Dnr 13995/2024

2024-12-19

sallsyntahalsotillstand@socialstyrelsen.se

Svar pa remitterat forslag till nationell strategi inom
omradet sillsynta hilsotillstind

Avsindare:
Svenska Lakareséllskapet (SLS), delegationen for medicinsk etik.

Svenska Lakareséllskapet &r ldkarkérens oberoende, vetenskapliga professions-
organisation, en ideell, partipolitiskt och fackligt obunden forening. Vért syfte ar
att verka for forbéttrad hélsa och sjukvard genom att frdmja vetenskap, utbild-
ning, etik och kvalitet.

I beredning av SLS svar har vi fatt in remissvar frdn SLS medlemsfoéreningar
Féreningen for arbets- och miljomedicin, Svenska Endokrinologforeningen (har
lamnat synpunkter pa tidplanen), Svensk Férening for Allmdnmedicin, Svensk
Férening for Anestesi och Intensivvard, Svensk Forening for Medicinsk Genetik
och Genomik (har dven svarat direkt till remissavsdndaren), Svensk Ortopedisk
Férening (hade inga synpunkter att tillfora) och SLS associerade forening
Svenska Skolldikarforeningen. Se svar i bilagor.

Huvuddokument
Forslaget till nationell strategi belyser vl patientgruppens utmaningar, och be-
hovet att bittre samordna varden for att nd en mer jimlik vard.

Fokusomrade 1 och 2: I texten anges mycket riktigt att sillsynta tillstind omfat-
tar en heterogen samling tillstdnd, dir en del kan vara forhallandevis enkla, och
andra mer komplexa. De problem dessa patienter mdter i varden till f6ljd av att
deras tillstand ar just sdllsynt ar forstas unikt for denna grupp, och dér kan beho-
vas sérskilda strategier for att dstadkomma en mer jimlik och d&ndamalsenlig
véard. Men det faktum att varden kan vara komplex (for en del av dessa patienter)
ar inte unikt for dessa patienter, utan delas med den stora gruppen méanniskor
som har flera sjukdomar samtidigt, som till exempel manga dldre. Har uppfattar
vi det som viktigt att man med en strategi for sillsynta tillstand inte skapar ett
nytt stupror, som av egen kraft kan tringa undan andra patienter med komplexa
behov. Som exempel pé insatser pa samordnade insatser star det till exempel (s
18): Prioritera séllsynta hélsotillstind med komplexa vardbehov vid implemen-
teringen av en fast vard- och lakarkontakt.” Varfor bor man prioritera ett kom-
plext vardbehov hos en patient med séllsynt tillstand framfor en patient med lika
komplexa vardbehov men med vanligare tillstdnd? Kanske bor man skapa en
sarskild strategi for patienter med komplexa behov, oavsett om de beror pa sill-
synta eller vanliga tillstand?
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Fokusomrade 3 — kunskap om patientgruppen. Alla forslag vad géller fortbild-
ningsinsatser i sjukvérden méste géras mot bakgrund av att fortbildning verhu-
vudtaget dr en besvirande bristvara i varden idag, och dirfor behdver specifika
forslag skarpt prioriteras mot annan eftersatt fortbildning.

Fokusomrade 5 — det ar naturligtvis viktigt att patienter far korrekt diagnos, och
att deras tillstdnd kan klassificeras och registreras. Men kopplingen diagnos och
samhillets stod kan vara bedrdglig. Samhallets stod borde ju i bésta fall styras av
individers behov snarare dn diagnos. Om diagnosen blir styrande for stodet fran
samhillet kan det paverka hur ett tillstdnd definieras — s& som nu héander med till
exempel flera NPF-diagnoser (Neuropsykiatriska funktionsnedsittningar).

