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Om kunskapsunderlaget

I det har kunskapsunderlaget beskriver Socialstyrelsen nagra av de
regelverk, vardstrukturer och kunskapsspridande funktioner som man
behover ta hansyn till vid utformningen av en strategi eller handlingsplan
inom omradet sallsynta halsotillstand. | beskrivningen av vardstrukturer
utgar vi fran vardbehoven for patienter med séllsynta hélsotillstand — och de
vardinstanser och vardnivaer som ar viktiga vid olika situationer.

Denna bilaga &r inte en fullstandig beskrivning av alla regelverk som
paverkar svensk halso- och sjukvard, eller en fullstandig beskrivning av hela
vart sjukvardssystem. Det ar heller inte en fullstandig beskrivning av alla de
kunskapsspridande funktioner som finns inom och i anslutning till varden.
Vi ger inte nagra beskrivningar av hur varden ska ga till vid olika
hélsotillstand och av olika vardgivare.

De lagar, konventioner och direktiv vi beskriver skulle — om de omsattes i
sin fulla kapacitet — kunna skapa goda forutsattningar for personer med
sallsynta halsotillstand. De skulle darmed kunna fa vard och
omhdndertagande som motsvarar den for andra patientgrupper i svensk
hélso- och sjukvard. Genom detta kunskapsunderlag samt bilagan
Omvarldsbevakning vill vi tydliggora de synergier som identifierats vara av
betydelse for omradet sallsynta halsotillstand. Med vara mal, delmal och
forslag till insatser i huvudrapporten, Forslag till nationell strategi —
Sallsynta halsotillstand, har vi som mal att starka omradet utan att skapa
parallella eller motsattande strukturer, aktiviteter och insatser.
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Sa styrs halso- och sjukvarden i
Sverige

Riksdagens och regeringens ansvar

Riksdagen bestammer lagarna som styr hélso- och sjukvarden. Den beslutar
ocksa om statens budget, inklusive pengar till varden genom generella och
riktade bidrag. Regeringen har det dvergripande ansvaret for hdlso- och
sjukvardspolitiken. Den beslutar om satsningar och strategier samt hur
statens pengar ska anvéandas. Regeringen kan féresla nya lagar och ge
uppdrag till myndigheter. Den kan ocksa skriva avtal med olika
organisationer for att forbattra varden.

Regionernas och kommunernas
ansvar

Regionerna och kommunerna bestdammer hur varden ska organiseras. Det
innebér att de beslutar om

. antalet sjukhus, vardcentraler och andra vardinrattningar.

« hur varden i hemmet och pa sarskilda boenden ska fungera.

. bemanning, arbetsuppgifter och l16ner for personalen.

. ersattning till privata vardgivare som har offentlig finansiering.

Hur finansieras varden?

Halso- och sjukvarden finansieras framst av regionerna och kommunerna
genom skatter. De far ocksa bidrag fran staten och vissa extra
stimulanspengar. En mindre del av varden finansieras genom patientavgifter.

Hur paverkar ekonomin varden?

Det finns olika satt att ersatta vardgivare ekonomiskt, och regioner och
kommuner bestdammer sjalva hur det ska ske. Darfor ser det olika ut i olika
delar av landet. Manga ersattningssystem bygger pa att vardgivare far betalt
utifran

« hur mycket resurser de anvénder

. Vvilka prestationer de utfor

« hur val de uppnar uppsatta mal.
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Dessa system kan gora varden mer effektiv men kan ocksa leda till
malkonflikter. Till exempel kan de gora det svarare att skapa en
sammanhallen vard, eftersom fokus ofta ligger pa lokal effektivisering
snarare dn samarbete.

Regelverk att ta hansyn till

Sedan 1997 finns den etiska plattformen for prioriteringar i halso- och
sjukvarden i 3 kap. 1 § hélso- och sjukvardslagen (2017:30), HSL. Den
bestar av tre grundlaggande principer:

« maéanniskovérdesprincipen
« behovs- och solidaritetsprincipen
« kostnadseffektivitetsprincipen.

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

Personer med sallsynta halsotillstand — framfor allt de med komplexa
vardbehov — har ett sérskilt behov av vardens kontinuitet, tillganglighet,
flexibilitet, kompetens, samordning, forstaelse och anpassning for att hantera
svarigheterna som foljer med séllsyntheten. Det finns flera regelverk,
direktiv och konventioner, som borde sakerstalla att dessa behov tillgodoses.

Halso- och sjukvardslagen

Malet med hélso- och sjukvarden ar en god halsa och en vard pa lika villkor
for hela befolkningen. Varden ska ges med respekt for alla manniskors lika
varde och for den enskilda ménniskans vérdighet. Den som har det stérsta
behovet av halso- och sjukvard ska ges foretrade till varden (3 kap. 1 §
halso- och sjukvardslagen, HSL).

Regionen och kommunen har enligt HSL delat ansvar for hélso- och
sjukvarden, inklusive habilitering, rehabilitering och hjalpmedel. Kommuner
svarar for vard till personer i bade sarskilt och ordinart boende
(hemsjukvard), med undantag for halso- och sjukvard som meddelas av
lakare.

Centraliserad vard genom en formaliserad nationell
process

Vissa vardomraden inom sallsynta halsotillstand ingar i systemet for
nationell hogspecialiserad vard (NHV), och ar centraliserade till nationella
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enheter (NHV-enheter). NHV ar vard som ar komplex eller séllan
férekommande och ska bedrivas vid som mest fem enheter i landet.

| Sverige har vi sedan tidigt 2000-tal haft rikssjukvard for komplexa
kirurgiska ingrepp. Sedan 2018 6vergick detta i NHV och regleras i 7 kap.
5-5b 88 HSL, 2 kap. HSF samt i Socialstyrelsens foreskrifter (HSLF-FS
2018:48) om NHV.

Socialstyrelsen leder arbetet, foljer upp och utvarderar

Socialstyrelsen &r forvaltningsmyndighet for NHV-systemet, vilket innebar
att vi leder arbetsprocessen for att definiera vilken vard som ska utgéra
NHV samt foljer upp och utvérderar denna vard.

NHYV innefattar numera all typ av hogspecialiserad vard, inte bara kirurgi.
Flera vardomraden som beror eller utgor sallsynta hélsotillstand ar
definierade som NHV, men séllsyntheten i sig &r inte den enda kriteriet som
beskriver vilken vard som kan utgéra NHV.

Fokus pa god och jamlik vard

For att bedriva NHV kravs tillstand fran staten (2 kap. 2 § HSF). | de flesta
fall bedrivs NHV vid ett eller flera universitetssjukhus, men den kan aven
bedrivas vid ett lanssjukhus. Alla sju universitetssjukhus har tilldelats ett
eller flera tillstandsomraden inom systemet for NHV.

Syftet med att koncentrera viss vard &r att mojliggéra kunskapsutveckling,
vara resursbesparande och oka forutsattningarna for forskning. Malet med
NHV d&r att sakerstalla god och jamlik vard genom att tillgangliggora
expertis for patienter oavsett var i landet de kommer ifran.

Tandvardslagen och tandvardsférordningen

Malet for tandvarden ar enligt tandvardslagen (1985:125), TvL, en god
tandhélsa och en tandvard pa lika villkor fér hela befolkningen (2 § TvL). |
tandvardsforordningen (1998:1338) TvF, finns bestimmelser om sadan
tandvard som ska omfattas av halso- och sjukvardslagens bestammelser om
avgifter som avser éppen halso- och sjukvard. Tandvard till dem som har
stora behov av tandvard pa grund av en langvarig sjukdom eller
funktionsnedsattning regleras i TvL och TvF. Socialstyrelsens foreskrifter
och allméanna rad (SOSFS 2012:17) om tandvard vid langvarig sjukdom
eller funktionsnedséttning kompletterar bestdmmelserna i lagen och
forordningen och tillampas vid bedémningen av om en person har stora
behov av tandvard pa grund av langvarig sjukdom eller funktionsnedséttning
och darmed ska kunna fa tandvard som omfattas av bestammelserna om
avgifter i den 6ppna varden. Dessa regelverk omfattar personer med
sallsynta halsotillstand.
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Foreskriften anvander sig idag av en prevalensavgransning for séllsynt”
som skiljer sig fran den i Socialstyrelsens termbank dér begreppet sallsynt
hilsotillstand” &r beskrivet. I praktiken f6ljer vissa regioner foreskriftens
prevalens och andra véljer en mer generds tolkning som inkluderar fler i
malgruppen.

Patientlagen

Patientlagens, (2014:821), PL:s syfte &r att stirka och tydliggora patientens
stallning i halso- och sjukvarden, och att frimja patientens integritet,
sjalvbestdammande och delaktighet (1 kap. 18 PL).

Bestammelser om fast vardkontakt och fast
lakarkontakt

Fast vardkontakt och fast lakarkontakt i primarvarden &r de enda
samordnarfunktioner som &r lagreglerade. Syftet med de fasta kontakterna ar
att framja kontinuitet. Kontinuitet ar sérskilt viktig for patienter med
sallsynta halsotillstand, oavsett komplexa vardbehov eller ej. Kontinuitet i
varden framjar kunskapsutvecklingen hos vardpersonalen som méter
patienter med sallsynta halsotillstand.

Bestammelser om fast vardkontakt infordes ar 2010 i HSL (7 kap. 3 §), men
finns dven i halso- och sjukvardsférordningen (2017:80), HSF och
patientlagen (2014:821). Det &r reglerat under vilka forutsattningar som en
fast vardkontakt ska utses. En fast vardkontakt kan darfor behéva utses och
finnas inom alla verksamheter som bedriver halso- och sjukvard.

Socialstyrelsen har tagit fram kunskapsstod for att tydliggora vad en fast
lakar- och vardkontakt bor kunna hjalpa patienter med, exempelvis att

. samordna vardens insatser
. informera om vardsituationen
. formedla kontakter med andra relevanta personer i halso- och sjukvarden

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

Lagen om samverkan vid utskrivning fran
sluten halso- och sjukvard

I halso- och sjukvardslagen (SFS 2017:30, lagandring SFS 2023:191) finns
aven bestammelser om samordnad individuell plan (SIP). Patientens fasta
vardkontakt ska kalla till en samordnad individuell planering, om man
bedémer att det behdvs insatser fran bade kommun och landsting. Detta
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enligt lagen om samverkan vid utskrivning fran sluten hélso- och sjukvard
(2019:979). Lagen tydliggor de krav som stélls pa huvudmannen i fraga om
samverkan och samordning (4 kap. 1 §, 2019:979).

Konvention om rattigheter for personer med
funktionsnedsattning

I december 2006 antog Forenta Nationerna (FN)
Funktionsrattskonventionen, en ny konvention om réttigheter for manniskor
med funktionsnedséttning som sedan 2009 géller i Sverige. Konventionen
anger att Sverige ska erbjuda personer med funktionsnedsattning samma
utbud, kvalitet och standard avseende gratis eller subventionerad halso- och
sjukvard, insatser och behandlingsprogram som erbjuds andra personer. Det
géller &ven sexuell och reproduktiv hélsa och befolkningsbaserade offentliga
folkhalsoprogram. Enligt konventionen ska Sverige aven erbjuda vard och
stod som personer med funktionsnedsattning sarskilt behdver pa grund av
sin funktionsnedsattning. | det ingar tidig upptackt och lampligt stod som ar
avsett att begransa och forebygga vidare funktionsnedséttning.

FN publicerade 2024 sina rekommendationer om vad Sverige behdver gora
for att leva upp till Funktionsrattskonventionen. Rekommendationerna
handlade exempelvis om att 6ka utbildningsinsatserna bland
sjukvardspersonal inom funktionsnedsattningar samt att 6ka
forutsattningarna for att personer med funktionsnedsattning systematiskt ska
involveras vid planering, utformning, 6vervakning och utvardering av
tillganglighet, vardprocesser och arbetsmetoder inom halso- och sjukvarden.

Patientrorlighetsdirektivet

I borjan av 2011 antogs patientrorlighetsdirektivet av Europaparlamentet
och Ministerradet. Det sa kallade rorlighetsdirektivet har forts in i svensk
ratt genom &ndringar i utlanningslagen (2005:716) och
utl&nningsférordningen (2006:97).

Direktivet faststaller regler for patienters rattigheter vid vard i annat EU-
land, exempelvis att medborgare har mojlighet att soka vard och tandvard i
annat EU-land och fa kostnaderna for denna vard ersatt av hemlandet.
Socialstyrelsen ar nationell kontaktpunkt for utlandska medborgare som vill
soka vard i Sverige och Forsakringskassan nationell kontaktpunkt for
svenska medborgare som vill s6ka vard utomlands.

Artikel 12 och 13 i direktivet riktas mot arbetet med sallsynta halsotillstand,
till exempel for att

. fortsétta utveckla europeiska referensnétverk (ERN)
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. skapa medvetenhet bland halso- och sjukvardpersonal om vilka verktyg
som finns tillgangliga pa EU-niva for att stalla ratt diagnos pa séllsynta
sjukdomar.

10
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Samordningen av vard vid
sallsynta halsotillstand brister

Behovet av fasta vardkontakter for kontinuitet och samordning &r stort for
patienter med séllsynta halsotillstand, men flera rapporter visar att behovet
inte tillgodoses i tillrackligt stor omfattning. Nar patienten behdver insatser
fran flera vardnivaer, och nar olika kroppsorgan &r inblandade, ar det svart
for varden idag att samarbeta mellan stupréren framfor allt i
vuxensjukvarden. Samordningen paverkas av bade organisatoriska
forutsattningar och patientens forutsattningar att vara delaktig. Om en
patient har omfattande behov av samordning &r det ofta nddvandigt att
vardgivarna utbyter information.

Det kan vara svart for en aktor att samordna alla vardnivaer for alla grupper
av sallsynta halsotillstdnd. En pagaende utredning ska ocksa titta pa om en
fast lakarkontakt inom specialistvarden kan kravas. Samordning behover ske
pa ratt vardniva. Nar multidisciplindra utredningar och avancerade
behandlingar &r aktuella behdver exempelvis samordningen ske inom
hogspecialiserad vard. For samordning av vardaktorer som inte bedriver
avancerade utredningar eller behandlingar behdvs det en annan form av
koordinering.

Barnhalsovarden arbetar holistiskt, folkhalsoinriktat och ger dven
psykosociala insatser. Samordning mellan barnhalsovardens olika
vardinstanser, vardnivaer och andra samhallsaktorer fungerar forhallandevis
val.

