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Sammanfattning

Det personcentrerade och sammanhallna vardforloppet for sallsynta sjukdomar med komplext
vardbehov 6ppnar upp for att strukturen i vardforloppet ska underlatta arbetet mot en jamlik och
god vard for alla individer med komplexa vardbehov. Vardforloppet forvantas skapa forutsattningar
for att patientgruppernas behov battre kan bemotas av hdlso- och sjukvarden. Vardforloppet
omfattar atgarder fran misstanke om att en séallsynt sjukdom foreligger till dess att patienten fatt
adekvat utredning, information, behandling, planering och samordning for att kunna hantera
framtiden. Patientgruppen har i hog utstrackning men inte alltid en intellektuell funktionsnedsattning
(IF) och flerfunktionshinder. Vardforloppet inkluderar saval barn som vuxna da diagnoserna oftast ar
kroniska.

Man raknar med att cirka 500 000 personer lever med en sallsynt sjukdom i Sverige. Tillforlitliga data
kring hela gruppen personer med séllsynta sjukdomar med komplext vardbehov &r svara att
analysera da heltackande kodsystem saknas inom hélso- och sjukvarden samt att det ror sig om en
mycket heterogen och komplex grupp. Aktuell patientgrupp finns redan idag inom halso- och
sjukvardens olika vardnivaer och specialiteter men riskerar att inte ha en naturlig tillhérighet pa
grund av behov av multidisciplindrt omhédndertagande. Jamforelsevis l1ag tillgang till adekvat halso-
och sjukvard har pavisats och patienten skattar ofta sin halsa |ag i forhallande till 6vriga befolkningen
samtidigt som vardkonsumtion ar hog [2][3][4]. Utan tydlig ansvarsférdelning och individuellt stod
med samordning av de komplexa vardbehoven riskerar patienten att hamna i klam och ga miste om
adekvat utredning, behandling samt bemd&tande inom hélso- och sjukvarden. Nationella, regionala
och lokala skillnader i vardens organisation blir tydlig och férsvarar dven for vardprofessionen.
Kontinuitet och samverkan ser generellt battre ut inom halso- och sjukvard fér barn och unga.

Korrekt diagnos ar en forutsattning for ratt vard och behandling. Inom sallsynta sjukdomar ar dock
fordrojd diagnos relativt vanligt — ofta forknippat med sallsyntheten och att tillstandet darmed inte
ar allmant kant. Detta kan leda till utebliven eller fel behandling vilket kan bidra till férsamrad hélsa
och tilltagande symtom som annars hade gatt att forebygga. Checklistan i vardforloppet ger stod for
att minska risk for under- eller feldiagnostisering samt utebliven eller fel behandling.

Ambitionen ar att underlatta det klinikndra arbetet genom att uppratta tydligare struktur for
utredning, vard och behandling med fokus pa samordning. De foreslagna atgarderna férvantas dven
underlatta vard for ovriga patienter med kroniska diagnoser med komplext vardbehov. Att aktivt
arbeta med multidisciplindrt omhandertagande (exempelvis MDK), individuell vardplanering,
dokumenterad 6verenskommelse (tidigare patientkontrakt) och samordnande fast vardkontakt &r
centralt i en god och néara vard [5]. FOor personer som lever med sallsynt sjukdom och komplexa
vardbehov ar det ofta en forutsattning for att fa tillgang till optimal och jamlik vard. Arbetet ska ske
med individens resurser och behov i centrum samt framja 6kad autonomi och delaktighet. Inte minst
for att bemota halso- och sjukvardens sarskilda skyldigheter i fraga om personer som har omfattande
och varaktiga funktionsnedséattningar som framgar i halso-och sjukvardslagen [2]. | vardforloppet ges
vardgivare stod att identifiera en misstankt sallsynt sjukdom och hur denna bér utredas vidare.
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Vardforloppets storsta praktiska konsekvenser innebar behov av tydligt ansvarstagande for den
overgripande utredningen och behandlingen samt erbjuda 6kad samordning mellan vardgivare for
att kunna implementera de atgarder som foreslas. Multidisciplinar samordning kallas i vardforloppet
for multidisciplindr konferens (MDK), men olika verksamheter har liknande insatser under annat
namn. Insatserna forvantas vara vardefull dven for personer med mer vanligt forekommande
sjukdomar med komplext vardbehov.