Bilaga: Kunskapsunderlag

Forslagen i huvuddokumenten och i bilagorna lider nagot av bristen pa tydligare
definition och avgriansning av gruppen patienter med sillsynta hélsotillstand.
Man hénvisar till Socialstyrelsens termbank, som anger att detta ar tillstind med
lag prevalens, vilket definieras som férre 4n 5 av 10 000 invanare. Men ordet
“tillstand” definieras inte. Som ldsare formodar man att man anvénder ordet till-
stdnd snarare dn sjukdom eller diagnos for att inte exkludera de som har séll-
synta tillstand som &nnu inte dr definierade som sjukdom eller utgér en egen dia-
gnos. Men det riskerar att dverlappa med en stor grupp patienter utan vedertagen
diagnos, som post-covid tillstdnd, diffusa smérttillstind (en inte liten grupp inom
till exempel primarvarden), el-allergi mm

Med utvecklingen av precisionsmedicin kommer ju rimligen gruppen med séll-
synta tillstand dessutom att 0ka dramatiskt, d& man kommer att finna allt fler
ovanliga undergrupper av kénda storre sjukdomar, som kan kriva speciell utred-
ning, behandling och uppf6ljning. S& som precisionsmedicinens mél beskrivs
kan ju till slut al/la ménniskor ha ett ovanligt tillstand...

Bilaga: Omviirldsanalys
Inga sérskilda kommentarer

Bilaga: Uppdragsbeskrivningar

Négon djupare analys av uppdragsbeskrivningarna har inte kunnat goras pa
grund av den korta framfoérhallningen av remissen, och d& beskrivningarna ar sa
summariska och bara anger vad kunskaps-/kompetenscentra eller samordnare
ska gora, och inte vad de konkret ska uppné for mal.

Kunskapscenter/ kompetenscenter som ¢j r inkluderad i varduppdraget riskerar
att bli en parallell funktion diar samverkan mellan berérda aktorer ej bidrar till
mer jamlik vard till de som har storst behov. Vi tycker att ett kunskapscenter ska
ha ett uppdrag inom hélso- och sjukvard.
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For Svenska Lékaresallskapet

Catharina Ihre Lundgren Anders Castor
Ordforande Ordforande SLS delegation for
medicinsk etik

Bilagor:
Remissvar fran SLS medlemsforeningar

Foreningen for arbets- och miljomedicin

Svenska Endokrinologféreningen (har ldmnat synpunkter pé tidplanen)
Svensk Forening for Allmdnmedicin

Svensk Forening for Anestesi och Intensivvard

Svensk Forening for Medicinsk Genetik och Genomik (har dven svarat
direkt till remissavsidndaren)

RARE Rl

SLS associerade forening

6. Svenska Skolldkarféreningen
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Bilaga 1

Fran: Martin Tondel <martin.tondel@medsci.uu.se>

Skickat: den 20 november 2024 17:15

Till: Susann Asplund <susann.asplund@sls.se>

Kopia:

Amne: SV: Remiss avseende forslag till nationell strategi inom omradet sallsynta halsotillstand

Hej Susann

Inom det arbets- och miljomedicinska omradet har vi inga specifika sallsynta sjukdomar som
Socialstyrelsen avser. Vi utreder istallet kopplingen mellan exponeringar i arbetslivet eller
omgivningsmiljon och uttalar oss om hur sannolikt sambandet ar. Det finns flera tillstand jag
kommer att tdnka som ar sallsynta for en allmanlakare, svardiagnosticerade och dar det till foljd
av okunskap drdjer onodigt lange innan sambandet mellan arbetet eller miljon klarlagts. Om
sambandet missas i varden kan det leda till forsamring av sjukdomstillstdndet (om exponeringen
inte avbryts), lidande och kostnader for patienten och att berattigad arbetsskadeersattning inte
betalas ut. Har ar nagra sjukdomestillstand dar vi i kliniken upptécker att sambandet mellan
yrke/milj6 missats eller onddigtvis fordrojts i sjukvarden:

Lungsjukdomar (yrkesorsakad astma, KOL, lungfibros respektive allergisk alveolit)

Forgiftningar - oavsiktliga pga okunskap eller avsiktliga ledande till mordutredning (metaller,
l6sningsmedel, cyanid, fosfin)

Yrkescancer (forsakringsmedicinska fragestallningar)

Vanliga halsningar

Martin Tondel, éverlakare
Arbets- och miljomedicin
Akademiska sjukhuset

Uppsala



Bilaga 2

Fran: Dimitrios Chantzichristos <dimitrios.chantzichristos@gu.se>

Skickat: den 20 november 2024 11:22

Till: Susann Asplund <susann.asplund@sls.se>

Amne: Re: Remiss avseende forslag till nationell strategi inom omradet sallsynta hélsotillstdnd

Hej Susann och SLS!