Barn som har en langvarig vardkontakt inom den specialiserade varden
moter ofta utmaningar nar de ska dverga till vuxensjukvarden. Detta géller
bade vid 6vergang till specialiserad vuxensjukvard och till primérvarden, om
det ar dar varden ska fortsatta. Vanliga problem ar brist pa delaktighet, stod
och tydlig information, vilket kan gora dvergangen otrygg. For barn med
funktionsnedsattning eller kroniska sjukdomar blir detta sarskilt svart,
eftersom de behdver kontinuitet for att fa ratt stod.

For att forbattra dvergangen bor varden utga fran individens behov och
planeringen bor starta i god tid. Kontinuitet ar extra viktig, dessutom
behdver mojligheterna till nationell uppféljning och utvérdering stérkas.

Vuxensjukvarden, som &r organisatoriskt stérre dn barnsjukvard, ar
organiserad mer i stupror, efter organ eller kroppsdel. Samordning och
samarbete kan darmed forsvaras. Farre sangplatser inom sjukhusvard och
kommunal institutionsvard har ocksa lett till att allt fler skrivs ut till vard i
hemmet allt tidigare. | samband med utskrivningen behover saval social
omsorg, primarvard och sjukhus samordna sina insatser — bade genom

11
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samverkan pa organisationsniva och genom samarbete mellan individer i
organisationerna.

Priméarvarden har i uppdrag att samordna varden nar det inte gors pa nadgon
annan vardniva, men har inte alltid forutsattningar att gora det pa det satt
som behdvs. Forutsattningar som behdver ges handlar exempelvis om
tydlighet fran ledningsniva for att 6ka kunskapen om vad samordning
innebar och vikten av att det finns en vardplan. Det beh6ver &ven ges béttre
incitament till att ta ansvaret for samordning. For den enskilde
primarvardslakaren behdver ocksa forutsattningar som it-stod, tillgang till
expertis och tid att inhdmta information och kunskap om det sallsynta
halsotillstandet bli battre.

Aven for tandvarden behdver en smidig 6vergang mellan barn- och
vuxentandvard sékerstéllas och behovet av tillgang till specialisttandvard
fortsétter i det vuxna livet for manga personer med séllsynta hélsotillstand.

Svart att hantera kombinationen
sallsynt och vanlig

Personer med sallsynta halsotillstand &r inte undantagna de hélsoproblem
som den ovriga befolkningen drabbas av, och darmed vénder sig &ven
personer med sallsynta hélsotillstand i forsta hand till primarvarden.
Primarvarden ska ta hand om medicinsk behandling, rehabilitering,
omvardnad, forebyggande arbete och samordning dven for patienter med
sallsynta halsotillstand. Men kombinationen av sallsynt och vanlig kan vara
nog sa komplicerad for halso- och sjukvarden att hantera.

Primarvardens framsta uppgifter i forhallande till séllsynta halsotillstand &r
dels att uppmarksamma att det &r, eller kan vara, nagot sallsynt, att urskilja
det sjuka fran det friska och se helhetsbilden. Primarvardens uppdrag ar inte
att kanna till alla sallsynta halsotillstand och det finns bara ett fatal
vardprogram for sallsynta halsotillstand. Primarvarden har dessutom svart
att hitta expertis eller fa tillgang till specialistvarden dér kunskap och
kompetens om sallsynta halsotillstand framst ligger for att kunna ta hand om
patientens “vanliga” vardbehov.

Primarvardslakaren kan, liksom specialistlakaren, behova extra tid for att
lyssna pa en patient med ett sallsynt halsotillstand for att fa grepp om
hélsotillstandet och vardbehovet. Pa grund av sallsyntheten kan lakaren
dessutom behdva mer tid for att leta och hitta information eller expertis
inom omradet.

Flexibiliteten i priméar- och specialistvardens uppdrag ar idag begransad,
vilket gor det svart att tillgodose den extra dimension av personcentrerad
vard som patienter med sallsynta hélsotillstand kan behova. Ar patienten

12
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dessutom “ultrasillsynt”, eller om hens vardbehov dr mer komplexa och
kraver manga vardkontakter, blir det extra utmanande att erbjuda likvardig
vard.

Det finns goda exempel pa fungerande verksamheter som samordnar och
samarbetar i de fragor som rér en patient med ett séllsynt halsotillstdnd. Men
bertrda aktorer behdver samarbeta i storre utstrackning an vad som sker
idag. Forutséttningarna att kommunicera mellan olika vardnivaer och aktorer
behdver darfor utvecklas. Verktyg och gemensamma
kommunikationsplattformar behover sékerstallas for att underlatta
multidisciplindra moten dar gemensamma patienter kan diskuteras.

Journalféringen ar inte
sammanhallen

En person med ett sallsynt halsotillstand med manga olika vardkontakter
paverkas av avsaknaden av en patientcentrerad sammanhallen journalforing.
Detta kan innebéra ett allvarligt patientsédkerhetsproblem, eftersom halso-
och sjukvardens personal lagger onddig tid pa att samla in uppgifter fran
flera kéllor, dubbeldokumentera och ta om samma prover. Det vantas dock
forbattringar pa det har omradet i och med den digitala utvecklingen, och
med inforandet av det europeiska halsodataomradet (European Health Data
Space, EHDS). Forbattringar som dven kommer den patienter med séllsynta
halsotillstand till godo.

Tandvarden har liknande utmaningar som 6vrig halso- och sjukvard vad
galler mojligheten att dela uppgifter mellan olika aktorer. De senaste aren
har dessutom kunskapen successivt 6kat om den orala halsans samband med
det dvriga halsotillstandet, och det ar numera val kant att sjukdom i munnen
kan vara saval orsak till som foljd av sjukdomar i 6vriga kroppen.

Utmaningarna med att dela uppgifter beror bland annat pa att tandvard och
halso- och sjukvard i hdg utstrackning anvander journalsystem som inte ar
kompatibla. Behovet av samverkan och sammanhalina journalsystem mellan
tandvard och halso- och sjukvard bor darfor beaktas nar nya journalsystem
och e-tjanster utvecklas och infors.

Nationell patientoversikt anvands inte i
tillracklig utstrackning

Alla regioner ar anslutna till Nationell patientdversikt (NPO), men de
tillgangliggor olika informationsmangder — och endast 54 av landets 290
kommuner visar information i NPO. Framfor allt delas information om
diagnoser, lakemedel, provsvar, uppmarksamhetsinformation, vardkontakter
och anteckningar. Kritiken mot NPO handlar bland annat om att det ar svart
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att hitta relevant information, att den kraver uthopp fran systemet som halso-
och sjukvarden anvander och bristande tillit till att informationen ar
fullstandig.

Uppmarksamhetsinformationen i
patientjournalen brister

En stor andel av de sallsynta halsotillstanden ar allvarliga och kraver
kunskap om tillstandet och sérskild uppmarksamhet exempelvis vid sévning,
avseende energi-intag eller annan sarskild vardrutin. Aven annan specifik
information kan vara av stort varde i medicinsk akut situation. Flera i
patientgruppen kan inte heller sjalva kommunicera kring sitt tillstand utan ar
beroende av att information ges via anhoriga eller att sjukvardspersonal
finner informationen i journalen. Extra svart blir detta vid en akut situation
men kan vara aktuellt aven i andra sjukvardssituationer da flera inom
gruppen har intellektuell och kognitiv paverkan.

Uppmarksamhetsinformation (UMI) innebér att vardpersonal ska hitta
information om patienten som kan vara avgorande for att ge hen patientsaker
vard. For att ge UMI forordas att man anger tillstand pa diagnosniva med
hjalp av ICD eller SNOMED CT men for ett stort antal av de séllsynta
hélsotillstanden saknas dock specifik diagnos i ICD-systemet och bara
overgripande ospecifika diagnoser kan kodas.

Kontinuitet sarskilt viktigt nar
vardprogram och riktlinjer saknas

I Sverige har bara ett fatal patienter med omfattande behov av hélso- och
sjukvard en fast vardkontakt. Socialstyrelsens riktvarde pa 1 100 invanare
per specialistlakare i primarvarden &r svar att uppna, eftersom bristen pa
lakare inom primarvarden &r stor. Sverige har ocksa en mycket lag andel
lakare i primarvarden, jamfort med manga andra europeiska lander.
Socialstyrelsen har tagit fram ett planeringsverktyg for att kartlagga,
analysera och planera for fast lakarkontakt utifran den lokala vardenhetens
forutsattningar, lakarresurser och patienternas vardbehov. Men avsaknaden
av tillracklig beskrivande diagnoskoder for patienter med sallsynta
hélsotillstand gor det svart att avgdra den verkliga vardtyngden hos dessa
individer, och darmed blir berékningarna for behovet av vardpersonal
felaktiga.

I myndigheten for vard- och omsorgsanalys kartlaggning 6ver fast
lakarkontakt fran 2024 uppger tre av tio i befolkningen att de har en fast
lakare och att andelen inte har 6kat sedan 2020. Malsattningen var att minst
55 procent av hela befolkningen hade tillgang till en fast lakarkontakt vid
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2022 ars utgang, med en an hogre andel for de med komplexa vardbehov.
Tillgangen till fast lakare ar ojamnt fordelad 6ver landets regioner och det
finns en stor skillnad mellan regionernas verksamhetsstatistik och
befolkningens upplevelser av tillgangen till fast lakarkontakt. Fem av tio
deltagare i Riksforbundet Sallsynta Diagnosers medlemsundersokning fran
2024 uppger att de har en fast vardkontakt, vilket talar for att malet inte har
uppnatts ens for de med komplexa vardbehov. Av dessa &r det ocksa endast
fyra av tio som tycker att vardkontakten hjalper till i kontakter med varden.

Kontaktsjukskoterska erbjuds idag till de som utreds eller behandlas for en
cancersjukdom for att samordna, ge stod och férbattra kommunikationen
mellan patient och vardenhet. Kontaktsjukskaoterska har aterkommande
utvérderats vara gynnsamt for personer med langvariga eller livslanga
sjukdomar eller hélsotillstdnd, &ven om brister i tydlighet om var man skall
vanda sig och ojamlik tillganglighet dver landet kvarstar. Forslag att infora
och utvardera en sddan modell for personer med séllsynta hélsotillstand har
forts fram under utredningen, men forutsattningar for ett sadant inférande
behdver utredas av sjukvardens huvudman i samarbete med foretradare for
patienter och narstaende.

Patienten maste upprepa sin sjukdomshistoria

FOr manga patienter som besoker priméarvarden genom sin vardcentral eller
habiliteringen kan det idag vara en frustrerande upplevelse att gang pa gang
motas av dnnu en ny ldkare. Man tvingas upprepa sin historia, forklara sina
symtom och vardbehov om och om igen. Har man dessutom ett sallsynt
hélsotillstand, som den du moéter i varden aldrig har hort talas om, kréavs det
mer tid for att forklara sina behov och sitt maende. Avsaknaden av en
nationell digital infrastruktur innebar ocksa att halsouppgifter inte alltid
foljer med patienten i olika kontakter med varden. En fast lakarkontakt inom
flera vardnivaer kan darfor vara till nytta, inte bara for patienten utan aven
for varden.

15



Bilaga: Kunskapsunderlag Dnr 13995/2024

Behov av vard och stod under
hela livscykeln

En stor andel av de idag flera tusen k&nda séllsynta diagnoserna debuterar i
barndomen, medan andra debuterar forst i vuxen alder. Med medicinska
framsteg och behandlingar blir &ven alltfler personer med ett séllsynt
hélsotillstdnd mer arsrika. Patienter med sallsynta halsotillstdnd kan behova
vard och stod under hela sin livscykel. Utmaningar for att uppna god och
jamlik vard behover adresseras i bade barn-, vuxen och aldrevard.

Nar livet med ett sallsynt
halsotillstand borjar

Mddra- och barnhalsovard ar viktiga vardinstanser for att upptacka
forandringar, avvikelser och sjukdomstillstand hos foster och barn i ett tidigt
stadie. Redan i fosterstadiet kan eventuella fosteravvikelser goras vid olika
former av fosterdiagnostik, som ultraljudsundersokningar, placenta- eller
fostervattenanalys och andra tester under graviditeten. Viss vard i embryo-
och fosterstadiet ar definierad som NHV. Specialistmodravard for blivande
modrar med vissa sallsynta hélsotillstand, exempelvis blodarsjuka, ar ocksa
en viktig vardinstans for att fa ratt omhéandertagande under graviditeten, vid
forlossning och eftervard.

Pa alla de cirka 100 000 barn som fods i Sverige per ar tas ett blodprov
(PKU-test) for att hitta och behandla séllsynta sjukdomar. 1
nyfoddhetsscreeningen ingar 26 medfédda och allvarliga séallsynta
sjukdomar som gar att behandla, och dar en tidig diagnos och tidigt insatt
behandling ar viktig for prognosen. Att fa information om att sitt &nnu
ofddda barn, eller det nyfodda barnet, har ett sallsynt halsotillstand kan vara
svart for foraldrar att hantera. Att det finns ett team runt dem och
information som ar kvalitetssékrad och lattillganglig ar viktigt for att fa en
forstaelse for och kunna hantera den nya situationen och kunna ta
informerade beslut om det exempelvis finns en 6nskan om att fa fler barn.

=> L&s mer i avsnittet VVardstrukturer och vardinstanser med sarskilda
uppdrag.

Fokus pa att forebygga for barn och unga

Barn och unga kommer i kontakt med barnhalsovard samt skolhalsovard
(som idag motsvaras av begreppet elevhélsan), studenthalsan, tandvarden,
vardcentraler eller motsvarande, barn- och ungdomspsykiatri och barn- och
ungdomsmedicinska mottagningar. Barnhalsovarden, tandvarden och
elevhalsan arbetar i forsta hand forebyggande med aterkommande kontroller
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och har mojligheter att upptéacka vilka barn eller foraldrar som kan behéva
stdd under barnets fortsatta utveckling. Professionerna inom BVC och
elevhélsans medicinska insatser (EMI) moter regelbundet den stora
majoriteten av barn och unga for halsoundersokningar pa universell niva och
kan darmed 6ka mojligheterna for att symtom eller tecken pa séllsynta
hélsotillstdnd kan uppmarksammas och identifieras tidigt under
smabarnsaren eller i skolaldern. Detsamma géller tandvarden som potentiellt
kan upptéacka sjukdomstillstand som inte direkt har med tandhalsan att géra.