Da varje enskild sjukdom som avses i detta vardforlopp ar sallsynt (< 1/2 000) kan det inte forvantas
att samtliga vardgivare och enheter har specialkunskap inom alla diagnosomraden. Det saknas ocksa
ofta tillracklig evidens for olika insatser da vetenskapliga sammanstéallningar i manga fall fokuserar pa
enskild diagnos och inte pa gruppen i stort. Det ar sarskilt viktigt att i tidigt skede s6ka kontakt med
expertteam eller liknande for stéd och vagledning under utredning och behandling. Generell kunskap
om sillsynta hélsotillstdnd behdver tillgodoses inom nuvarande hilso- och sjukvardsystem. Aven
patient och narstaende kan ha en stor kunskap om den sallsynta sjukdomen som &r viktigt att
tillvarata.

Inom varje region behover ansvarsfordelning och struktur for ssmmanhallen vardkedja sakerstallas
for att forhindra att patienten kommer i klam samt att utredning och ratt behandling uteblir.

Vardférloppet kan initialt leda till 6kade kostnader for enskilda regioner, exempelvis for utdkad
diagnostik, struktur for remitteringsvagar, inforande av MDK och andra identifierade
forbattringsbehov. Varje region behdver se 6ver sitt arbetssatt kring samordningen runt patienter
med komplexa vardbehov tex genom att successivt infora MDK eller liknande arbetssatt utifran varje
regions forutsattningar.

Pa langre sikt antas vardforloppet leda till minskade kostnader till féljd av forbattrad halsa och
forutsagbarhet vad géller vard- och omsorgsbehov. Eftersom sallsynta sjukdomar ar ett eftersatt
omrade saknas det dock tillrackliga studier for att bedéma kostnadseffektiviteten av MDK for
patienter med séllsynta sjukdomar och komplexa vardbehov. Implementering av MDK kan troligtvis
leda till battre samordning och minskade vardkostnader pa lang sikt, men ytterligare forskning
behovs. Vetenskapliga studier av god kvalitet saknas for storre delen av gruppen med
flerfunktionshinder [15].

Vardforloppet syftar till forbattring for aktuell patientgrupp som bedéms ha lagre tillgang till halso-
och sjukvard [3]. Sammantaget torde implementering inte 6ka belastningen pa halso- och sjukvarden
eftersom patientgruppen redan finns inom systemet. Samtidigt forvantas den allmanna folkhalsan
forbattras da inte bara patientens vard och behandling férbattras utan dven belastning bland
narstdende minskar. Férbattrade vard- och omhéandertagandestrukturer forvantas leda till ett mer
effektivt forfarande for utredning, behandling och uppféljning.
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Kort beskrivning av kunskapsstod sallsynta
sjukdomar med komplext vardbehov

Vardforloppets malgrupp ar personer med séllsynta sjukdomar, som &r en del av gruppen sallsynt
halsotillstand (se Socialstyrelsens termbank). Vardforloppet riktar sig till personer med sallsynt
sjukdom och komplext vardbehov. Insatserna férvantas dock vara vardefulla daven for personer med
mer vanliga kroniska diagnoser med komplext vardbehov.

Komplext vardbehov innebar att ett flertal organsystem berors vilket krdver samordning mellan olika
vardnivaer och specialiteter samt tydlig fordelning av det 6vergripande behandlingsansvaret.
Sallsyntheten kraver ofta diagnostik, behandling och undersdkningar som inte ar vanligt
forekommande i rutinsjukvard. Detta medfér att personer med sallsynt sjukdom ofta har svart att fa
ratt diagnos samt vard och omsorg, vilket innebar risk for undantrangningseffekt, forsamrad hélsa
och reducerad livskvalitet.

