-patienter-med-sallsynta-sjukdomar-och-komplexa-vardbehov-.pdf