Ungdomsmottagningarna ar ocksa viktiga vardinstanser for att férebygga
ohdlsa, framja en god och sdker sexuell halsa eller upptacka psykisk ohalsa
och sociala problem tidigt. Aven barn och ungdomar med séllsynta
hélsotillstand har behov av forebyggande och halsoframjande atgarder samt
information om och radgivning av dessa vardinstanser. Kunskapen om
sallsynta halsotillstand bland vardpersonalen ar dock generellt 1ag och
informationen om séllsynta halsotillstand &r knapphéndig eller
svartillganglig. Mental hélsa och det psykosociala stodet under uppvéxten
och &ven senare i livet, &r en viktig del att beakta i det sallsynta livet for att
exempelvis kunna bearbeta traumatiserande upplevelser som langa
sjukhusvistelser.

Olika typer av specialiserad vard och
rehabilitering for barn

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

« mottagningar for specialisttandvard for barn med svara sjukdomar som
paverkar munhéalsan

« 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
funktionsnedséattningar

« barnkliniker som ar specialiserade pa till exempel reumatologiska
sjukdomar eller cancer.

Flera vardomraden som inkluderar sallsynta halsotillstand ar idag NHV, det
vill sdga specialiserade kliniker som har ett nationellt patientupptag och
utfor vard med tillstand fran staten. Exempel: Sallsynta njursjukdomar, viss
barn- och ungdomskirurgi, tarmrehabilitering for barn och hjartkirurgi pa
barn och ungdomar.

= Las mer om NHV i avsnittet Vardstrukturer och vardinstanser med
sérskilda uppdrag.
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Det ar ocksa viktigt att personer med sallsynta halsotillstind med medfodd
eller forvarvad funktionsnedsattning far tidiga, samordnade och allsidiga
habiliterings- och rehabiliteringsinsatser utifran behov och forutsattningar.

Sallsynta halsotillstand &r i manga fall komplexa och innebér ofta
mangfacetterade, livslanga vardbehov. Patienterna behover darfor en
sammanhallen vardkedja dar dven tandvard, rehabilitering och habilitering
ar viktiga delar av vardprocessen. Insatserna ska riktas mot att atervinna
eller bibehalla basta méjliga funktionsformaga samt skapa goda villkor for
ett sjalvstandigt liv och ett aktivt deltagande i samhallslivet utifran
patientens behov.

Habiliteringen haltar

Habiliteringen ar verksamheter som ger rad, stod och behandling for
personer med medfodda eller forvarvade funktionsnedsattningar — alltsa for
flertalet av dem med séllsynta hélsotillstand. Personen kan fa habilitering
inom eller utéver ordinarie sjukvard. Sjukvardshuvudmannen ar dven
skyldiga att erbjuda personer med funktionsnedsattning hjalpmedel, men det
brister ofta i tillgangligheten av framfor allt specialhjalpmedel (hjalpmedel
utanfor upphandlat sortiment) och behoven tillgodoses inte. Inom
habiliteringen har det ocksa blivit ett stort inflode av andra patientgrupper
utan ékning av resurser. Det finns en risk for undantrdngningseffekt for
malgruppen med sallsynta halsotillstand.

Alla regioner erbjuder sedan l&ange habilitering for barn, och en stor andel av
dessa barn uppnar idag vuxen alder. Fér manga kvarstar eller kar behovet
av habiliteringsinsatser under hela livet. Alla regioner erbjuder habilitering
ocksa for vuxna, men omfattning och utbud kan variera. Uppdraget for
respektive habiliteringsverksamhet ser olika ut éver landet. Teamen kan vara
olika stora och besta av olika kombinationer av lakare, sjukskoterska, dietist,
fysioterapeut, arbetsterapeut, kurator, logoped, psykolog och
specialpedagog.

Vuxenhabilitering kan organisatoriskt tillhora primarvard, kommun eller
vara en egen forvaltning. Lakare som arbetar med patientgruppen &r oftast
allménlékare, rehabiliteringsmedicinare eller psykiatriker, men var de ar
anstallda — och hur mycket de deltar i teamarbetet — varierar fran region till
region. Detta forsvarar kommunikationen med andra vardinstanser eftersom
det blir otydligt vart man ska vénda sig for den enskilde patientens behov.

Flera regioner saknar ocksa lakare inom habilitering. Detta medfor sarskilt
stort behov av samordning mellan l&kare och icke-medicinsk habilitering,
plus 6vrig primar- och sekundarvard som ar aktuell for individen. Det finns
aven en geografiskt ojamlik tillgang till exempelvis specialistutbildade
fysioterapeuter, arbetsterapeuter och olika typer av stodpersonal dar
majoriteten arbetar i storstadsregionerna. Detta forsvarar implementeringen
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av kliniska riktlinjer, forskning och kompetensdverforing mellan seniora och
juniora kollegor. I 6vergangen till god och nara vard behdvs en dversyn av
sammansattningen av kompetenser inom habiliteringsverksamheten. Det
behovs dven incitament, utdver ekonomiska, som gor att vardpersonal vill
arbeta inom habiliteringen.

Intygshanteringen behover
forbattras

Primarvarden star for merparten av de intyg och medicinska underlag som
utfardas for personer med sallsynta halsotillstand. Men i vissa fall behdvs
det ytterligare bedémningar av flera professioner med specialistkunskap om
olika typer av funktionsnedséattningar och deras konsekvenser. En vardplan
underlattar for primarvardslakaren att skriva adekvata intyg och forutsatter
att informationen overfors mellan vardnivaer och mellan barn- till
vuxensjukvard. Saknas en fast lakarkontakt eller definierad vardcentral som
patienten med ett séllsynt halsotillstdnd hor till forsvaras 6verlamningen da
det inte finns en struktur eller funktion inom primarvarden som ar sjalvklar
mottagare av vardplanen.

En konsekvens av resurs- och kompetensbristen inom primarvard och
habilitering &r att det blivit allt svarare for personer i habiliteringens
malgrupp att fa ratt ekonomiskt stéd. Det kan till exempel handla om att fa
aktivitetsersattning eller personlig assistans beviljad inom rimlig tid. Det kan
ocksa handla om att fa tandvardsstod fran sin region och sarskilt
tandvardsbidrag fran staten som ges till den som har vissa sjukdomar eller
ett stort behov av vard och omsorg. Myndigheternas krav pa intyg har 6kat
avsevart de senaste aren; bade gallande méangd och omfattning.

Nar huvudmannen utgdrs av bade region och kommun kan framtagande av
en samordnad individuell plan (SIP) behévas. Aven andra aktérer som
kommun, Arbetsformedlingen och Forsékringskassan m.fl. kan bjudas in
och oka forutsattningarna for att skapa en gemensam och enhetlig bild av
problematiken och behoven hos personen med det séllsynta halsotillstandet.
Detta skapar dven béttre forutsattningar for ett fullgott intyg.

For en person som lever med ett sallsynt halsotillstand kan det handla om en
progressiv sjukdom som forsdmras innan intyget hinner beddémas. Det kan
ocksa handla om att kunskapen om halsotillstandet ar lag hos handlaggare
inom kommunen och att information om halsotillstandet &ar svar att hitta.
Dagens hantering av intyg inom hélso- och sjukvarden, omsorgen och
tandvarden &r bade tids-, resurs- och kostnadskravande for alla som berors.
Intygshanteringen kan ocksa verka ologisk och ineffektiv, som exempelvis
for en elev med en séllsynt sjukdom som ér livslang — och utan forvantad
forandring i hélsotillstandets svarighetsgrad — dar intyget maste fornyas vid
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varje ar for att eleven ska fa skolskjuts, trots att man vet att behovet av stod
inte kommer att forandras.

Den dldre personens vardbehov

Manga med sallsynta halsotillstand kan numera bli aldre an tidigare, tack
vare den medicinska utvecklingen. Darmed paverkas aven behoven av vard
och omsorg. Detta har gett varden nya aktorer dar kunskapen om sallsynta
halsotillstand inte alltid finns, bland annat i vuxensjukvarden,
vuxenhabiliteringen och aldre(sjuk)varden.

Kommunen ansvarar for vardinsatser for personer som omfattas av lagen
(1993:387) om stdd och service till vissa funktionshindrade LSS,
socialtjanstlagen (2001:453), SoL, och for aldre som befinner sig inom ett
sarskilt boende (SABO) eller i hemsjukvard. Det ar halso- och sjukvard som
utfors av fysioterapeut, arbetsterapeut, distriktsskoterska, sjukskoterska eller
underskoterska. Regionen ansvarar dock for lakarinsatserna, oavsett var de
utfors. Vard- och omsorgspersonal inom regional och kommunal primarvard
utgar fran de vardbehov som patienten har, och behdver inte alltid ha
omfattande kunskap om den specifika diagnosen. Den uttkade kdnnedomen
om den specifika diagnosen forvantas finnas hos specialistvarden. Primar-
och kommunal vardpersonal behdver darfor tillgang till
specialistsjukvardens kunskap, lattillganglig information for inlasning och
en tydlig overblick dver de vardstrukturer som kan vara relevanta.

Kommunal vardpersonal kommer i allt stérre utstrackning att mota personer
med komplexa vardbehov inklusive patienter och personer med sallsynta
halsotillstdnd. Eftersom detta ar en relativt ny situation ar kunskapen om
sallsynta halsotillstand fortfarande generellt 1ag bland kommunens
vardpersonal. Dock kan behoven for de som har ett sallsynt halsotillstand
vara desamma som for andra komplexa tillstand inom den kommunala
varden dar man idag har stor erfarenhet.

Vard i livets slutskede

Palliativ vard ar halso- och sjukvard i syfte att lindra lidande och framja
livskvaliteten for patienter med progressiv, obotlig sjukdom, som manga av
de sallsynta halsotillstanden dr. Manga, inte bara aldre utan aven barn och
unga med en progressiv sallsynt sjukdom, kan leva under lang tid och ha
behov av stod pa olika satt for att hantera det oundvikliga. Aven narstaende
kan behova stod, oavsett om de deltar eller inte i varden och omsorgen om
den som &r sjuk. Utdver det medicinska som att lindra smarta och andra
symtom, &r psykiska, sociala och existentiella stédbehov vanliga.
Primarvarden och specialistvarden behdver samarbeta for att sakerstalla
kunskap om det specifika halsotillstandet.
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Diagnostik och
precisionsmedicin for
personcentrerad vard

For patienter med séllsynta hélsotillstand kan precisionsmedicin erbjuda en
viktig dimension av personcentrerad vard genom mer riktade och personligt
anpassade behandlingar. Precisionsmedicin ar inte unikt for sallsynta
halsotillstand. Diagnostik och behandling av mer vanligt forekommande
sjukdomar utvecklas pa motsvarande satt. Skillnaden mellan dem handlar
mer om tillampning och skala & om innehall.

Med avancerad genomik och molekylarbiologi kan orsakerna bakom manga
sallsynta halsotillstand identifieras och behandlingar skraddarsys. |
regionerna investeras, utvecklas och byggs det avancerad teknologisk och
analytisk infrastruktur. Detta gynnar d&ven mer vanligt forekommande
sjukdomar. Sallsynta halsotillstand kraver mer individualiserad anvandning
av teknologin, medan precisionsmedicin vid mer vanligt forekommande
hélsotillstand snarare skalar upp och generaliserar till bredare populationer.
Det ar viktigt att synkronisera och integrera dessa tva intressen och
utvecklingsvégar.

Genetisk diagnostik vid sallsynta
halsotillstand

Den stora majoriteten av alla séllsynta halsotillstand bedéms ha ett genetiskt
ursprung. For att forbattra utredningsprocessen och minska tiden till diagnos
behovs tidig tillgang till avancerade diagnostiska verktyg, som
helgenomsekvensering, for att identifiera sjukdomsorsakande genetiska
varianter hos individer med sallsynta halsotillstand. Den genetiska
informationen kompletterar annan laboratorie- och bilddiagnostik samt den
kliniska sjukdomsbilden, varfor behovet av multidisciplinért arbete &r stort.
Strukturerad lagring av data ar en forutsattning for att kunna koppla genetisk
information till nya kliniska symtom och nya behandlingar. Al-baserad
analys ger ocksa stora majligheter till forbattrade analysprocesser.

Arftligheten av séllsynta halsotillstdnd &r ocksa betydande och ger en extra,
komplicerande dimension som behover beaktas i vard och omvardnad av
dessa individer. Fler och tidigare diagnoser kommer att innebéra en 6kad
efterfragan pa testning av anlagsbérare och behov av psykosocialt stod och
genetisk vagledning, utford av specifikt utbildad vardpersonal.

Utvecklingen inom den genetiska diagnostiken for &ven med sig nya etiska
fragestallningar att hantera, exempelvis blir det svart att anonymisera data
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nar det ar sma patientgrupper. | takt med 6kad diagnostik och 6kad tillgang
till genetisk utredning 6kar aven forekomsten av verdiagnostik, samt
forekomsten av svartolkad och komplex information dar den kliniska
relevansen dr tveksam eller oklar.

Detta maste stallas mot mojligheterna att ge séker och effektiv vard,
tillgangliggora data for forskning och kunna utveckla varden aven for
patienter med sallsynta halsotillstand. | takt med denna utveckling behover
expertkompetens forstarkas, for sjukvarden nya kompetenser tillféras och
breddutbildning inforas.

= Las mer i avsnittet Okad tillgang till diagnostisering av sallsynta
hélsotillstand i bilaga Omvarldsbevakning

=> Las mer i avsnittet Brist pa olika typer av vardprofessioner

Artificiell intelligens kan revolutionera omradet

Acrtificiell intelligens (Al) har mgjlighet att bli ett kraftfullt verktyg for att
forbattra bade diagnos och behandling av sallsynta halsotillstand. Redan
idag finns digitala diagnosverktyg tillgangliga, och de vidareutvecklas med
hjélp av Al. Det finns stor potential for vidareutveckling inom omradet med
tanke pa den snabba utvecklingen med stora datamangder, artificiell
intelligens (Al) och storskalig sekvensering. Denna utveckling bor ske inom
ramen for forskningsprojekt med mojlighet till framtida klinisk
implementering.

| takt med 6kande tackningsgrad av diagnoskoder och tillganglighet av
journal- och registerdata for sallsynta halsotillstand forbattras
forutsattningarna for en snabbare diagnos och behandling. Det ger ocksa
underlag for analys for kommande behandlingar. Med utvecklingen inom Al
kan vi &ven ta tillvara den spridda kunskap som finns om séllsynta
hélsotillstand. Al-verktyg har potential att vara bade tidsbesparande och ett
stort stod for sjukvarden.