Vardforloppet inkluderar samtliga aldrar och kan initieras pa olika vardnivaer. Det syftar till att stédja
arbetet i att identifiera en patient med sallsynt sjukdom, likval som att tydliggéra utredningsgangen
for att kunna faststalla diagnos sa tidigt som maijligt. Vardforloppets atgarder for en sammanhallen
vard och uppféljning ar en forutsattning for att kunna erbjuda patientgruppen vard enligt halso- och
sjukvardslagen samt skapa férutsattningar for 6kad livskvalitet.

Stod till patienter med komplext vardbehov och deras narstaende kan variera och ska vara
behovsanpassat. Vardforloppet lyfter fram betydelsen av att vardbehov identifieras tidigt for att
darmed o6ka mojligheten till anpassat forhallningssatt pa ett tidigt stadium oavsett patientens alder.
Vardbehov varierar under livet och kan inkludera manga olika insatser under olika faser av livet.
Darfor bor det séllsynta perspektivet tas tillvara oavsett insatser som till exempel tandvard, palliativ
vard, rehabilitering, habilitering, smarta och en rad olika specialistinsatser.

Samordning och uppfoljning av vardinsatser ar sarskilt viktigt for denna patientgrupp. Detta beror
dels pa behov av manga olika specialister i individens vard samtidigt som det oftast inte finns en
utsedd ansvarig enhet for patientgruppen vilket férsvarar den viktiga kontinuiteten. Sallsyntheten i
sig innebar ytterligare en komplexitet da kunskap kring enskild diagnos ofta saknas och inte heller
alltid finns tillganglig. MDK kan vara ett viktigt steg for att etablera en vardplan och utse en person
som har den samordnande rollen. Upprattande av dokumenterad 6verenskommelse ar angeldget for
att skapa delaktighet.

Om konsekvensbeskrivningen

Nationellt programomrade (NPO) séllsynta sjukdomar ansvarar for konsekvensbeskrivningens
innehall. Nationell arbetsgrupp (NAG) fér Personcentrerat och sammanhallet vardférlopp sallsynt
sjukdom med komplexa vardbehov har utarbetat konsekvensbeskrivningen som en del av arbetet
med vardférloppet. Konsekvensbeskrivningen ar framtagen i samarbete med HTA (Health
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Technology Assessment), region Stockholm och region Gotland samt Stockholm centrum for
halsoekonomi (StoCHE). Arbetsgruppen har inkluderat professionsféretradare fran specialiserad vard
och primarvard samt patientforetradare. Den nationella stodfunktionen vid SKR har I6pande bistatt
med stdd. Konsekvensbeskrivningen fardigstalldes 2025.

Forvantade forandringar jamfort med
nulaget

Mal for vardforloppet ar att minska tid till diagnos och att uppna en bibehallen samordnad vardkedja.
Den avsedda nyttan &r att skapa ratt vard i ratt tid for ratt individ, bland annat genom okad trygghet
via ett standardiserat inforande av foljande:

e fast samordnande vardkontakt
e multidisciplindr konferens med eller utan patient
e vardplan och dokumenterad 6verenskommelse.

Flertalet av de atgarder som aktuellt vardforlopp belyser ar insatser som idag ska utféras inom hélso-
och sjukvarden enligt lagar och 6verenskommelser [1][10]. Utredningen om god och nara vard
belyser behovet av 6kad samordning med syfte att sdkerstalla en somlds, sammanhallen vard och
omsorg med tydlig ansvarsférdelning utifran individens behov. Att samordna och férdela ansvar for
insatser for individer med komplexa vardbehov ar en viktig del fér att kunna erbjuda jamlika och
effektiva insatser. Utredningen belyser behov av dokumenterad éverenskommelse, individuell plan,
och samordnande fast vardkontakt. Detta ar insatser som ingar i aktuellt vardférlopp. Det ar i nuldget
tveksamt om nagon region dnnu haft moéjlighet att implementera dessa atgarder, dven om det finns
goda exempel [8][9].