Styrelsemedlemmarna i Svenska Endokrinologforeningen vill framfora till er (och ni far ta
stallning att framfora vidare detta till SoS) att for att kunna gora ett grundligt arbete behover vi
mycket battre framforhallning.

Vi kommer att gora var basta i ett viktigt &mne som beror var specialitet.
Mvh,

Dimitris Chantzichristos

MD, PhD

Senior Consultant and Head Physician at Sahlgrenska University Hospital
Department of Endocrinology-Diabetes-Metabolism

Bla Straket 5, 413 45 Gothenburg, Sweden

Researcher at University in Gothenburg

Scientific Secretary at the Swedish Association of Endocrinologists



Bilaga 3

FAM

Svensk forening for allmanmedicin

SYNPUNKTER
2024-12-06

Svenska Lakaresallskapet
Box 738

susann.asplund@sls.se

Synpunkter - Séllsynt halsotillstand
SFAMs svar pa Forslag till nationell strategi inom omradet sédllsynta hélsotillstand

1. Primarvardens framsta uppgifter i forhallande till sallsynta sjukdomar ar dels att uppmarksamma att det ar
(kan vara) nagot séllsynt, dels att std for kontinuitet och samordning for hela patientens halsotillstand
inklusive det som inte &r kopplat till den formodade/konstaterade séllsynta diagnosen. Det &r inte rimligt att
forvanta sig att man inom priméarvarden ska ha koll pa alla sallsynta halsotillstand som finns, utan
primarvardens expertis handlar om att urskilja det sjuka fran det friska och se helhetsbilden.

2. Det mesta av det utredande arbetet, niar misstanken har vackts, bor ske inom sekundarvarden alternativt
tertiarvarden. Inte i primarvarden.

Kolleger inom primarvérden upplever tyvérr att nar man har en stark misstanke om nagot sallsynt och
remitterar till sekundirvarden s skickas remiss tillbaka med hanvisning till utredning i tertiarvarden. Sen
remitteras patienten till tertiarvarden och darifran foreslas diverse olika komplicerade och dyra utredningar
som primarvarden varken har kunskap eller resurser for att géra. Och patienten hamnar i klam.

3. Dessa patienter har ett stort behov av PAL (Patient Ansvarig Lakare) inom sekundar (och/eller tertidr) vard,
utéver PAL inom primarvarden. Eftersom dessa patienter ar vanliga kommer de, utéver de tillstand som ar
kopplade till deras sallsynta tillstand/sjukdom, dven ha alla de vanliga sjukdomar som individer drabbas av,
kanske till och med i hogre utstrackning. D& ska vi inom primarvarden naturligtvis hjalpa dem med det och
att de har en fast lakare i primarvarden ar viktigt.

Dock ar det lika viktigt att det &ven finns en PAL inom sekundarvard/tertiarvéard och att denna PAL tar emot
sina patienter pa liberal indikation nar primarvardens kunskap eller resurser inte racker till. Denna far da
aven en konsulterande roll gentemot primarvarden dar man tillsammans kan och bor samverka for patientens
bésta.

4. Det saknas en utbyggd habilitering for vuxna patienter med dessa tillstdnd/sjukdomar. Barnhabilitering finns
ofta men sé fort man blir vuxen forsvinner det och ansvaret for patienterna hamnar pa vanlig rehab och ofta
har de inte riktigt det habiliterande uppdraget och/eller kunskapen. Det gor att patienterna faller mellan
stolarna och far illa. Det &r forst och framst daligt for patienterna men det resulterar dven i en belastning pa
den 6vriga varden som inte riktigt racker till eller har ratt verktyg for att hjalpa. Det blir da en ineffektiv och
resursmassigt onodigt kostsam vard.

