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Statistik over den geografiska
fordelningen av vissa
halsotillstand

I denna PM redovisas statistik éver forekomsten av vissa séllsynta
hélsotillstand och deras geografiska fordelning inom landet. Kéllan &r
Socialstyrelsens patientregister (PAR). Statistiken syftar till att utgora
underlag i utvecklingen av en reviderad modell for solidarisk finansiering
inom 6verenskommelsen mellan staten och regionerna om statsbidraget for
lakemedelsférmanerna. PM:en riktar sig framst till parterna i
overenskommelsen, men dven till personer som i sitt arbete eller vardag
moter patienter med sallsynta hélsotillstand.

Uppdraget

Socialstyrelsen har fatt i uppdrag att ta fram ett underlag 6ver den
geografiska fordelningen av vissa halsotillstand i Sverige (S2024/02156
(delvis)). Underlaget ska utformas pa ett sadant satt att det ska kunna utgora
grund fér beddmning av solidarisk finansiering av vissa ldkemedel i enlighet
med den modell for solidarisk finansiering som regleras i
dverenskommelsen om statens bidrag till regionerna for kostnader for
lakemedelsformanerna m.m. 2025, och omfattar ovanliga monogena
arftliga sjukdomar och kroniska infektionssjukdomar for vilka
lakemedelsbehandling finns tillganglig. Vid genomférandet av uppdraget
ska Socialstyrelsen fora dialog med regionerna och Tandvards- och
lakemedelsformansverket (TLV). Med denna PM avrapporteras uppdraget.
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Bakgrund

Forskningsframsteg inom bland annat precisionsmedicin leder till att nya
lakemedel utvecklas som kan tka mojligheterna att behandla patienter med
svara och sallsynta halsotillstand. Sadana lakemedel kan dock vara forenade
med mycket hoga kostnader. Genom ldkemedelsformanssystemet skyddas
den enskilde mot alltfér hoga utgifter for receptforskrivna lakemedel - under
en 12-manadersperiod betalar patienten for narvarande maximalt 2 900
kronor for sina receptbelagda lakemedel.? Resterande kostnader betalas av
det allménna via ett riktat statshidrag till regionerna for kostnader for
lakemedelsformanerna. Socialstyrelsens arliga lakemedelsprognoser utgor
basen for berédkningen av statsbidragets storlek. For 2025 var
nettostatshidraget 40 695 miljoner kronor [1]. Vilka lakemedel som ingar i
lakemedelsférmanen styrs av lagen (2002:160) om lakemedelsformaner
m.m. och beslutas av TLV efter ansokan fran lakemedelsforetagen. TLV gor
en bedomning av lakemedlets varde och samhallsnytta i forhallande till dess
kostnader och beslutar darefter om lakemedlet ska fa inga i
lakemedelsférmanerna, samt faststaller det inkopspris och forsaljningspris
som ska tillampas av 6ppenvardsapoteken.

Hur statsbidraget for lakemedelsformanerna fordelas mellan regionerna
bestams i 1-3 ariga 6verenskommelse mellan staten och Sveriges
Kommuner och Regioner (SKR). Statsbidraget innebér inte
fullkostnadstéckning for varje enskild region utan fordelas schablonmassigt
utifran befolkningsmangd och befolkningsstruktur (alder, kén, civilstand,
sysselséttningsstatus, inkomst och boendetyp). Sedan flera ar tillbaka
innehaller 6verenskommelsen en modell for solidarisk finansiering for de
fall dar det rader en ojamn geografisk fordelning av patienter med en
sjukdom som kraver mycket kostsam lakemedelsbehandling. | praktiken har
modellen kommit att omfatta lakemedel for ett fatal tillstdnd: Gauchers
sjukdom, hemofili A och B samt HIV. Fran 2024 inkluderas aven
behandling for arftlig transtyretinamyloidos (Skellefteasjukan).

I 6verenskommelsen mellan staten och SKR for 2025 har parterna enats om
att bedriva ett utvecklingsarbete med malsattningen att ta fram forslag till
reviderad modell for solidarisk finansiering av lakemedel fér sjukdomar med
ojamn geografisk spridning [1]. Det &r i detta arbete som féreliggande
underlag ska kunna anvéandas.