Snabb utveckling inom diagnostik och av riktade terapier kan leda till att det behéver tas stallning till
utredning for patienter som annu inte har diagnosticerats, vilket gor behovet av vardforloppet dn
mer angelaget.

Konsekvensbeskrivning for de atgarder som
innebar betydande forandring

Befolkningens halsa, behov och tillgang till vard

Aktuell patientgrupp finns redan i halso- och sjukvarden idag och rapporter har visat att halsan i
gruppen generellt ar 1ag [1]. Riksférbundet Sallsynta diagnosers medlemsundersokning [4] pekar
bland annat pa lag kunskapsniva i varden vilket leder till otydliga remissvagar och manga vardbesok
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innan diagnos eller vardplan kan faststéllas. Eftersom det rér sig om mer dn 6 000 diagnoser, dar var
och en ar sallsynt (farre an 1/2000) kan man inte férvénta sig att samtliga enheter och all personal
kommit i kontakt med var och en av dessa. Det ligger darfor i sakens natur att kompetens om
séllsynta sjukdomar inte ar allmant kand.

Det finns bade nationella, regionala och lokala skillnader i hur vard och omsorg &r organiserad for
patientgruppen. Generellt ser kontinuiteten och samverkan battre ut inom barnsjukvarden.

Nytta eller risker for patienten

Ett vardforlopp underlattar tidig diagnostik och att identifiera vardbehov vilket 6kar tillgang till ratt
vard och behandling samt mojligheten for patient och narstaende att erbjudas information om
sjukdomen och dess behandling. En organisering av varden som innebar ett strukturerat
omhandertagande och en tidig identifiering av vardbehov och diagnos hos patienten ar en
forutsattning for att kunna erbjuda individen adekvat vard. Den dokumenterade 6verenskommelsen
Okar ocksa majligheten for patienten och narstaende att vara delaktiga och ha inflytande 6ver varden
utifran egna dnskemal och prioriteringar. Vardet for individen att i stérre utstrackning fa tillgang till
ratt diagnos samt att motas av en vard praglad av helhetssyn, samordning, personcentrering och
véilbefinnande ar stort. Om en tydligt sammanhallen vardkedja skapas for patientgruppen minskar
aven risker for felbehandling.

Halsoekonomiskt perspektiv

Arbetshypotesen for vardforloppet ar att inférande av standardiserad utredning och uppféljning med
en multiprofessionell vardplan ska reducera kostnader for sjukvarden och 6ka halsa for
patientgruppen. Den stora vardkonsumtionen som patientgruppen visar idag forvantas kunna
reduceras med 6kad multiprofessionell omhandertagande och samordning. Analys avseende antalet
vardkontakter utifran en subgrupp av personer med séllsynta sjukdomar och komplexa vardbehov
(se bilaga 2) visar att ndstan 28 % av dessa patienter har mer an 30 vardkontakter i 6ppenvard pa ett
ar. Vardforloppet forordar ett samordnat angreppssatt for att en vardplan ska etableras for
patientgruppen. En metod ar att anvanda sig av MDK, men samordningen kan dven ske pa andra satt.
Arbetet med personcentrerade och sammanhallna vardférlopp, forvantas pa sikt medféra 6kad hélsa
for patientgruppen samt minskade kostnader pa évergripande samhallsniva genom att bidra till
struktur och samordning for aktuell patientgrupp. Systematisk genomgang av litteratur kring effekter
av inférandet av en MDK har visat att det saknas studier som &r gjorda pa malgruppen. Daremot
finns exempel pa patientgrupper med motsvarande problematik dar positiva effekter har kunnat
pavisats med liknande arbetssatt, sasom 6kad upplevd halsa, minskad oplanerad vardkonsumtion
och minskade sjukskrivningstal hos narstaende [13].