For Svensk forening for allmanmedicin

Magnus Isacson

ordférande SFAM

Svensk forening fér allmanmedicin Telefon kansli 070-5225221 Bankgiro 5459-4866
Box 738 E-post kansli kansli@sfam.se Org nr 802009-5397
S-101 35 Stockholm Hemsida www.sfam.se

Besoksadress: Klara Ostra Kyrkogata 10



Bilaga 4

Remissvar fran Svensk Anestesiologisk Férening

Sallsynta hélsotillstand

Vi tillstyrker arbetssattet som beskrivs i remissen. Vi valkomnar sarskilt behovet att Socialstyrelsen
tar ett helhetsgrepp kring séllsynta tillstand och far det specifierat i sitt regleringsbrev. Med en
sammanhallande myndighet kan de féreslagna forandringarna faktiskt genomforas.

Vi uppskattar dven den tydliga layouten och sammanhallna sattet att presentera bade utmaningar
och forslag pa l6sning, vilket har gjort underlaget till remissen lattlast och forstaeligt.

Med vanlig halsning

Karin Bjornstrom Karlsson

Vetenskaplig sekreterare



Bilaga 5

The Swedish Society
of Medical Genetics
and Genomics

Svensk Forening for
Medicinsk Genetik
och Genomik

2024-12-10

Remissvar - Forslag till nationell strategi inom omradet sallsynta
halsotillstand, diarienummer 13995/2024

Svensk Forening for Medicinsk Genetik och Genomik (SFMG) tackar fér mojligheten att fa
ldmna ett svar pa remissen avseende forslag till nationell strategi inom omradet sallsynta
halsotillstand da detta utgdr en central patientgrupp for klinisk genetik som specialitet.

Som en dvergripande bedémning anser SFMG att den foreslagna strategin beror samtliga
komponenter som &r viktiga att utveckla for att na forbattrad diagnostik, behandling och
uppfoéljning for individer med séllsynta halsotillstand i Sverige, men forslagen ar sa allmant
hallna att det till storsta delen saknas konkretion avseende hur vi ska uppna dessa mal.
SFMG har tidigare lamnat inspel till utredningen, och vi vill i detta remissvar atervanda till
vissa av dessa fragor som vi menar behover konkretiseras mycket tydligare for att na avsedd
effekt i svensk sjukvard:

Jamlik tillgang till genetisk diagnostik

De tekniska mojligheterna att utfora diagnostisk analys med helgenomsekvensering och
andra tekniker har forbattrats patagligt de senaste aren, och volymerna av utredningar okar
standigt. Emellertid rader en tydlig ojamlikhet 6ver landet idag, dar sannolikheten att
erbjudas genetisk utredning ar avhangig av den lokala sjukvardsstrukturen och dar saval
avsaknad av kunskap som budgetaspekter kan utgora hinder. For att forbattra
forutsattningarna for jamlik vard anser vi att indikationer for sdllsynta halsotillstand dar
genetisk diagnostik skall erbjudas behoéver definieras i nationellt samarbete.

En nationell arbetsgrupp (NAG) for genetisk diagnostik under Nationella programomradet
(NPO) Séllsynta sjukdomar har pabdérjat ett sadant arbete fér syndrom med intellektuell
funktionsnedsattning och multiorganpaverkan, men motsvarande arbete behdver ocksa
utforas for flertalet 6vriga sallsynta diagnoser (se t.ex. NHS arbete i England,
https://www.england.nhs.uk/publication/national-genomic-test-directories/ eller arbetet vid
Nationalt Genomcenter i Danmark, https://ngc.dk/sundhedsfaglige/patientgrupper).