Vardstrukturer med sarskilda
uppdrag

Sverige har, till skillnad fran till exempel Danmark, inga évergripande
centraliserade mottagningar med ansvar for vard och samordning for
patienter med sallsynta halsotillstand. Daremot finns det flera kliniska
verksamheter och expertgrupper med specialiserad inriktning mot specifika
sallsynta halsotillstand, eller uppdrag som inkluderar grupper av sallsynta
hélsotillstand. Dessa vardstrukturer har ocksa ett stort ansvar och viktigt
uppdrag i att sprida kunskap. Har presenterar vi ett antal kliniska
verksamheter av den hér typen:
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« Nationell hogspecialiserad vard (NHV-enheter)

« Europeiska referensnétverk (ERN)

« Expertteam

« Nyfoddhetsscreening (PKU-laboratoriet)

« Cystisk fibros (CF-centrum)

. Tandvardsenheter (odontologiska specialistkliniker)

« Samordnat medicinskt omhandertagande (SMO)

« Primarvardens medicinska omhandertagande (Primo).

Nationell hogspecialiserad vard (NHV)

Vissa vardomraden inom sallsynta halsotillstand ingar i systemet for
nationell hogspecialiserad vard (NHV), och &r centraliserade till nationella
enheter (NHV-enheter). NHV utgar inte enbart fran vard av sallsynta
hélsotillstand, men koncentration av viss vard forvantas bidra till forbattrade
forutsattningar for vardutvecklingen genom att vardvolymerna okar och
darmed mojligheterna till okad kunskap om séllsynta hélsotillstand.

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

Regioner som ansoker om och tilldelas tillstand har bade generella och
sarskilda villkor att forhalla sig till. Exempelvis ska NHV-enheter samverka
med varandra inom ett tillstindsomrade och med remittenter, och de ska
sprida kunskap. I de sérskilda villkoren kravstalls bland annat kritisk
kompetens, utrustning och lokaler inom ett specifikt tillstandsomrade. Det
finns &ven sarskilda villkor som aterkommer mellan olika vardomraden. De
ar av mer generell karaktér, som att NHV-enheterna ska bidra till forskning
inom vardomradet, verka for att etablera ett internationellt samarbete, utfora
strukturerad uppfoljning till exempel genom kvalitetsregister, samt arbeta
for framtagning av vardprogram. Eftersom NHV ér tillstandspliktig vard far
ingen region utan tillstand bedriva NHV. Remiss- och vardfloden till NHV
ar darfor tydliggjorda och ska foljas.

Nivastrukturering av vard efterfragas inom omradet séllsynta halsotillstand
bade pa regional och nationell niva.

=>» La&s mer under rubriken Regelverk att ta h&ansyn till — Nationell
hogspecialiserad vard.
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Regional nivastrukturering

Regional nivastrukturering &r till del genomférd inom cancer, men har inte
genomforts inom sallsynta halsotillstind pa motsvarande satt. Bada omraden
berdrs av den nationella nivastruktureringen inom systemet for nationell
hogspecialiserad vard, beskriven ovan. Inom vard generellt, har arbetet med
regional nivastrukturering framfor allt handlat om arbetsfordelning for
specifika ingrepp och vardinsatser inom en samverkansregion. Inspel som
foreliggande utredning har tagit del av géllande regional nivastrukturering
for sallsynta halsotillstand handlar mer om uppdelning av diagnosgrupper
eller hogspecialiserad vard for komplexa patienter och behover darfor
utredas vidare av huvudmannen.

Regionernas system for kunskapsstyrning samverkar med Socialstyrelsen
gallande nivastrukturering pa nationell niva. NPO:s uppdrag kan starkas for
att aven stodja genomforandet av regional nivastrukturering utifran sallsynta
hélsotillstand.

Att infora sarskilda specialistmottagningar, koordinerade vardenheter, som
tar emot komplexa fall av sallsynta halsotillstind och som ansvarar for att
samordna beddmningsmaéten mellan olika specialiteter, multidisciplindra
konferenser, for utredning och behandling, har forts fram i dialoger med
olika aktdrer under utredningens gang. Losningarna for sadan verksamhet
kan behdva se olika ut for olika universitetssjukhus beroende pa deras
forutsattningar. Behov och forutsattningar for att inféra denna typ av
verksamhet behdver darfor utredas vidare av huvudmaénnen.

Europeiska referensnatverk (ERN)

I enlighet med patientrorlighetsdirektivet bildades europeiska
referensnatverk (ERN) med stod fran EU-kommissionen 2017. Syftet ar att
forbattra tillgdngligheten till information och expertis inom diagnostisering
och vard av patienter med sallsynta och komplexa sjukdomar. ERN agerar
som gransoverskridande virtuella natverk (24 stycken) for vardgivare i hela
Europa, och fungerar &ven som viktiga forsknings- och kunskapscentrum i
olika europeiska partnerskap, samarbeten mellan EU-kommissionen,
néringsliv, medlemslander och associerade lander samt andra intressenter.
Till varje ERN finns patientforetradare knutna for att delta i arbetet, sa
kallade ePAGs (European Patient Advocacy Groups).

Vid Sveriges universitetssjukhus finns alla 24 ERN representerade. Det
finns ingen formaliserad nationell process for vilka enheter som far utgora
ett ERN, sa som det finns for NHV. Medlemmar i ERN kan utgora eller vara
del av ett vardomrade definierat som NHV, men de kan ocksa ligga utanfor
detta system. Den nationella strukturen for dessa nétverk ar i nuldget inte
tydligt och jamlikt organiserad: fordelningen av och tillgangen till ERN ar
ojamlik i Sverige. ERN ér inte heller allmént ként inom professionen, det
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finns heller ingen naturlig remissvag eller vardflode som leder till ERN. Ett
storre arbete behdver goras for att synliggora strukturen och darmed skapa
lika majligheter for tillgang till expertkunskap.

=>» La&s mer om ERN i bilagan Omvérldsbevakning.

Expertteam inom sallsynta halsotillstand

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

Expertteamen kan vara del av NHV eller ERN, men de kan ocksa ligga
utanfor bada dessa system. De existerande expertnatverk som finns i Sverige
ar darmed mer eller mindre formaliserade. Det finns dven manga informella
natverk baserade pa personliga och professionella kontakter. Dessa ar dock
sarbara da kompetensen riskerar att forloras, exempelvis pa grund av
pensionsavgangar eller att nagon byter tjanst.

| franvaro av vardprogram for séllsynta hélsotillstand &r tillgang till expertis
och expertndtverk av stor betydelse. Expertnatverk kan generera och omsétta
kunskapsunderlag genom sin samlade erfarenhet av specifika séllsynta
hélsotillstand.

Att bilda formella natverk kan dock vara komplext och tidskrdvande, och
professionens (och i forekommande fall patientforetradares) tid och resurser
ar begransade. For vardpersonalen finns det ofta inte avsatt tid eller pengar
for att ta sig an uppbyggnad eller uppréatthallande av natverk, och de som
engagerar sig gor det i stor utstrackning utdver annat arbete. Kunskap om
dessa natverk, vardstrukturer och informationskallor som finns inom
sallsynta halsotillstand ar ocksa lag utanfor universitetssjukhusen. Det &r
darfor nodvandigt att bygga upp formella strukturer och formaliserade
natverk som integreras i sjukvarden for att de ska na sin fulla potential och
ge storre nytta for den sallsynta patienten.

Nyfoéddhetsscreening (PKU-test) erbjuds alla

Verksamheten vid Centrum for medfédda metabola sjukdomar (CMMS) pa
Karolinska Universitetssjukhuset ansvarar for all nyféddhetsscreening i
Sverige. Syftet ar att hitta barn med nagon av ett antal sallsynta allvarliga
medfodda sjukdomar som gar att behandla, och dar en tidig diagnos ar viktig
for prognosen. Sedan 2014 tar Socialstyrelsen fram rekommendationer om
vilka sjukdomar som ska inga enligt en definierad process. Principerna for
screening ar relativt lika mellan lander och utgar fran kriterier for screening
framtagna av WHO 1968. Tolkningen av kriterierna kan dock skilja sig at
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mellan lander. Norden (med undantag Island), Storbritannien och
Nederlanderna &r relativt restriktiva, och andra lander — som USA och
Italien — anser att fler halsotillstand har nytta av screening.

Nyfoddhetsscreeningen star infor en expansion pa grund av den kraftiga
utvecklingen inom diagnostik och behandling. For att nuvarande kvalitet och
precision ska kunna uppratthallas nar verksamheten expanderar, behéver
programmet en langsiktig forvaltning, dar alla delar kan bedrivas och
utvecklas hallbart och samordnat éver hela landet. Screeningverksamheten
omfattar &ven PKU-biobanken dar kvarvarande provmaterial sparas for att
kunna analyseras igen, for kvalitetskontroll och diagnostik, och for
metodutveckling infor bland annat utvidgning av screeningprogrammet och
for forskning.

Nyfoddhetsscreeningprogrammet, den riktade diagnostiken,
individualiserade behandlingen och langtidsuppféljning av patienterna sker
idag samordnat i landet. PKU-laboratoriet far aterkoppling fran regionerna
sd att kvalitet och precision uppratthalls i nyfoddhetsscreeningen.

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

Utover Karolinska ansvarar dven Sahlgrenska och Skanes
universitetssjukhus for viss handlaggning av sjukdomar identifierade genom
nyfoddhetsscreeningen (idag neuromuskuléra sjukdomar, medfédda
metabola sjukdomar och medfédda immunologiska sjukdomar) och
samordning av hela den fortsatta vardkedjan. Dessa sjukdomar ingar bade i
systemet for NHV och i ERN.

=> Las mer om nyfoddhetsscreening genom att klicka pa lanken Biobank
Sverige — publikationer

Vard vid cystisk fibros bedrivs vid
specialistcentrum

Goteborg, Lund, Stockholm och Uppsala CF-centrum har specialistteam for
cystisk fibros, med sérskild kompetens inom diagnostik, utredning och
behandling for barn och vuxna. En majoritet av alla CF-patienter bor i
nérheten av dessa centrum, eftersom patienterna behdver kontrolleras ofta.
De senaste 2030 aren har livslangden for CF-patienterna stigit betydligt.
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Orsaken till forbattringen anses bland annat vara att varden har centraliserats
till CF-centrum, att sjukdomen behandlas tidigare och med effektivare
lakemedel, samt att nutritionen samt fysioterapin har utvecklats. Det finns
idag cirka 780 patienter med CF i Sverige, varav majoriteten (62—65
procent) ar vuxna (> 18 ar). Alla fyra centrumen bedriver forsknings- och
utvecklingsarbete, och ar en kunskapsresurs for vardpersonal i landet.
Cystisk fibros ingar i ERN for sallsynta andningssjukdomar, men ingar inte i
systemet for NHV.

Tandvardsenheter for sallsynta halsotillstand

Det finns odontologiska specialistkliniker i Umea, Jonkoping och Goteborg
som behandlar personer med sallsynta halsotillstand. Centrumen ar
uppbyggda pa olika sétt och fungerar som resurs for tandlakare,
vardpersonal, patienter och patientféreningar. Verksamheterna omfattar
utredning, diagnos och behandling vid sallsynta odontologiska tillstand samt
radgivning och stod vid genomforande av behandling. Dessa
tandvardsenheter far dven statshidrag for att utgora kunskapscentrum. De
samlar och sprider kunskap kring sallsynta odontologiska och medicinska
tillstand for att oka kompetensen inom tandvarden nar det galler att bemota
och behandla personer med sallsynta halsotillstand. Kunskapscentrumen ska
vara nationella resurser for vardgivare, brukare och patienter.

Samordnat medicinskt omhandertagande
(SMO)

Inom vissa regioner, till exempel Sérmland och Stockholm (nyss uppstartat),
har man gjort sarskilda satsningar for vuxna med omfattande och varaktiga
funktionsnedsattningar genom att ge nagra vardcentraler ett utokat uppdrag,
ett sa kallat samordnat medicinskt omhéandertagande (SMO). Malet ar att
skapa béttre och mer samordnad vard med mer lakartid, fast lakarkontakt
samt utokat samarbete mellan flera yrkesgrupper och vardinstanser.
Patienter kan aven fa hjalp med samordning av sina insatser. SMO:erna har
aven ett utokat samarbete med andra vardinstanser, exempelvis med
specialistvarden, vilket underlattar och effektiviserar tillganglighet,
radgivning och vidare hanvisning inom varden. Om en sadan speciallsning
fungerar bra finns skél att inféra den bredare och integrera den battre i
primarvarden.

Primarvardens medicinska omhandertagande
(Primo)

| Region Vasterbotten riktar sig vissa halsocentraler i lanet (Skelleftea,
Umead och Sodra Lappland) till personer som har en medfodd eller tidigt
forvérvad funktionsnedsattning (Primo). Insatser ges oavsett var patienten ar
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listad, och innebér bland annat regelbundna uppféljningar med kartlaggning,
bedémning och planering av insatser utifran funktionsnedsattning och
personens behov. Det finns tillgang till team dar arbetsterapeut,
fysioterapeut, lakare samt sjukskéterska ingar. De erbjuder aven langre
besokstider och majlighet att fa traffa samma personal vid besoken. Primo
har en nara samverkan med barn- och ungdomshabiliteringen och
vuxenhabiliteringen i regionen och fungerar som konsultstdd till annan
vardpersonal.
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Kunskapsspridande funktioner

Information om sallsynta halsotillstand &r spridd och ges av ett flertal
aktorer pa olika nivaer via myndigheter, inom halso- och sjukvarden,
kommunerna och den privata sektorn. Det finns ocksa flera kunskaps- och
kompetenscentrum som verkar inom omradet sallsynta halsotillstand. Nedan
beskriver vi nagra verksamheter som kan bidra till att uppna forbattrad vard
for patienter med sallsynta halsotillstdnd med hjalp av 6kad kunskap.

Men aven om manga aktorer sprider information ar den inte tillrackligt
tillganglig i vardmotet eller kand for vardpersonal och andra
samhallsaktorer.