Slutsatser

For att belysa fragestallningen har vardkonsumtionsmaonster och kostnader analyserats. Stor
osdkerhet i registrering av diagnoskoder for sallsynta sjukdomar gor att tillforlitliga data ar svara att
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fa fram. Berakning for att fa fram kostnader for vardkontakter mot uppskattad kostnad for de MDK
som patienten férvantas ha behov av, gar endast att géra i relativa termer. Rapport om saval
systematisk litteratursékning som halsoekonomisk analys finns i bilaga 2.

e Den systematiska litteraturdversikten resulterade inte i nagra relevanta studier som
undersokt effekterna av MDK pa hélsa och vardkonsumtion bland patienter med sallsynta
sjukdomar och komplexa vardbehov. Detta medfor svarigheter att uppskatta vilka eventuella
hédlso- och kostnadsrelaterade konsekvenser inférandet av MDK kan ha.

e Kostnaden for en MDK pa 60 minuter uppskattas till omkring 7 900 kronor for patienter med
séllsynt sjukdom och komplext vardbehov.

e Det finns en betydande variation i vardkonsumtion i gruppen med de utvalda sallsynta
diagnoserna, bade inom 6ppen- respektive slutenvard.

e Patienter med de utvalda séllsynta diagnoserna utgjorde i genomsnitt vardkostnader for
somatisk specialistvard pa omkring 150 000-300 000 kronor per patient under ar 2022.
Vardkostnaderna varierade beroende pa om ytterfall inkluderats eller inte.

e Resultaten visade att kostnaden for en MDK skulle utgora cirka 2,6-5,3 % av patientgruppens
genomsnittliga kostnad for somatisk specialistvard dar en av de utvalda diagnoserna
registrerats. Patientgruppens totala vardutnyttjande ar dock betydligt hogre &n det som
kunnat kostnadssattas, dels for att de konsumerat vard inom andra vardgrenar an somatisk
specialistvard, dels for att de har en stor mangd vardtillfallen och besdk dar deras sallsynta
diagnos inte registrerats.

Etiskt perspektiv

Det finns ett flertal etiska perspektiv att beakta. Vardférloppet séllsynta sjukdomar med komplext
vardbehov varnar en grupp av personer som till stor del dr resurssvaga. Persongruppen férvantas
darmed fa tillgang till en mer jamlik vard oavsett geografisk tillhérighet vilket utgar fran
behovsprincipen. En tidig diagnos och sammanhallet omhédndertagande innebar for alla parter ett
optimalt resursutnyttjande och ar ddrmed tydligt etiskt forsvarbart. Aven omhandertagandet av
patienter med vanliga diagnoser med komplexa vardbehov forvdntas gynnas. Att infora
vardforloppet skapar forutsattning for jamlik vard for hela patientgruppen. Det &r viktigt att beakta
att det ar en patientgrupp som ofta drabbas av undantrangning inom halso-och sjukvarden vilket i sin
tur kan forvantas leda till forsdamrad héalsa och 6kade samhallskostnader. Vardfoérloppet omfattar alla
patienter med sallsynta sjukdomar och komplexa vardbehov oavsett alder, diagnos, aktuell vardform,
eller social situation. Det personcentrerade arbetssattet ger 6kade maojligheter att forse patienten
med ratt diagnos och adekvat vard och behandling utifran patientens énskemal och behov. For att
detta ska vara mojligt att uppna, stéller vardforloppet krav pa varden att sékra tillgang till god
kompetens. Utdver kompetens maste ocksa tid och en fungerande infrastruktur finnas i varden for
att samlade bedémningar av patienter med komplexa vardbehov ska vara méjliga. Ett exempel ar att
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varden maste sakerstélla att en samordnande fast vardkontakt utses, och far forutsattning for sitt
uppdrag.