For att sedan sakerstalla att definierade utredningar enligt ovan verkligen utfors foreslar
SFMG upprattande av solidarisk debitering av genetisk analys for patienter som uppfyller
nationellt 6verenskomna kriterier. Denna solidariska debitering kan organiseras nationellt,
pa sjukvardsregional eller regional niva. Den viktiga ambitionen vid solidarisk debitering ar
att undvika att en vardenhet med liten budget drabbas av oproportionerligt stora utgifter for
genetisk utredning (till exempel om en vardcentral har en stor familj med en sallsynt
genetisk diagnos).
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Efter att en genetisk diagnos ar faststalld finns det ofta mojlighet att testa friska
familjemedlemmar (prediktiv testning) och erbjuda analyser infor familjebildning (saval
sedvanlig fosterdiagnostik som preimplantatorisk genetisk testning, PGT). Aven dessa
mojligheter behover erbjudas likvardigt 6ver landet, i forsta hand via de sjukvardsregionala
kliniskt genetiska enheterna.

Datadelning for forbattrad diagnostik och vard

Kvalitetsregister (till exempel RaraSwed) ar centrala for att sakerstalla jamlik vard 6ver
landet, men SFMG vill ocksa lyfta arbetet inom Genomic Medicine Sweden (GMS) med den
nationella genomikplattformen (NGP). | samstammighet med den statliga utredaren Katarina
Nystrom anser vi att regelverket behover fortydligas sa att nationell datadelning inom
sjukvarden fér vidareanvandning av hédlsodata ska kunna ses som sjalvklart tillaten. Vi ser
datadelningsfragan som sa viktig att regeringen dven bor 6vervaga att inte endast gora
datadelning inom svensk sjukvard tillaten, utan forslagsvis obligatorisk for vissa
datakategorier sa att regionerna far krav pa sig att tillgangliggdra data till NGP (se dven har
beslut relaterade till Nationalt Genomcenter i Danmark). Datadelning inom NGP ar
avgorande for att forbattra den genetiska diagnostiken dver landet, och utgor dven en viktig
grund for att kunna utnyttja enheter for nationellt hogspecialiserad vard (NHV) som
sekundar remissinstans nar sjukvardsregional utredning har utfallit negativt (se nedan).
Lagring av genetiska data pa NGP med en tydlig lagstiftning mojliggor ocksa for Sverige att
bidra till EU-initiativ som "the 1+ Million Genomes Initiative” (14+MG), och &r dven en
forutsattning for hogkvalitativ forskning, till exempel inom ERDERA (the European Rare
Diseases Research Alliance).

NHV-uppdrag
SFMG stodjer ambitionen att uppratthalla nuvarande och skapa fler uppdrag for NHV-

enheter, men menar att implementeringen behover ses 6ver. NHV bor tydligare fokusera pa
nivastrukturering och fungera som sekundar remissinstans nar sjukvardsregionala resurser
ar uttomda. De vanligaste diagnoserna (dven inom gruppen Séllsynta halsotillstand) kan med
fordel hanteras pa sjukvardsregional niva. Bred genetisk utredning (tex
helgenomsekvensering) och genetisk vigledning maste kunna erbjudas nara patienten, dvs
i alla sjukvardsregioner. Vid negativ utredning eller svartolkade fynd kan sedan patienten
vidareremitteras till en NHV-enhet. Datadelning inom NGP (se ovan) skulle férenkla ett
sadant remissforfarande patagligt.

ERN - NRN

Samarbete inom europeiska referensnatverk (ERN) ar mycket viktigt for
kunskapsutvecklingen inom sédllsynta diagnoser, men den nationella implementeringen
behover dven har ses over, da inférandet av ERN i svensk sjukvard inte har skett pa ett
strukturerat satt. SFMG foreslar upprattande av nationella referensnatverk ("NRN") med
representation fran samtliga sjukvardsregioner som speglar och har kommunikation med
respektive ERN (inspirerat av motsvarande arbete i Norge och Danmark samt EU-projektet
JARDIN —the Joint Action on Integration of ERN:s into National Healthcare Systems).
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Styrelsen for Svensk Forening for Medicinsk Genetik och Genomik (SFMG), dag som ovan