Kunskapsspridning, kunskapsutveckling och tillgdngliggérande av kunskap
bedéms vara nagra av de viktigaste fragorna att fokusera pa inom omradet.
Kunskap ar ocksa grunden for battre bemétande i varden och med andra
samhallsaktorer. Det ar darfor av hog prioritet att information som tas fram
och sprids inom omradet sallsynta halsotillstand ar kvalitetsgranskad precis
som for andra sjukdomar och halsotillstand. Synonymt med séllsynthetens
dilemma &r det ocksa relativt fa personer (experter) som bar kunskap inom
omradet. Oundvikligen ar det dven dessa personer som tar fram
kunskapsunderlag, undervisar saval studenter som kollegor, forskar,
bedriver vard, inklusive NHV och ERN, samt deltar i arbetsgrupperingar
och expertteam. Dessa personer ar oftast medarbetare vid
universitetssjukhusen.

Det kommer att kravas kunskapshojande insatser for att forbattra varden och
livssituationen for personer med sallsynta halsotillstand och deras

narstaende. Men det kommer ocksa att kravas stod till de individer, experter
och vardgivare som bar pa kunskapen och arbetar fram kunskapsunderlagen.

Patientmedverkan i varden maste
Oka
Det finns manga exempel pa att patientmedverkan skapar varde i halso- och

sjukvarden och att det har en tydlig potential att bidra med nytta inom flera
omraden, inte bara inom kunskapsspridning.

Patienters kunskap och erfarenhet ar en outnyttjad resurs som kan bidra till
att forbattra halso- och sjukvarden pa manga satt. Det handlar inte bara om
att sakerstalla att patientinformation fungerar, utan om att aktivt inkludera
patienters perspektiv i utvecklingen och styrningen av varden.

| bade Sverige och andra lander har man insett att patientforetradare tillfor
viktiga insikter som vardens beslutsfattare ofta saknar. Det finns en tydlig
trend i 6kad efterfragan pa foretradare for patienter i svensk sjukvard och
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beslutsfattare ser i allt hogre utstrackning patienten som en resurs for att
gora vard och behandling béttre. Trots detta upplever manga
patientforetradare att deras synpunkter inte tas om hand pa ett systematiskt
sétt, att de involveras for sent eller inte alls.

For att skapa en mer jamlik och effektiv vard maste patienters delaktighet
starkas. Patientforetradare ska inte bara ses som radgivare utan som en
sjalvklar del av vardens utveckling och beslutsfattande.

Patientforeningar har &ven en viktig roll i att utbilda sina medlemmar for att
fa battre forstaelse om exempelvis varfor en behandling satts in och vad som
ar malet med behandlingen. Det &r idag lagstadgat att patienten och de
narstaende ska vara delaktiga i vard och behandling.

For kunskapsutbyte och for att 6ka mojligheten att paverka i gemensamma
fragor samarbetar patientorganisationer dven internationellt via natverken
Sallsynta brukarorganisationers nordiska natverk (SBONN), EURORDIS —
Rare Diseases Europe och European Patients” Academy for Therapeutic
Innovation (EUPATI).

Storre, 6vergripande patientorganisationer som Riksforbundet Sallsynta
diagnoser, Neuro och Primdr immunbristorganisationen, ar oberoende
intresseorganisationer som i olika strukturer och policyforum foretrader sina
medlemmars intressen gentemot beslutsfattare och politiska organ. Genom
sadant paverkansarbete ar de med och forbéttrar vard, stéd och behandling
for dem som har svart att synas och horas. De flesta patientfreningar for
sallsynta halsotillstand ar dock, pa grund av séllsyntheten, sma med
forhallandevis fa medlemmar. Foreningarna har svart att uppfylla kraven for
att fa mojlighet till stadsbidrag utifran dagens kriterier, men de har samma
behov av insatser som féreningar och organisationer som idag far
stadsbidrag. En del av féreningarna ar berattigade till statsbidrag. Men med
ett okat antal organisationer och foreningar som delar pa totalsumman
forsvagas de allt mer ju fler som beviljas ersattning.

Patientmedverkan som helhet utgar och bestar inte langre enbart av
organisationer och féreningar utan &ven genom engagemang och inkludering
av mer eller mindre vélorganiserade féreningar genom digitala natverk,
spetspatienter och enskilda medborgare.

Socialstyrelsens uppdrag inom
sallsynta halsotillstand ar litet

Socialstyrelsen har idag ett begransat uppdrag specifikt inriktat mot séllsynta
halsotillstand. Myndigheten upphandlar ett informationscentrum for
sallsynta halsotillstand, vi deltar i ett nordiskt nétverk for sallsynta
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sjukdomar (NNRD) och vi sitter i medlemslandernas styrelse (Board of
Member States) for de europeiska referensnétverken (ERN).

Tidigare (mellan 2012 och 2017) hade myndigheten dven i uppdrag av
regeringen att upphandla en nationell funktion for samordning, koordinering
och informationsspridning inom omradet sallsynta sjukdomar. Den
nationella funktionen fick inte vara placerad vid Socialstyrelsen eller pa
nagot annat satt vara en del av myndighetens organisation. Agrenska AB
ansvarade 2012-2017 for den Nationella funktionen for sallsynta diagnoser
(NFSD). Uppdraget avslutades eftersom den nationella funktionens uppdrag
ansags for problematiskt; den var inte en del av staten, regionerna eller
kommunerna, och saknade darmed organisatoriskt mandat for uppdraget pa
manga sétt.

Myndigheten foreslog istéllet att regeringen bland annat borde 6vervéga ett
statligt stod till Centrum for sallsynta diagnoser (CSD) pa de sju
universitetssjukhusen vilket resulterade i den 6verenskommelse som funnits
sedan 2018.

=> La&s mer om dverenskommelsen under NPO séllsynta sjukdomar och
Centrum for séllsynta diagnoser

I grunden har dock Socialstyrelsens évergripande uppdrag inverkan pa god
och jamlik tillgang till sjukvard och tandvard, aven for personer med
sallsynta halsotillstand, men detta skulle kunna bli mer tydligt i de system
och rapporter vi ansvarar fér. Genom det ansvar och den
kunskapsutvecklande roll som myndigheten har, i samverkan med
regionerna, kan vi bidra till att uppna jamlik vard for patienter med séllsynta
halsotillstand och sékerstalla att insatserna far onskad effekt. Socialstyrelsen
har bland annat i uppdrag att

. ta fram foreskrifter, kunskapsstod och statistik

. gora uppfoljningar och utvarderingar av halso- och sjukvarden inklusive
tandvarden och socialtjansten

. arbeta med utbildningsfragor

. Utfarda legitimationer

. stodja utvecklingen av e-hélsa

« dela ut statsbidrag

. samordna hélso- och sjukvardens insatser vid allvarliga handelser.

Informationscentrum for sallsynta
halsotillstand

Socialstyrelsen har sedan 1990-talet tagit fram informationstexter om
sallsynta diagnoser som ar beskrivna och publicerade pa var webbplats
(dven kallad kunskapsdatabasen). Denna ”kunskapsdatabas”, som idag
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inkluderar 6ver 340 séllsynta diagnoser, nyttjas av bade professionen inom
hélso- och sjukvard, tandvard, patienter och av andra aktorer inom sallsynta
halsotillstand.

Underlagen till texterna i kunskapsdatabasen skrivs av medicinska
specialister i Sverige. Informationen bearbetas av redaktionen vid
"Informationscentrum for sallsynta halsotillstand" p& Agrenska och
faktagranskas av en sarskild expertgrupp.

Flera andra aktorer lankar till Socialstyrelsens diagnostexter, men
informationen ar inte utformad pa samma satt som vardprogram eller
kliniska kunskapsstdd. Informationen som finns kan dock vara den enda
tillgangliga information som finns pa svenska och borde darfor géras mer
tillganglig.

Informationscentrum for sallsynta halsotillstdnd svarar ocksa pa fragor fran
saval profession som allmanhet. Med utvecklingen inom exempelvis
artificiell intelligens (Al) kan tiden for framtagandet av informationstexter
eventuellt kortas och ett mer malgruppsanpassat innehall utformas.

=> Las mer pa Socialstyrelsens webbplats Sallsynta halsotillstand

Nationella riktlinjer och andra former av
kunskapsstod

Socialstyrelsen har ett I6pande uppdrag att ta fram nationella riktlinjer och
andra former av kunskapsstéd fér god vard och omsorg. Nationella riktlinjer
finns for specifika, storre sjukdomsgrupper som innebar svar sjukdom eller
svara problem. Aterkommande inslag &r rekommendationer for évergangen
fran barnsjukvard till vuxensjukvard. Riktlinjerna kan dven innehalla
rekommendationer for subgrupper med mer sallsynta hélsotillstdnd inom en
storre sjukdomsgrupp, men det finns ingen nationell riktlinje for nagon
specifik séllsynt diagnos eller sjukdomsgrupp. Socialstyrelsen ger aven stod
i forsékringsmedicin.

Alla riktlinjer foljs upp och utvarderas av Socialstyrelsen. De ska ge
vagledning for beslut och prioriteringar pa gruppniva i styrnings- och
ledningsfragor och darmed hoja kvaliteten i halso- och sjukvarden (inklusive
tandvarden) och socialtjansten. Vara riktlinjer och kunskapsstod véander sig
framfor allt till personer som har ett Overgripande ansvar for att fordela
resurser, exempelvis tjanstemén, verksamhetschefer eller politiker. Arbetet
utgar fran den etiska plattformen for prioriteringar i halso- och sjukvarden:
ratt atgard anvands vid ratt tillfalle och for ratt patient- eller brukargrupp.
Vara stod kan darmed anvandas som underlag for att fordela resurser, dndra
ett arbetssatt eller for att ta fram nationella, regionala och lokala
vardprogram. De forsakringsmedicinska beslutsstoden véander sig framfor
allt till sjukskrivande ldkare samt handlaggare vid Forsakringskassan.
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Socialstyrelsen har aven i uppdrag att ta fram rekommendationer om
nationella screeningprogram och arbetar sedan 2014 efter en sarskild modell
for att bedoma, infora och folja upp detta arbete. Det finns tva
screeningmodeller varav en dr anpassad for att sarskilt kunna méta de
forutsattningar som géller for nyféddhetsscreening.

=>» LA&s mer under rubriken Nyfoddhetsscreening.

Kunskapsguiden

Socialstyrelsen ansvarar dven for webbplatsen ”Kunskapsguiden” vilket &r
en webbplats som samlar kunskapsstdjande produkter fran Socialstyrelsen,
andra myndigheter och aktorer. Har finns stoéd och véagledning som
publikation, webbutbildningar, poddar, filmer, checklistor och andra
kunskapsstodjande produkter for verksamheter inom socialtjanst och hélso-
och sjukvard. Innehallet pa Kunskapsguiden bygger pa basta tillgangliga
kunskap. Information om sallsynta halsotillstand saknas pa Kunskapsguiden.

Nationella vardkompetensradet

Nationella vardkompetensradet ar ett radgivande organ som ska bidra till en
god planering av vardens kompetensforsorjning. Radets uppdrag ar att gora
bedomningar av kompetensbehoven och att stédja och astadkomma
samverkan om kompetensforsorjningsfragor pa nationell och regional niva.
Nationella vardkompetensradet inrattades pa uppdrag av regeringen den 1
januari 2020 och bestar av representanter fran regioner, kommuner,
larosaten, Socialstyrelsen och Universitetskanslersambetet. Radet ar placerat
pa Socialstyrelsen med ett tillhérande kansli.

Nationella planeringsstodet (NPS)

Socialstyrelsen tar arligen fram underlag om tillgang och efterfragan pa
personal i halso- och sjukvarden och tandvarden. Underlagen anvands for
regional planering av kompetensutveckling och dimensionering.

Halso- och sjukvarden star infor omfattande utmaningar som kraver
forandringar pa bade strategisk och operativ niva. Darfor testar och
utvecklar Socialstyrelsen nya modeller inom det nationella planeringsstodet
(NPS), for att koppla samman nationella malsattningar med regionala och
lokala férutsattningar. Socialstyrelsen undersoker ocksa hur dessa kan bidra
till att framja arbetssatt for att klara en 6kad efterfragan pa vard med mindre
personalresurser.

Socialstyrelsen kommer att fortsatta metodutvecklingsarbetet med stod av
pilotprojekt som presenteras under 2025 — projekt som kommer att ligga till
grund for en bredare implementering av utvecklade modeller och arbetssétt.
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NPS-rapport 2024 pavisar brist pa olika typer av
vardprofessioner

Det ar brist pa specialister inom olika omraden som beror patienter med
séllsynta hilsotillstdnd, men dven “vanliga” patienter. Idag finns det
exempelvis inte tillrackligt med allmanlékare i primarvarden for att uppna
det riktvarde som Socialstyrelsen satt upp pa 1 100 patienter per lakare.

Det ar aven brist pa habiliteringsldkare, vilket ocksa bidrar till svarigheterna
att kunna erbjuda patienten kontinuitet i varden. Det rader dessutom brist pa
andra vardprofessioner och specialistkompetens, som sjukskoterskor,
fysioterapeuter, logopeder med flera. Dessa professioner &r en forutsattning
for att patienter med sallsynta halsotillstand ska fa en god och jamlik vard.

Med den utveckling vi ser inom sjukvarden idag behovs ocksa fler av andra
professioner inom varden for att exempelvis kunna hantera de stora
datamangder som genomiken for med sig. Det kommer alltsd inte bara
behovas fler lakare specialiserade inom genetisk diagnostik (kliniska
genetiker), sjukhusgenetiker och genetiska véagledare, utan dven andra
kompetenser, som exempelvis bioinformatiker och molekylérbiologer.
Fragor kring skyddade yrkestitlar lyfts regelbundet, sa det kan finnas
anledning att se 6ver dessa for att sékerstélla god och patientsaker vard.

Lakares specialiseringstjanstgoring

Lékares specialiseringstjanstgoring regleras i Socialstyrelsens foreskrifter
och allméanna rad (HSLF-FS 2021:8) om lakarnas specialiseringstjanstgoring
och allméanna rad med malbeskrivningar. | dessa anges de kunskaper,
fardigheter och forhallningssatt som ST-ldkaren ska utveckla under
specialiseringstjanstgdringen, och hur de forvantas ta sig uttryck i den
specialistkompetenta lakarens yrkesutévning.