Vardférloppet i sin utformning starker individens autonomi och delaktighet bland annat genom den
tydliga betoningen av dokumenterad éverenskommelse. Samtal boér utformas som en dialog dar
patienten ges mojlighet att fa valmojligheter och bidra med egen kunskap, vilket starker ett
personcentrerat arbetssatt. God planering av varden och en tydlighet vart patienten kan vanda sig
vid behov maste alltid sékerstallas. Det bor sarskilt podngteras att personcentrerad vard kar
mojligheten att fanga upp och pa ett battre satt hantera sprak- och kulturforbistringar. Patienter med
kognitiva nedsattningar maste dgnas sarskild uppmarksamhet. Information och samtal ska darfor
anpassas efter individen. Hos patienter med paverkad kognition blir narstdendes roll extra viktig.
Man bor ocksa ta tillvara den kompetens och erfarenhet som patient och narstaende besitter vilket
kan bidra till vardens framtida utveckling.

Ett implementerat vardforlopp 6kar mojligheterna till korrekt prioritering. Vardforloppet bedéms
inte innebara nagra risker for att onddig och omotiverad vard 6kar. Snarare bedéms ett
implementerat vardférlopp minska onddig och omotiverad vard, da arbetssattet gynnar en vard med
ratt insats i ratt tid. Patienten och narstaende ska kdnna en trygghet i att de vet vem de ska kontakta
for fragor. Det férvantas ocksa leda till reducerat behov av vardbesok.

Verksamhetskonsekvenser

Gruppen personer med séllsynta sjukdomar och komplexa vardbehov inkluderar ett stort antal
diagnosgrupper dar det komplexa vardbehovet och sillsyntheten i sig innebar en utmaning for
verksamheter inom hélso-och sjukvarden. Detta beror pa att patientgruppen ofta har behov av
insatser av ett stort antal olika specialiteter och vardgivare och dar kompetens kring sallsynta
sjukdomar inte ar given. Att starka samordning runt patientgruppen ar onskvart tex genom
introduktion av arbetssatt med MDK eller liknande, for varje region kommer detta krava ett
langsiktigt arbete med successiva forbattringar. Utmaningar finns dven pa nationell niva da arbetet
mot en god vard skulle underlattas om det fanns tydliga satt att samordna och organisera den
kompetens som finns 6ver landet (sa som nationell hogspecialiserad vard NHV och europeiska
referensnatverk ERN). Vardforloppet bor vara maéjligt att anvanda aven for ytterligare patientgrupper
déar ett komplext vardbehov foreligger.
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Atgard

Verksamhetskonsekvens

Uppfoljning

1) Minskad tid till diagnos
vid sallsynt sjukdom
med komplext
vardbehov.

Tydlig utredningsvag nar vardgivare
misstanker sallsynt syndrom hos patient.
Behov av atgarder ar storst inom
vuxenvarden.

Inom barnverksamhet finns farre
utmaningar da det oftast finns etablerade
remitteringsvagar mellan de olika
instanserna.

Inom vuxenvard saknas i manga regioner
en tydlig vag for fortsatt klinisk utredning
av bakomliggande orsak vid misstanke
sallsynt sjukdom. Olika regioner/sjukhus
har skapat diagnostiska team vilket har
visat sig vara framgangsrikt.

Tillgang till jamlik genetisk diagnostik
behover ses over i respektive region,
vuxna behéver ha samma tillgang som
barn. Prelimindra data visar att
tillganglighet till genetisk diagnostik
varierar 6ver landet och antas bero bade
pa kompetens/kunskap och olika
betalningsmodeller for 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
faststalld sallsynt
sjukdom med komplexa
vardbehov.