Hans Ehrencrona, klinisk genetiker Peter Gustafsson, klinisk genetiker
Ordférande SFMG Vice ordférande SFMG

Maria Hellberg, klinisk genetiker Linda Arvidsson, sjukhusgenetiker
Vetenskaplig och facklig sekreterare SFMG Skattmastare SFMG, SSG-representant

4 Muden frdoaton

Daniel Madan Andersson, genetisk vagledare
Styrelseledamot SFMG, ordférande SFGV
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Bilaga 6

Svenska Skolldkarforeningen grundad 1921

Svenska Lakarsallskapet ska svara pa Forslag till nationell strategi 2025 Sallsynta

halsotillstand Insatser for att starka varden for personer med séllsynta halsotillstand,
diarienummer 13995/2024.

Svenska Skollakarforeningens har inbjudits att lAmna synpunkter.

Vara synpunkter:

| forslaget beskriver man prioriterade fokusomraden: Tidig diagnos och jamlik tillgang till vard -
Samordnade vardinsatser - Kunskap om patientgruppen - Delaktighet for patienter och narstaende -
Synliggorande av sallsynta halsotillstdnd - Samordning for langsiktig hallbarhet. Svenska
Skollakarforeningen instammer helt i att alla dessa delar bor ingd i en langsiktig och hallbar vardkedia.
Vi vill darfor lyfta fram ett exempel pa detta, ett dokument utarbetat 2023, av en arbetsgrupp knuten till
Svenska Skollakarféreningen (SSLF). | arbetsgruppen ingar bl a Elisabeth Fernell, professor i barn-
och ungdomspsykiatri, Gillbergcentrum, Géteborgs universitet, barnneurolog och habiliteringslékare,
som genom hela processen varit drivande. | gruppen ingar ocksa psykologer med sarskild erfarenhet
av elevhalsoarbete och av att utreda denna mélgrupp - Eva Tideman, docent, universitetslektor, ETP,
leg psykolog, specialist i klinisk psykologi och neuropsykologi, Lunds universitet, Institutionen for
psykologi och Ida Lindblad, med dr, leg. psykolog, verksam som skolpsykolog, Gillbergcentrum,
Goteborgs universitet. Dokumentet avser att komplettera Skolverkets “Allmanna rad om mottagande i
grundsarskola och gymnasiesarskola samt urval till gymnasiesarskolans nationella program (2018)”
och Socialstyrelsens och Skolverkets "Vagledning for elevhalsan” (2016, revidering 2019). |
dokumentet trycks bland annat pa vikten av att alltid remittera till specialistvarden for etiologisk
utredning, vilket innefattar sallsynta héalsotillstand.

Ett incitament till dokuments tillkomst var att lindrig intellektuell funktionsnedséttning, en diagnos som
ofta utreds inom skolan, innebar s& mycket mer an fragan om skolform och att handl&aggningen inom
Elevhélsan behdver ses ur ett barnrattsperspektiv.

Bl a skriver gruppen: "Ratt diagnos ar sarskilt viktig eftersom ingen annan funktionsbeskrivande
diagnos ger sa tydliga rattigheter — att fa félja en anpassad laroplan i grund- och gymnasieskola samt
att fa mojlighet till insatser fran habilitering och fran kommunen enligt Lag om Sarskilt Stéd och
Service (LSS), rattigheter som foljer individen upp i vuxenlivet. Fortsatt medicinsk uppféljning behévs
vid barn- och ungdomsmedicinsk mottagning, eller neuropediatrisk mottagning och/eller mottagning
inom habilitering. ”

Dokumentet ligger pa var hemsida - https://slf.se/svenska-
skollakarforeningen/app/uploads/2023/11/Fardigt-Lindrig-intell-funktionsneds.handlaggning-1.pdf.

For Svenska Skollékarféreningen
2024 12 01

Pernilla Gudmundsson Anna-Karin Soderstrom
Ordférande Vetenskaplig sekreterare
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