Monogena sjukdomar

Vid monogena tillstand orsakas sjukdomen av mutationer i en enda gen.
Symtomen beror pa vilken gen som ar skadad och pa vilket sétt dess
funktion har forandrats. Det finns tusentals monogena sjukdomar och alla &r

2 From den 1 juli 2025 hojs hogkostnadsskyddet till 3800 kr/ar



ovanliga, de flesta férekommer endast i ett fatal nya fall per ar i Sverige.
Monogena sjukdomar &rvs enligt Mendels &rftlighetslagar: autosomalt
dominant, autosomalt recessivt eller konsbundet. Vid autosomalt dominant
arftlighetsgang racker det med att den sjukdomsorsakande varianten finns i
en av de tva genkopiorna for att sjukdomen eller syndromet ska uppkomma.
For att en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom ska uppkomma maste
individen ha tva sjukdomsorsakande varianter, en i vardera genkopian. Nar
sjukdomar och syndrom nedérvs X-kromosombundet orsakas de av en
sjukdomsorsakande genvariant pa X-kromosomen, som ar en av de
kdnsbestammande kromosomerna. X-kromosombundet &rftliga sjukdomar
och syndrom férekommer som regel bara hos méan, och nedarvs vanligen via
friska kvinnliga anlagsbérare [2].

Omfattning och avgransningar

Urvalet har tagits fram i samrad med TLV, SKR och regionernas Rad for
nya terapier (NT-radet), och baseras i huvudsak pa TLV:s halsoekonomiska
utredningar och bedémningar av sérlakemedel.® De lakemedelsprodukter
som dessa utredningar avsett kommenteras inte vidare, och hansyn har heller
inte tagits till utfallet av TLV:s bedémningar, vilket innebér att det inte
nodvandigtvis i nulaget finns tillgangliga lakemedel pa den svenska
marknaden for alla halsotillstand som redovisas i PM:en.

Statistiken redovisar endast geografisk spridning, baserad pa patienternas
folkbokféringsort, utan ytterligare information avseende exempelvis kén
eller alder. Nagon analys av mojliga bakomliggande orsaker till den
geografiska fordelningen av halsotillstanden har inte genomforts inom
ramen for detta uppdrag. Statistik dver ett litet antal patienter riskerar att bli
slumpmassig och mindre tillforlitlig. Halsotillstand med mycket fa patienter
redovisas endast summariskt.

Metod

TLV:s halsoekonomiska utredningar och bedémningar av sarlakemedel
under perioden 20142024 utgjorde ett forsta urval av halsotillstand. TLV
definierade sarlékemedel som de laékemedel som uppfyller kraven i EU:s
regelverk om sérlakemedel (Foérordning (EG) nr 141/2000 om
sarldkemedel), vilket bland annat innebér att de ska vara avsedda for att
behandla livshotande, svart funktionsnedsattande eller allvarliga och
kroniska tillstand som forekommer hos hogst 5 av 10 000 (0,5 av 100 000)
invanare i EU [3].

3 Som en del av ett storre regeringsuppdrag om att underséka hur tillgangen till likemedel vid séllsynta
sjukdomar kan kunna starkas, fick TLV under 2023 i uppdrag av regeringen att kartligga myndighetens
formansbeslut avseende sarlakemedel, se ref [3].



Onkologiska lakemedel (ATC-kod L01) och icke-monogena indikationer
uteslots. NT- radet kompletterade urvalslistan med nagra aktuella
indikationer fran deras horisontspaning, i vilken lakemedel kartlaggs som
inom en tvaarsperiod bedoms kunna vara pa vag mot den svenska
marknaden och fa inverkan pa vérden.*

Statistiken baseras pa data frn Socialstyrelsens patientregister (PAR).°
Klassifikationen ICD-10 tacker dock bara en mindre del av alla séllsynta,
kanda, diagnoser. Indikationer som inte svarar mot halsotillstand med klart
avgrénsad(e) diagnoskod(er) i klassifikationen ICD10-SE, eller dar
diagnoskoden innefattade fler tillstind &n det eftersokta exkluderades pa
grund av detta.