Vid faststélld diagnos har varje individ och
narstaende ratt till muntlig och skriftlig
information om aktuell diagnos.
Sakerstall att andra aktorer i patientens
narhet har fullgod kunskap om aktuell
diagnos och vilka funktionsnedséattningar
och aktivitetsbegransningar som
foreligger, till exempel forsakringskassa,
kommun och skola. | samband med detta
ges aven information till individ och
narstaende om ovrigt stod, till exempel
Lagen om St6éd och Service (LSS) till vissa
funktionshindrade och 6vriga instanser,
patientorganisationer med mera.

Patientupplevelse.
Genetisk
vagledning.
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Sakerstall att information ges pa ett for
patienten anpassat satt baserat pa
funktionsniva, sprak med mera.
Information och stod kan finnas att tillga
pa de sjukvardsregionala centra for
sallsynta diagnoser (CSD) [6],
informationscentrum for sallsynta
halsotillstand och stiftelsen Agrenska [7].

3) Okad andel patienter .
med Vardplan som foljs
och f6ljs upp.

Syftet med vardplanen &r att varden ska
bli samordnad och tydlig for patienten
dar respektive vardgivare och patient vet
vad som ar dennes insats i vardplanen
och nar det ska ske. Patienten ska vara
delaktig.

Vardplanen har en central roll for aktuell
patientgrupp da patienterna ofta har flera
olika vardkontakter med behov av
samordning. Det behdvs en samordnad
vardplan dar patientens samtliga
vardkontakter involveras. Regionen bor
sdkerstalla hur man arbetar med vardplan
och samverkan runt aktuell patientgrupp.

Antal individer
med vardplan och
antal individer
med uppfoljd
vardplan, enligt
dokumentation
inom sjukvarden
och enligt
individen sjalv.

4) Multidisciplinar °
konferens.

Aktuell patientgrupp har ett komplext
vardbehov och da behdvs en konferens
kring patienten for att planera framtida
vard och behov av
uppféljning/behandling. Detta kan ske via
en multidisciplindr konferens (MDK) eller
liknande med fokus pa samordning,
behandling och uppféljning.

Kartlaggning bor ske om det finns
existerande expertteam for diagnosen,
NHV (Nationell hdgspecialiserad vard)
eller ERN (European reference network).
Centrum for séllsynta diagnoser (CSD) kan
erbjuda stod vid kartlaggning och
individuell bedémning. Beroende pa
regionala forutsattningar bor det tydligt
framga hur man nar expertis. | manga fall

Andel individer
som erhaller MDK
med eller utan
patient.
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for ultrasallsynta diagnoser finns inte
tillgang till expertteam och man behover
da gora en individuell bedomning utifran
tillganglig litteratur.

5) Fler patienter med
dokumenterad
overenskommelse.

Patienten ska vara val medveten om vad
som ska ske i behandlingen och vid
vardkontakterna och nér det ska ske.
Det ska ocksa framga vem patienten ska
vanda sig till vid behov.

Varden behover ta hdnsyn till patientens
formaga att ta del av information och vid
behov behéver man tydliggora.

Vid samtal med patienten om
dokumenterad 6verenskommelse sa finns
ovan namnda samordnade vardplan och
MDK med som bakgrundsinformation. |
vissa situationer har det visat sig att
varden har en utarbetad plan fér en
specifik patient men dar patienten och
narstaende ej varit medvetna om denna.

Antal som har en
dokumenterad
overenskommelse.

6) Fler patienter med fast
vardkontakt.

En fast vardkontakt med
samordningsfunktion innebar att
patienten ska fa en tydligt utsedd person
som ska bista och stodja patienten i
kontakten med alla sina olika vardgivare.
Detta ses som en viktig resurs for aktuell
patientgrupp.

Att erbjuda en fast vardkontakt utifran en
enskild verksamhet/klinik kommer inte
vara tillrdckligt for aktuell patientgrupp.
Det bor sdkerstallas att den fasta
vardkontakten har mandat och en
samordnande roll.