Socialstyrelsen definierar &ven de kursdmnen som beskriver den kompetens
inom ett specifikt omrade som en ST-lékare forvantas utveckla under sin
utbildning. Kursdmnena &r inte bindande regler, utan fungerar som ett
utbildningsstod for att skapa goda forutséttningar for kompetensutveckling
och utveckling av utbildningsinsatser. Kursdmnena revideras efter behov,
och &r framtagna i ndra samverkan med professionen. Séllsynta diagnoser &r
ett exempel pa ett kursamne.

Specialistkompetenskurser (SK-kurser)

Socialstyrelsen erbjuder &ven specialistkompetenskurser (SK-kurser),
statligt finansierade kurser for ldkare under sin specialiseringstjanstgoring.
Dessa kurser arrangeras av olika aktorer och Socialstyrelsen ansvarar for
central ansokan och antagning. Den prioriterade malgruppen for respektive
SK-kurs ar (oftast) den malgrupp som ocksa efterfragade kursen.
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Det finns SK-kurser som berér diagnostik och behandling av séllsynta
halsotillstand, och hur varden av dessa organiseras inom landet, exempelvis
medfodda metabola sjukdomar och neurogenetiska sjukdomar. En generell
SK-kurs om séllsynta diagnoser, gavs vid Karolinska Institutet 2022.
Motsvarande utbildningsomrade saknas for annan vardpersonal, till exempel
sjukskoterskor, dar fokus istéllet ligger pa personcentrerad vard och omsorg
efter symptom och behov.

Férdelning och utvardering av statsbidrag

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

Inom omradet séllsynta halsotillstand finns statsbidrag for organisationer for
viss verksamhet pa funktionshinderomradet (en hojning annonserades under
2024), tandvardsomradet och for handikapporganisationer. | Socialstyrelsens
regleringsbrev star sedan 2018 dven att medel ska fordelas till organisationer
som bidrar till en mer patientcentrerad vard for patientgruppen personer med
séllsynta diagnoser. Det finns andra statsbidrag riktade mot till exempel
anhorigorganisationer som kan ge nytta &ven for personer som lever med
sallsynta halsotillstand. Varje enskilt statshidrag foljs upp och utvarderas
arligen, eller med viss regelbundenhet, men det finns ingen samlad
utvérdering av de bidrag som riktas mot eller fordelats till aktorer som
arbetar inom omradet sallsynta hélsotillstand.

Termer och klassifikationer

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

ICD-10-SE, ICD-11, KVA

Bara en brakdel av alla sallsynta diagnoser tacks i ICD-10 med specifika
koder. Nar WHO lanserade revideringsprocessen av ICD-10, inréttades
darfor en radgivande amnesgrupp for sallsynta sjukdomar, under ledning av
Orphanet. Amnesgruppen arbetar med malet att alla tillstand som har
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ORPHA-koder ska l&ggas in i relationsdatabasen som &r grunden for WHO:s
referensklassifikationer.

Socialstyrelsens ansvar innefattar bland annat att

. forvalta ICD-10-SE (kodverk for diagnoser, symtom, onormala fynd,
besvar och sociala forhallanden) och godkénna alla forslag till andringar,
nya koder och fordjupningskoder

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

. forvalta kodverk kring atgardskoder, klassifikation av vardatgarder

(KVA).

Inte heller ICD-11 kommer sannolikt kunna tacka alla sallsynta diagnoser,
varfor det kan vara viktigt att genomfora pilotstudier eller utfora
genomlysning for att undersdka behovet av ytterligare detaljeringsgrad for
att séllsynta diagnoser ska bli tillrackligt synliga i vardsystemen.

ICF

Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa,
ICF, &r en av WHO:s huvudklassifikationer och kompletterar ICD-10 utifran
individens specifika niva av funktionstillstand.

Socialstyrelsen rekommenderar sedan 2019 anvéndningen av ICF och den
biopsykosociala modellen vid utredning av rehabiliteringsbehov och i
samband med intygsutfardande. Kodverket anvands framfor allt av
arbetsterapeuter och fysioterapeuter, men &ven av sjukskoterskor inom
kommuner, och inom vardomradena habilitering och rehabilitering.
Kunskapen om ICF &r lag och det paverkar patientens mojlighet att fa ratt
rehabilitering. Det paverkar dven patientsakerhet och rattssakerhet.

SNOMED CT

Systematized Nomenclature of Medicine Clinical Terms (SNOMED CT) &r
ett internationellt begreppssystem som ar utvecklat for elektroniska
informationssystem. Det ger forutsattningar for att kommunicera och
overfora information mellan olika system med bibehallen betydelse.

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

Socialstyrelsen &r nationellt releasecentrum (NRC) for SNOMED CT, vilket
innebdr att vi stodjer verksamheter vid anvandning samt bidrar till att
innehallet &r andamalsenligt och aktuellt.
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Socialstyrelsens termbank

Socialstyrelsens termbank innehaller rekommenderade administrativa termer
och definitioner for anvandning inom fackomradet vard och omsorg. Vi tar
fram vara rekommendationer genom begreppsutredning enligt
terminologildrans metoder och principer. Fore publicering har termposterna
forankrats i bred remiss till kommuner, regioner, myndigheter och andra
organisationer. Begreppet sallsynta halsotillstand finns beskrivet i
termbanken sedan 2020.

Halsodataregister

Socialstyrelsens patientregister (PAR) innehaller diagnoser kodade enligt
ICD och atgarder kodade enligt KVA. KVA-koder ar obligatoriska att
rapportera till Socialstyrelsens halsodataregister, exempelvis fran kommunal
halso- och sjukvard, fran sluten specialiserad vard och lakarinsatser fran
oppen specialiserad vard. KVA-koder frén évriga professioner inom den
6ppna specialiserade varden rapporteras inte till Socialstyrelsens
halsodataregister. Halsodata fran primarvarden rapporteras inte heller till
Socialstyrelsen.

Socialstyrelsen har tillgang till flera olika héalsodataregister for att folja upp
och gora nationella jamforelser av halso- och sjukvarden i landet,
exempelvis olika halsodataregister och register éver halso- och
sjukvardspersonal. Ett viktigt arbete ar att folja upp regionernas och
kommunernas arbete med olika nationella riktlinjer. Vi forvaltar inget
specifikt register for sallsynta halsotillstand, men foljer till exempel
utvecklingen 6ver fosterskador och kromosomavvikelser i ett register
kopplat till Medicinska fodelseregistret.

=>» La&s mer om hélsodata i bilagan Omvarldsbevakning.

Regionernas system for
kunskapsstyrning ar motorn

Sveriges regioner har sedan 2018 ett gemensamt system,
Kunskapsstyrningen halso- och sjukvard, for att uppna malet att alltid
anvanda basta tillgangliga kunskap i vardmatet. | samverkan med Sveriges
Kommuner och Regioner (SKR), patient- och professionsforeningar,
nationella myndigheter och forskarsamhallet &r ambitionen att utveckla
varden till att bli mer kunskapsbaserad, saker, personcentrerad, jamlik,
tillgénglig och effektiv.
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Programomraden leder kunskapsstyrningen

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

Sallsynta hélsotillstand stracker sig dver flera programomraden, exempelvis
barn och ungdomars hélsa, endokrina sjukdomar, nervsystemets sjukdomar
eller rehabilitering, habilitering och forsakringsmedicin. Detta tydliggor att
patienter med sallsynta halsotillstand ocksa ar en del av den 6vriga
sjukvarden, det finns inget sérskilt vardforlopp, vardprogram eller sarskild
klinik for just sallsynta halsotillstand. Ett programomrade, NPO sallsynta
sjukdomar, har dock ett sarskilt fokus pa patienter med sallsynta sjukdomar
och deras behov.

NPO sallsynta sjukdomar

NPO séllsynta sjukdomar leder arbetet med samordning kring och spridning
av kunskap som sékerstaller att patienter med sallsynta sjukdomar far
tillgang till basta méjliga diagnostik, behandling och omhandertagande. De
har initierat olika arbetsgrupper, bland annat for att skapa ett nationellt
kvalitetsregister for séllsynta diagnoser, RaraSwed, och de har tagit fram ett
vardforlopp for sallsynta hélsotillstand med komplexa vardbehov. Under
2025 har de initierat ett insatsomrade som ocksa ska kartlagga de relevanta
kod- och begreppssystem som anvands och behévs inom omradet.

Regeringen och Sveriges Kommuner och Regioner (SKR) har sedan 2018
haft en Gverenskommelse om en langsiktig inriktning for vard och
behandling av séllsynta sjukdomar. Overenskommelsen innefattar stod for
nationell samordning av séllsynta sjukdomar samt till de sjukvardsregionala
Centrum for séllsynta diagnoser (CSD).

Region Stockholm-Gotland har érligen tilldelats fyra miljoner kronor for det
nationella samordningsansvaret, vilket inneburit att de har utsett en nationell
samordnare. Den nationella samordnaren bedéms dock ha begransade
forutsattningar att kunna genomdriva storre fordndringar eller agera
gentemot myndigheter och andra aktorer. Region Stockholm har dven
tilldelat ansvaret till CSD Karolinska att leda samverkan mellan de sex
sjukvardsregionala CSD, inklusive forvaltning av webbsidan CSD i
samverkan. NPO har dven utsett en nationell samordnare for de europeiska
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referensnétverken (ERN). Arbetet inom dverenskommelsens olika delar kan
foljas i den arliga verksamhetsrapporten som tas fram av SKR.

Som den tidigare Nationella funktionen for séllsynta diagnoser (NFSD) har
NPO séllsynta sjukdomar en referensgrupp med profession, myndigheter
och patientforetradare knuten till arbetet.

Larosatenas och professionens
bidrag i utbildning inom sallsynta
halsotillstand

Medicinska larosaten, bade lakarutbildningarna och
sjukskoterskeuthildningarna, fokuserar pa att na sjalvstandighet i att
diagnostisera och behandla, respektive varda, de vanliga
sjukdomstillstanden. Det ar viktigt att utbildningarna skapar beredskap
ocksa for de séllsynta hélsotillstanden, men alla dessa kan inte hanteras
inom ramen for en begradnsad studietid. Flera larosaten erbjuder dock till viss
del utbildningar inom omradet sallsynta halsotillstand, framfor allt inom
ramen for lakarprogrammet och enskilda kurser i klinisk genetik. Riktad
utbildning kring sallsynta halsotillstand finns endast i mycket liten
omfattning, till exempel Mote med sallsynta patienter vid Linkopings
universitet och SK-kursen Sallsynta diagnoser som senast gavs vid
Karolinska institutet 2022.

Professionsforeningarna inom hélso- och sjukvarden arbetar aktivt med
kvalitets- och patientsakerhetsarbete och tar fram metoder och verktyg till
stod for halso- och sjukvarden, men fa erbjuder sina medlemmar utbildning
eller fortbildning inom omradet sallsynta hélsotillstand. Svensk Forening for
Medicinsk Genetik och Genomik (SFMG) ar en aktér som ar aktiv i
utbildning och informationsspridning inom omradet séllsynta halsotillstand.
De fokuserar pa precisionsmedicin, diagnostik och vagledning till individer
och familjer med en sallsynt diagnos.

Aven andra aktorer, som Genomic Medicine Sweden (GMS), Svenskt
natverk for information kring fosterdiagnostik (Snif) och Centrum for
sédllsynta diagnoser (CSD) erbjuder utbildningstillfallen och tar fram
informationsmaterial inom omradet for bade profession och allménhet.

Lakemedelsverkets bidrag till 6kad
kunskap

Lakemedelsverket ar en myndighet som arbetar pa uppdrag av regering och
riksdag for att frimja halsa. Uppdraget innefattar att godk&nna ldkemedel,
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inklusive sérlakemedel, samt att 6vervaka andra produkter inom
lakemedelsomradet. Utéver detta ger de producentobunden
lakemedelsinformation till allménhet och halso- och sjukvard och kan svara
for information till andra myndigheter.

Lékemedelsverket bidrar &ven med kompetens och information kring
utveckling inom diagnostik, kliniska prévningar samt kunskapsstyrning.
Exempelvis tar man idag bland annat fram kunskapsstod i form av
behandlingsrekommendationer och Lakemedelsboken. Kunskapsstod for
sallsynta halsotillstand finns inte idag, men skulle kunna inkluderas i
framtiden. Myndigheten skulle dven kunna bidra genom att sammanstélla
information om nya produkter godkanda av EMA for behandling av
sallsynta halsotillstand. En sammanstallning av godkéanda lakemedel skulle
da kunna bidra till en mer jamlik vard.

Lakemedelsverket erbjuder aven vetenskaplig radgivning bland annat infor
ansokan om klinisk prévning. Genom radgivningen kan myndigheten oka
kunskapen kring kliniska studier for sallsynta halsotillstand och pa sa satt
bidra till att fler lakemedel utvecklas.

Kunskaps- och kompetenscentrum
for sallsynta halsotillstand

Agrenska starker patienten och familjen

Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum inom omradet séllsynta
hélsotillstand och andra funktionsnedséattningar. De driver sedan 1989
verksamhet utifran ett helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
olika séllsynta halsotillstand, deras familjer och professionerna inom
omradet. Verksamheten anordnar drygt 40 vistelser per ar, vilket totalt
omfattar nastan 530 familjer per &r (inklusive barncancer). Agrenska bjuder
da in medicinska experter for att ge familjer information om de olika
sallsynta halsotillstanden, men har inget eget varduppdrag.

Agrenskas mél ar att starka familjerna i deras hantering av de utmaningar
som de séllsynta halsotillstanden medfor (empowerment). Agrenska verkar
ocksa pa internationell niva inom omradet sallsynta halsotillstand, bland
annat genom att vara ledamot i FN:s NGO kommitté for sallsynta
sjukdomar. Agrenska driver p& uppdrag av Socialstyrelsen
Informationscentrum for sallsynta halsotillstand.
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Centrum for sallsynta diagnoser (CSD)

Sjukvardsregionala Centrum for sallsynta diagnoser (CSD) finns vid
universitetssjukhusen. Deras 6vergripande uppdrag dr att bidra i lokalt,
regionalt och nationellt arbete med kunskapsstyrning av halso- och
sjukvarden. De ska informera enskilda personer, halso- och sjukvarden och
andra samhallsaktorer om var det finns medicinsk expertis — exempelvis
NHV, ERN eller andra expertteam — och om stdd och service i samhallet for
sallsynta halsotillstand.

Malen for respektive CSD ar desamma, men varje CSD kan ha sitt specifika
fokusomrade beroende pa uppdragsgivarens (regionens) olika
forutsattningar. CSD har inget eget varduppdrag.