Andel med en fast
vardkontakt med
samordnings-
ansvar.
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7) Overgéng/Transition. e Olika livsfaser innebar 6vergangar. e Patientupplevelse.
Overgéng fran barn- till vuxensjukvard har
visat sig vara utmanande. Preliminadra
data visar att enbart 15 av 21 regioner
har rutiner for detta. Det framgar ocksa
att rutiner fungerar val i enbart 4 av
regionerna (ej publicerad rapport NAG
rehabilitering/ habilitering). Rutiner
behover ses 6ver.

e Fleraregioner har genomfoért olika
forbattringsarbeten inom omradet vilket
kan utgora goda exempel for fortsatt
arbete [8][9].

e Arbetet betonar vikten av 6kad
samverkan mellan vardgivare for att
framja patientens hélsa i enlighet med
malen for god och nara vard. Samverkan
mellan kommun och region behover
starkas, sarskilt med tanke pa utmaningar
i informationsoverféringen pa grund av

olika journalsystem.

Uppfoljning

Uppféljning av sallsynta sjukdomar begrénsas av flera faktorer. Diagnoskoder specifika for sallsynta
sjukdomar ar inte implementerade. ICD-10-koder saknas eller ar for ospecifika for flertalet diagnoser.
Foljsamhet att registrera huvud- och bidiagnos varierar. Patientgruppen soker ofta vard hos manga
olika vardgivare. Den séllsynta huvuddiagnosen registreras inte alltid. En genomgang av material fran
Region Stockholm visar att huvuddiagnos endast registrerats i 15 % av fallen.

Ett nationellt kvalitetsregister for sallsynta halsotillstand [12] har utvecklats. De flesta regioner
registrerar aktivt patienter i registret. | augusti 2024 finns drygt 1 300 individer registrerade med
diagnoskod och genetiskt fynd. Arbete pagar med en patientrapporterad del. Denna berdknas vara
klar i bérjan av ar 2025. | nulaget utgor dock regionernas vardinformationssystem den béasta
datakallan for uppféljning av aktuellt vardforlopp. Nara vardutredningen (5) beskriver flera
indikatorer som ar vardefulla for uppfoljningen for denna patientgrupp.
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Bilaga 1: Allman bakgrund

Halso- och sjukvardslag 1982:763, 2 § foreskriver att "Malet for halso- och sjukvarden ar en god hélsa
och en vard pa lika villkor fér hela befolkningen. Varden skall ges med respekt for alla manniskors lika
varde och for den enskilda manniskans vardighet. Den som har det storsta behovet av halso- och
sjukvard skall ges foretrade till varden.” | 4:e kap. 1 § star det vidare att offentligt finansierad hélso-
och sjukvardsverksamhet ska vara organiserad sa att den framjar kostnadseffektivitet.

Figur 1. Strategiska beslut inom svensk sjukvard fattas horisontellt pa nationell niva, sjukvardsregional/regional
niva eller pa kommunal niva, medan kunskapsstéd inom sjukvarden I6per vertikalt mellan samtliga dessa

nivaer.
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Bilaga 2: Halsoekonomi

| samband med arbetet med att ta fram vardforloppet Personer med Sdllsynta sjukdomar och
komplext vardbehov, har Stockholm centrum for hdlsoekonomi i samarbete med NPO sillsynta
sjukdomar tagit fram en rapport innehallande en halsoekonomisk analys Multidisciplindr konferens

for patienter med séllsynta sjukdomar och komplexa vardbehov (pdf) - HTA Region Stockholm &

Stockholm centrum fér hélsoekonomi. Syftet ar att ge en 6kad forstaelse for hur patienternas halsa
och hélso- och sjukvardens resurser kan paverkas vid ett inférande av multidisciplindra konferenser
(MDK). Rapporten innehaller dels en systematisk litteraturoversikt om halsorelaterade effekter och

forandrad vardkonsumtion till f6ljd av MDK, dels en analys av patientgruppens vardkonsumtion och
kostnadskonsekvenser av att inféra MDK.
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