Inom ramen for 6verenskommelsen mellan Regeringen och Sveriges
Kommuner och Regioner (SKR) for vard och behandling av séllsynta
sjukdomar har ett statligt ekonomiskt stod riktats till de sex regionala
CSD:erna, som sedan 2018 arligen fatt en miljon kronor vardera.

=>» La&s mer under NPO séllsynta sjukdomar.

Nationellt kompetenscentrum fér anhoriga

Nationellt kompetenscentrum anhériga (Nka) har uppdrag fran
Socialdepartementet, via Socialstyrelsen, att vara ett expertstdd for
kommuner, regioner och enskilda utforare nar det géller kunskap om
anhoriga samt utveckling och inférande av anhérigstod.
Verksamhetsomradet omfattar alla anhoriga oberoende av den nérstaende
personens alder, sjukdom, diagnos eller funktionsnedséttning.

NKka har ett sarskilt uppdrag att ge kunskapsstod till foraldrar och anhoriga
till personer, foretradesvis barn och unga, som har en kombination av svar
eller mycket svar intellektuell funktionsnedsattning, svara
kommunikationssvarigheter, omfattande rorelsenedsattning, omfattande
medicinska behov, ibland dovhet eller synskada. Vissa personer med
sallsynta halsotillstand ingar i denna malgrupp.

Orphanet

Orphanet grundades 1997 i Frankrike av INSERM (franska nationella
institutet for halso- och medicinsk forskning) med stéd av Europeiska
kommissionen. De samlar in och sprider kunskap om séllsynta
hélsotillstand, till exempel data om specialistkliniker, medicinska
laboratorier, pagaende forskning och patientorganisationer i respektive land,
for att forbattra diagnostik, vard och behandling av patienter med sallsynta
halsotillstand.
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Orphanet tillhandahaller information om sallsynta hélsotillstand. De
forvaltar ocksa nomenklaturen for sallsynta halsotillstand, ORPHA-koder.
Nationella team ansvarar for insamling av data om specialistkliniker,
medicinska laboratorier, pagaende forskning och patientorganisationer i
deras respektive land. Den svenska delen av Orphanet koordineras och
finansieras fran Karolinska Institutet.

Det &r Socialstyrelsen som ansvarar for att faststalla och rekommendera
klassificeringssystem inom hélso- och sjukvarden. Regionerna har darefter
ett ansvar for att implementera och anvanda dessa system i sina
journalsystem, i enlighet med nationella riktlinjer och krav. | Sverige pagar
arbete for att implementera ORPHA-koder i hélso- och sjukvarden, men i
nuldget finns ingen nationell standard for deras anvandning. ORPHA-koder
ar inte heller upptagna i regionernas elektroniska journalsystem.

=>» Las mer om Socialstyrelsens uppdrag under rubriken Termer och
klassifikationer.

=>» Las mer implementering av ORPHA-koder under rubriken
Internationell utblick — OD4RD i bilagan Omvarldsbevakning.

Diagnosspecifika kompetenscentrum

Nationellt kompetenscentrum for dévblinda vid MoGard arbetar nationellt
med kunskapsutveckling och kunskapsformedling inom omradet
dévblindhet. Dovblindhet ingar som en av flera funktionsnedséattningar i
flera av de sallsynta halsotillstanden.

Nationellt center for Rett syndrom och nérliggande diagnoser ar ett
kompetens- och resurscentrum som erbjuder vard — bade utredning och
behandling. De utfor forskning och kunskapsspridning om Rett syndrom och
nérliggande diagnoser. Verksamheten tillhdr organisatoriskt Jamtlands lans
landsting. Rett center ingar inte i systemet for NHV eller ERN. | Sverige &r
det Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm som &r medlem i ERN for
séllsynta syndrom med missbildningar eller intellektuell
funktionsnedséttning, dar Rett syndrom ingar.
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1177 - Fosterdiagnostik https://www.1177.se/barn-- hamtad
gravid/graviditet/undersokningar-under- 240803
graviditeten/fosterdiagnostik/

1177, Kliniska https://vardpersonal.1177.se/kunskapsstod = hamtad

kunskapsstod, / 240814

vardprogram och

vardforlopp

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

240830

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

Expertteam i Sverige: expertteam/expertteam/expertteamochexp 240702
ertresurser.5.631da2517ee3b8388125e96.h
tml

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

Centrum for sallsynta rdsregionalacentrumforsallsyntadiagnoser/ 240731

diagnoser csd/malforcentrumforsallsyntadiagnoser.5.
5d8a5cd41793ff87c4e584b.html

CSD i samverkan, Sveriges https://csdsamverkan.se/halsoochsjukvard/  hamtad

deltagande i ERN europeiskareferensnatverkern/ern/sveriges 240703
deltagandeiern.5.22db72cd186a1c6dd1280
6ca.html

Danmark, Aarhus Center https://www.auh.dk/afdelinger/born-og- hamtad

for Sjaldene Sygdomme unge/center-for-sjaldne-sygdomme/ 240804

(CSS)

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

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

EU-kommissionen, ERN i https://health.ec.europa.eu/rare-diseases- hamtad

Sverige and-european-reference-networks_en 240703

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

Patientrorlighetsdirektivet d-och-regler/regler-och- 240902
riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/om-
foreskrifter-och-allmanna-rad/eu-direktiv/

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

for rattigheter for personer  1484&Iangld=sv 240627

med funktionsnedsattning

2021-2030

European Patients’ https://eupati.se hamtad

Academy for Therapeutic 250114

Innovation (EUPATI)
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https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/om-foreskrifter-och-allmanna-rad/eu-direktiv/
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https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/om-foreskrifter-och-allmanna-rad/eu-direktiv/
https://ec.europa.eu/social/main.jsp?catId=1484&langId=sv
https://ec.europa.eu/social/main.jsp?catId=1484&langId=sv
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Dnr 13995/2024

Rubrik Adress Datum

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

rekommendationer till rekommendationer-till-sverige-om- 240804

Sverige om funktionsrattskonventionen-2024/

Funktionsrattskonventione

n 2024

Funktionsratt Sverige, https://funktionsratt.se/vad-ar- hamtad

Alternativrapportering till funktionsratt/lever-sverige-upp-till- 250113

FN rattigheterna-i-konventionen/

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

Tandvardsstod och Sarskilt  son/tandvard/tandvardsstod 241027

tandvardsbidrag

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

utbildning 240807

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

med blivande |&kare med-blivande-lakare/ 240830

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

innovativa sarlakemedel content/uploads/2022/11/DIPLO072_Strateg 240627
i_fo%CC%88r_sa%CC%88lIsynta_ha%CC%38lI
sotillsta%CC%8And_201019.pdf

Myndigheten for vard och https://www.vardanalys.se/rapporter/redo-  hamtad

omsorgsanalys, Redo for for-framtiden/ 241029

framtiden, 2024

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

omsorgsanalys, Fast lakarkontakt-i-primarvarden-2024/ 241029

ldkarkontakt i

primarvarden, 2024

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

omsorgsanalys, Varden ur n-ur-befolkningens-perspektiv/ 241029

befolkningens perspektiv,

2024

Nationellt https://nkcdb.se/ hamtad

kompetenscenter for 240830

dovblinda

Nationellt https://anhoriga.se/ hamtad

kompetenscentrum fér 240830

anhoriga

Nationella https://www.nationellavardkompetensradet hamtad

vardkompetensradet, .se/kunskapsunderlag/kunskapsunderlag- 250110

Slutredovisning - Nationell fran-radet/kunskapsunderlag-radet---

plan for innehallssidor/20242-slutredovisning---

kompetensforsérjningen i nationell-plan-for-kompetensforsorjningen-

halso- och sjukvarden i-halso--och-sjukvarden/

Nationella https://www.nationellavardkompetensradet hamtad

vardkompetensradet, .se/kunskapsunderlag/kunskapsunderlag- 250110

Kompetensforsorjning

fran-radet/kunskapsunderlag-radet---
innehallssidor/20225-
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Dnr 13995/2024

Rubrik Adress Datum

inom primarvarden - kompetensforsorjning-inom-primarvarden-

Slutrapport slutrapport/

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

Diseases a/ 240812

OHCHR: Committee onthe  https://www.ohchr.org/en/documents/gene hamtad

Rights of Persons with ral-comments-and- 240813

Disabilities, General recommendations/general-comment-no6-

comments equality-and-non-discrimination

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

240830

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

dokument, Nationell dokument/departementsserien-och- 240830

anhdrigstrategi promemorior/2022/04/nationell-
anhorigstrategi---inom-halso--och-sjukvard-
och-omsorg/

Regeringen, Strategi for https://www.regeringen.se/informationsma  hamtad

systematisk uppféljning av  terial/2021/09/informationsmaterial- 240830

funktionshinderspolitiken strategi-for-systematisk-uppfoljning-av-
funktionshinderspolitiken-under-20212031/

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

Harjedalen, Nationellt 240703

center for Rett syndrom

och narliggande diagnoser

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

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

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

Karolinska, Centrum for nktion-medicinsk-diagnostik- 240803

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

sjukdomar (CMMS) metabola-sjukdomar/

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

Karolinska, Sjukdomar som  nktion-medicinsk-diagnostik- 240803

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

nyféddhetsscreeningen medfodda-metabola-
sjukdomar/nyfoddhetsscreening/

Region Stockholm, https://www.vardcentraler.regionstockholm  hamtad

Samordnat Medicinskt .se/vi-erbjuder/vid-funktionsnedsattning/ 241029

Omhandertagande (SMO)

Region S6rmland, https://samverkan.regionsormland.se/for- hamtad

Samordnat Medicinskt vardgivare/medicinska- 241029

Omhandertagande (SMO) omraden/rehabilitering-habilitering-och-
forsakringsmedicin/funktionsnedsattning/s
mo/

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

Odontologiskt centrum i ation-och- 240703

Umea
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Rubrik Adress Datum
verksamheter/tandvard/specialisttandvarde
n/odontologiskt-kunskapscentrum-i-norr

Region Vasterbotten, https://www.regionvasterbotten.se/funktio ~ hamtad

PRImérvardens Medicinska  nsnedsattning/primo 240830

Omhandertagande (Primo)

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

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

for Socialstyrelsen forfattningssamling/forordning-2015284-
med-instruktion-for_sfs-2015-284/

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

sjukvardslagen (2017:30) och-lagar/dokument/svensk- 240902
forfattningssamling/halso-och-
sjukvardslag-201730_sfs-2017-30/

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

(2017:612) om samverkan och-lagar/dokument/svensk- 240830

vid utskrivning fran sluten forfattningssamling/lag-2017612-om-

halso- och sjukvard samverkan-vid-utskrivning-fran_sfs-2017-

612/

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

(2014:821) och-lagar/dokument/svensk- 240627
forfattningssamling/patientlag-
2014821_sfs-2014-821/#K1,

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

inom halso- och och- 240801

sjukvarden, betankande lagar/dokument/betankande/prioriteringar-

1996/97:SoU14 inom-halso-och-sjukvarden_gk01sou14/

Riksdagen, Tandvardslag https://www.riksdagen.se/sv/dokument- héamtad

(1985:125) och-lagar/dokument/svensk- 241127
forfattningssamling/tandvardslag-
1985125_sfs-1985-125/

Riksforbundet Sallsynta https://www.sallsyntadiagnoser.se/wp- hamtad

diagnoser content/uploads/2015/06/Skuggstrategi_20 240627
12_11_19.pdf

SKR, Hélso- och sjukvard - https://skr.se/skr/demokratiledningstyrning hamtad

valfrihetssystem och /styraleda/driftformer/valfrinetssystem/ers 250213

ersattningsmodeller attningsmodellerhalsoochsjukvard.1759.ht
ml

SKR, Kunskapsstyrning https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapss  hamtad
tyrningvard.44259.html 240731

SKR, NPO sallsynta https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapss  hamtad

sjukdomar tyrningvard/programomradenochsamverka 240830
nsgrupper/nationellaprogramomraden/npo
sallsyntasjukdomar.56462.htmi

SKR, Primarvard en https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklinga hamtad

vardniva vverksamhet/naravard/gemensamplanprim 240801

arvard/primarvardenvardniva.69558.html
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https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/halso-och-sjukvardslag-201730_sfs-2017-30/
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/halso-och-sjukvardslag-201730_sfs-2017-30/
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/lag-2017612-om-samverkan-vid-utskrivning-fran_sfs-2017-612/
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/lag-2017612-om-samverkan-vid-utskrivning-fran_sfs-2017-612/
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/lag-2017612-om-samverkan-vid-utskrivning-fran_sfs-2017-612/
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/lag-2017612-om-samverkan-vid-utskrivning-fran_sfs-2017-612/
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/lag-2017612-om-samverkan-vid-utskrivning-fran_sfs-2017-612/
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/patientlag-2014821_sfs-2014-821/#K1, 
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/patientlag-2014821_sfs-2014-821/#K1, 
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/patientlag-2014821_sfs-2014-821/#K1, 
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/patientlag-2014821_sfs-2014-821/#K1, 
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/betankande/prioriteringar-inom-halso-och-sjukvarden_gk01sou14/
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/betankande/prioriteringar-inom-halso-och-sjukvarden_gk01sou14/
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/betankande/prioriteringar-inom-halso-och-sjukvarden_gk01sou14/
https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/betankande/prioriteringar-inom-halso-och-sjukvarden_gk01sou14/
https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsstyrningvard.44259.html
https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsstyrningvard.44259.html
https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsstyrningvard/programomradenochsamverkansgrupper/nationellaprogramomraden/nposallsyntasjukdomar.56462.html
https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsstyrningvard/programomradenochsamverkansgrupper/nationellaprogramomraden/nposallsyntasjukdomar.56462.html
https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsstyrningvard/programomradenochsamverkansgrupper/nationellaprogramomraden/nposallsyntasjukdomar.56462.html
https://kunskapsstyrningvard.se/kunskapsstyrningvard/programomradenochsamverkansgrupper/nationellaprogramomraden/nposallsyntasjukdomar.56462.html
https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklingavverksamhet/naravard/gemensamplanprimarvard/primarvardenvardniva.69558.html
https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklingavverksamhet/naravard/gemensamplanprimarvard/primarvardenvardniva.69558.html
https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklingavverksamhet/naravard/gemensamplanprimarvard/primarvardenvardniva.69558.html

Bilaga: Kunskapsunderlag

Dnr 13995/2024

Rubrik Adress Datum

SKR, Overenskommelse om  https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklinga  hamtad

God och néra vard vverksamhet/naravard/overenskommelseo 240902
mengodochnaravard.28402.html

SKR, Overenskommelse om  https://skr.se/skr/halsasjukvard/vardochbe  hamtad

vard av séllsynta handling/kvinnorshalsa/overenskommelsef 250128

halsotillstand orattframjakvinnorshalsa.12718.html

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

240807

Socialstyrelsen, Cystisk https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad

fibros d-och-regler/omraden/sallsynta- 240830
halsotillstand/cystisk-fibros/

Socialstyrelsen, Foreskrifter  https://www.socialstyrelsen.se/globalassets hamtad

(SOSFS 2012:16) om sarskilt ~ /sharepoint- 240703

tandvardsbidrag dokument/artikelkatalog/foreskrifter-och-
allmanna-rad/2012-12-11.pdf

Socialstyrelsen, Foreskrifter  https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad

och allménna rad (SOSFS d-och-regler/regler-och- 241029

2012:17) om tandvard vid riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-

langvarig sjukdom eller rad/konsoliderade-foreskrifter/201217-om-

funktionsnedsattning: tandvard-vid-langvarig-sjukdom-eller-
funktionsnedsattning/

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

Férsakringsmedicinskt 240731

beslutsstod

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

Habiliteringsersattning uner/statsbidrag-for- 240703
habiliteringsersattning/

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

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

av funktionstillstand,

funktionshinder och halsa,

ICF

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

Kartlaggning visar pa stora  socialstyrelsen/pressrum/press/kartlaggnin 240807

behov av nationella g-visar-pa-stora-behov-av-nationella-

halsodata halsodata/

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

Kartlaggning av hinder for ~ teman/aldre/munvard-for-aldre- 250127

samverkan mellan personer/publikationer/

tandvard och hélso- och

sjukvard, S2019/00143

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

Kunskapsdatabasen d-och-regler/omraden/sallsynta- 240815

halsotillstand/
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https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklingavverksamhet/naravard/overenskommelseomengodochnaravard.28402.html
https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklingavverksamhet/naravard/overenskommelseomengodochnaravard.28402.html
https://skr.se/skr/halsasjukvard/utvecklingavverksamhet/naravard/overenskommelseomengodochnaravard.28402.html
https://www.snomed.org/?lang=sv
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/cystisk-fibros/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/cystisk-fibros/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/cystisk-fibros/
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/foreskrifter-och-allmanna-rad/2012-12-11.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/foreskrifter-och-allmanna-rad/2012-12-11.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/foreskrifter-och-allmanna-rad/2012-12-11.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/foreskrifter-och-allmanna-rad/2012-12-11.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/konsoliderade-foreskrifter/201217-om-tandvard-vid-langvarig-sjukdom-eller-funktionsnedsattning/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/konsoliderade-foreskrifter/201217-om-tandvard-vid-langvarig-sjukdom-eller-funktionsnedsattning/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/konsoliderade-foreskrifter/201217-om-tandvard-vid-langvarig-sjukdom-eller-funktionsnedsattning/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/konsoliderade-foreskrifter/201217-om-tandvard-vid-langvarig-sjukdom-eller-funktionsnedsattning/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/konsoliderade-foreskrifter/201217-om-tandvard-vid-langvarig-sjukdom-eller-funktionsnedsattning/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-rad/konsoliderade-foreskrifter/201217-om-tandvard-vid-langvarig-sjukdom-eller-funktionsnedsattning/
https://roi.socialstyrelsen.se/fmb
https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/kommuner/statsbidrag-for-habiliteringsersattning/
https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/kommuner/statsbidrag-for-habiliteringsersattning/
https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/kommuner/statsbidrag-for-habiliteringsersattning/
https://www.socialstyrelsen.se/statistik-och-data/klassifikationer-och-koder/icf/
https://www.socialstyrelsen.se/statistik-och-data/klassifikationer-och-koder/icf/
https://www.socialstyrelsen.se/om-socialstyrelsen/pressrum/press/kartlaggning-visar-pa-stora-behov-av-nationella-halsodata/
https://www.socialstyrelsen.se/om-socialstyrelsen/pressrum/press/kartlaggning-visar-pa-stora-behov-av-nationella-halsodata/
https://www.socialstyrelsen.se/om-socialstyrelsen/pressrum/press/kartlaggning-visar-pa-stora-behov-av-nationella-halsodata/
https://www.socialstyrelsen.se/om-socialstyrelsen/pressrum/press/kartlaggning-visar-pa-stora-behov-av-nationella-halsodata/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/

Bilaga: Kunskapsunderlag

Dnr 13995/2024

Rubrik Adress Datum

Socialstyrelsen, Kursdmnen  https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad
d-och-regler/utbildning/kursamnen/sok- 240731
kursamne/sallsynta-diagnoser/

Socialstyrelsen, Nationell https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad
hogspecialiserad vard d-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell- 240803
hogspecialiserad-vard/

Socialstyrelsen, Nationell https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad
hoégspecialiserad vard - d-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell- 241029

Fosterterapi hogspecialiserad-
vard/oversikt/fosterterapi/
Socialstyrelsen, Nationell https://www.socialstyrelsen.se/kunskasstod  hamtad
hogspecialiserad vard - -och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell- 240704
PGD hogsecialiserad-
vard/oversikt/preimlantatorisk-genetisk-
diagnostik/
Socialstyrelsen, Nationell https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad
hogspecialiserad vard, d-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell- 240812
oversikt alla omraden hogspecialiserad-vard/oversikt/
Socialstyrelsen, Nationell https://www.socialstyrelsen.se/globalassets  hamtad
kartldaggning av /sharepoint- 240704
barnhélsovarden dokument/artikelkatalog/ovrigt/2020-10-
6889.pdf
Socialstyrelsen, Nationella https://www.nationellavardkompetensradet hamtad
vardkompetensradet .se/om-radet/om-nationella- 240703
vardkompetensradet/
Socialstyrelsen, Nationell https://www.socialstyrelsen.se/globalassets hamtad
vagledning om fast /sharepoint- 240731
vardkontakt och individuell ~ dokument/artikelkatalog/vagledning/2017-
vardplan 10-25.pdf
Socialstyrelsen, Nationella https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad
planeringsstodet d-och- 240703
regler/kompetensforsorjning/nationella-
planeringsstodet/
Socialstyrelsen, Nationella https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad
screeningprogram d-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationella- 240731
screeningprogram/
Socialstyrelsen, Nationellt https://www.socialstyrelsen.se/om- hamtad
riktvarde for fast socialstyrelsen/pressrum/press/nationellt- 240808
lakarkontakt ska bidra till riktvarde-for-fast-lakarkontakt-ska-bidra-till-
okad kontinuitet och okad-kontinuitet-och-trygghet-i-
trygghet i priméarvarden primarvarden/
Socialstyrelsen, Ny statistik  https://www.socialstyrelsen.se/aktuellt/ny- hamtad
over fosterskador och statistik-over-fosterskador-och- 240803

kromosomavvikelser

kromosomavvikelser/
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https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/utbildning/kursamnen/sok-kursamne/sallsynta-diagnoser/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/utbildning/kursamnen/sok-kursamne/sallsynta-diagnoser/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/utbildning/kursamnen/sok-kursamne/sallsynta-diagnoser/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/oversikt/fosterterapi/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/oversikt/fosterterapi/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/oversikt/fosterterapi/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/oversikt/fosterterapi/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskasstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogsecialiserad-vard/oversikt/preimlantatorisk-genetisk-diagnostik/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskasstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogsecialiserad-vard/oversikt/preimlantatorisk-genetisk-diagnostik/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskasstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogsecialiserad-vard/oversikt/preimlantatorisk-genetisk-diagnostik/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskasstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogsecialiserad-vard/oversikt/preimlantatorisk-genetisk-diagnostik/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskasstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogsecialiserad-vard/oversikt/preimlantatorisk-genetisk-diagnostik/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/oversikt/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/oversikt/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/oversikt/
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/ovrigt/2020-10-6889.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/ovrigt/2020-10-6889.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/ovrigt/2020-10-6889.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/ovrigt/2020-10-6889.pdf
https://www.nationellavardkompetensradet.se/om-radet/om-nationella-vardkompetensradet/
https://www.nationellavardkompetensradet.se/om-radet/om-nationella-vardkompetensradet/
https://www.nationellavardkompetensradet.se/om-radet/om-nationella-vardkompetensradet/
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/vagledning/2017-10-25.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/vagledning/2017-10-25.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/vagledning/2017-10-25.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/vagledning/2017-10-25.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/kompetensforsorjning/nationella-planeringsstodet/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/kompetensforsorjning/nationella-planeringsstodet/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/kompetensforsorjning/nationella-planeringsstodet/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/kompetensforsorjning/nationella-planeringsstodet/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationella-screeningprogram/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationella-screeningprogram/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationella-screeningprogram/
https://www.socialstyrelsen.se/om-socialstyrelsen/pressrum/press/nationellt-riktvarde-for-fast-lakarkontakt-ska-bidra-till-okad-kontinuitet-och-trygghet-i-primarvarden/
https://www.socialstyrelsen.se/om-socialstyrelsen/pressrum/press/nationellt-riktvarde-for-fast-lakarkontakt-ska-bidra-till-okad-kontinuitet-och-trygghet-i-primarvarden/
https://www.socialstyrelsen.se/om-socialstyrelsen/pressrum/press/nationellt-riktvarde-for-fast-lakarkontakt-ska-bidra-till-okad-kontinuitet-och-trygghet-i-primarvarden/
https://www.socialstyrelsen.se/om-socialstyrelsen/pressrum/press/nationellt-riktvarde-for-fast-lakarkontakt-ska-bidra-till-okad-kontinuitet-och-trygghet-i-primarvarden/
https://www.socialstyrelsen.se/om-socialstyrelsen/pressrum/press/nationellt-riktvarde-for-fast-lakarkontakt-ska-bidra-till-okad-kontinuitet-och-trygghet-i-primarvarden/
https://www.socialstyrelsen.se/aktuellt/ny-statistik-over-fosterskador-och-kromosomavvikelser/
https://www.socialstyrelsen.se/aktuellt/ny-statistik-over-fosterskador-och-kromosomavvikelser/
https://www.socialstyrelsen.se/aktuellt/ny-statistik-over-fosterskador-och-kromosomavvikelser/

Bilaga: Kunskapsunderlag

Dnr 13995/2024

Rubrik Adress Datum
Socialstyrelsen, https://www.esv.se/Statsliggaren/Reglering  hamtad
Regleringsbrev 2024 sbrev?rbid=24140 240807
Myndighet
Socialstyrelsen, Rett https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad
syndrom d-och-regler/omraden/sallsynta- 240830
halsotillstand/retts-syndrom/
Socialstyrelsen, Samverkan  https://kunskapsguiden.se/omraden-och- hamtad
kring barn och unga, teman/barn-och-unga/samverkan-kring- 240804
Kunskapsguiden barn-och-unga/
Socialstyrelsen, SK-kurser https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad
d-och-regler/utbildning/sk-kurser/ 240731
Socialstyrelsen, Statsbidrag  https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/organi hamtad
for sationer/handikapporganisationer/ 240703
handikapporganisationer
Socialstyrelsen, Statsbidrag  https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/organi hamtad
for viss verksamhet pa sationer/viss-verksamhet-pa- 240703
funktionshinderomradet funktionshindersomradet/
Socialstyrelsen, Statsbidrag  https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/ovriga hamtad
inom tandvardsomradet /kompetenscentrum-pa-tandvardsomradet/ 240703
Socialstyrelsen, Statsbidrag  https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/organi hamtad
till anhérigorganisationer sationer/anhorigorganisationer/ 240703
Socialstyrelsen, Statsbidrag  https://statsbidrag.socialstyrelsen.se/organi hamtad
till organisationer som sationer/statsbidrag-till-organisationer- 240703
bidrar till en mer inom-omradet-sallsynta-diagnoser/
patientcentrerad vard for
patientgruppen personer
med sallsynta diagnoser
Socialstyrelsen, https://termbank.socialstyrelsen.se hamtad
Termbanken 240830
Socialstyrelsen, Termer och  https://www.socialstyrelsen.se/statistik-och- hamtad
klassifikationer data/klassifikationer-och-koder/ 240703
Socialstyrelsen, Uppféljning  https://www.socialstyrelsen.se/globalassets hamtad
av statsbidrag till /sharepoint- 241023
kompetenscentrum pa dokument/artikelkatalog/ovrigt/2014-12-
tandvardsomradet 28.pdf
Socialstyrelsen, Vem far https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad
gora vad i halso- och d-och-regler/regler-och-riktlinjer/vem-far- 241025
sjukvarden och tandvarden  gora-vad/
Socialstyrelsens foreskrifter  https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad
(2018:48) om nationell d-och-regler/regler-och- 240902

hogspecialiserad vard

riktlinjer/foreskrifter-och-allmanna-
rad/konsoliderade-foreskrifter/201848-om-
nationell-hogspecialiserad-vard/
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https://www.esv.se/Statsliggaren/Regleringsbrev?rbid=24140
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Dnr 13995/2024

Rubrik Adress Datum

Socialstyrelsens nationella https://www.socialstyrelsen.se/kunskapssto  hamtad

riktlinjer d-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationella- 240703

riktlinjer/

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

planeringsverktyg for fast d-och-regler/omraden/god-och-nara- 241017

lakarkontakt vard/fast-lakarkontakt/

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

om omstallningen till God d-och-regler/omraden/god-och-nara- 240912

och nara vard vard/uppfoljning/

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

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

utvardering (SBU),

Kontinuitet i varden.

Stockholm; 2021

Sveriges lakarforbund, Sa https://slf.se/sylf/app/uploads/2018/06/21-  hamtad

styr pengarna i sjukvarden  23-ersattningssystem.pdf 250212

Svenska Lakaresallskapet, https://www.youtube.com/watch?v=IgFyhZa hamtad

Ersattningssystemen i tylM 250112

halso- och sjukvardendel 1 pyyhe./mvww.youtube.com/watch2v=H7IwsIr

och 2 WBHY

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

Mun-H centrum 240703

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

Observatory on Health ications/i/sweden-health-system-review- 240902

Systems and Policies 2023

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