For att uppskatta antalet patienter med respektive halsotillstand gjordes en
retrospektiv analys av forekomsten i PAR av unika patienter med minst en
vardkontakt med diagnoskod(er) (ICD-10) for det aktuella halsotillstandet
under en tjugoarsperiod (2004-2023). Det spelade ingen roll var patienten
vardats, eller om diagnoskoden var angiven som huvud- eller bidiagnos.
Varje patient raknades bara en gang (dvs. vid minst ett vardtillfalle), oavsett
antalet vardkontakter under 20-arsperioden. Genom samkorning med
Statistikmyndighetens SCB:s register dver totalbefolkningen (RTB)
exkluderades déarefter patienter som inte var folkbokférda i Sverige den 31
december 2023. Redovisningen av den geografiska fordelningen for de
patienter som aterstod (fortfarande levande och inte flyttat utomlands),
baseras pa individens folkbokforingsort den 31 december 2023. Patienter
som enbart vardats i primarvarden saknas i statistiken.

For halsotillstand som redan ingar i modellen for solidarisk finansiering
askadliggors de geografiska utbredningarna i kartor for att belysa eventuella
snedférdelningar. Metoden Jenks natural breaks/Jenks optimering har
anvants. Metoden identifierar naturliga brytpunkter i datan genom att justera
klassgranserna sa att summan av kvadrerade avvikelser inom varije klass blir
sa liten som mojligt, samtidigt som avvikelsen mellan klasserna maximeras.
Resultatet blir klasser som ar sa homogena som majligt internt, men dar
skillnaderna mellan klasserna ar sa stora som mojligt.

For de 6vriga hélsotillstanden (som inte ingar i modellen for solidarisk
finansiering) redovisas den geografiska spridningen i stapeldiagram eller
summariskt i text som andel patienter per hundratusen invanare, utan forsok
till analys av eventuell snedférdelning.

4 https://samverkanlakemedel.se/organisation---ordnat-inforande/nt-radet
5 https://www.socialstyrelsen.se/statistik-och-data/register/patientregistret/



Resultat

Geografisk fordelning av halsotillstand som
ingar i modellen for solidarisk finansiering

I modellen for solidarisk finansiering ingar i nulaget fyra monogena
sjukdomar (Gauchers sjukdom, Hemofili A och B och Skelleftedsjukan)
samt en infektionssjukdom (HIV).

Gauchers sjukdom

Gauchers sjukdom

Gauchers sjukdom hor till gruppen lysosomala sjukdomar.® Vid Gauchers sjukdom
inlagras glukosylceramid i kroppen, vilket leder till att olika organ skadas. Detta leder
till en rad symtom sasom forstorad lever och mjalte, skelettpaverkan med smarta och
benskorhet samt blodpaverkan med bland annat blodbrist och 6kad risk for
blédningar. I vissa fall ger sjukdomen aven upphov till neurologiska skador.
Sjukdomen delas in i tre huvudtyper och svarighetsgraden varierar fran svara symtom
redan vid fodseln till mild sjukdom som visar sig forst i vuxen alder. Gauchers sjukdom
arvs autosomalt recessivt. Gauchers sjukdom kan delvis behandlas genom
enzymersattningsbehandling [4].

Figur 1: Geografisk férdelning av patienter med Gauchers sjukdom

Antal per 100 000 invénare
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB
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Under tjugoarsperioden 2004-2023 aterfanns i PAR vardkontakter for
sammanlagt 78 unika patienter med diagnosen Gauchers sjukdom (ICD10-
koden E75.2A) som fortfarande var i livet och folkbokforda i Sverige i slutet
av 2023. Det motsvarade 0,6 patienter per 100 000 invanare i riket. Den
geografiska fordelningen bland dessa, baserat pa patienternas
folkbokforingsort den 31 december 2023, ses i figur 1. Sjukdomen var
vanligast forekommande i Norrbotten och Vasterbotten (3,6 respektive 2,3
patienter per 100 000 invanare). I sju lan (S6dermanland, Kronoberg,
Gotland, Blekinge, Varmland, Jamtland) fanns inga patienter med Gauchers
sjukdom.

Hemofili

Hemofili A och B

Blodarsjuka kéannetecknas av brist pa eller total avsaknad av en koagulationsfaktor, ett
protein som far blodet att levra sig. Hemofili A (brist pa faktor VIII) och B (brist pa
faktor IX) ar oftast konskromosombundet nedarvda och forekommer framst hos man.
Sjukdomen indelas i mild, moderat och svar form. Svar och moderat hemofili A och B
karaktariseras av blédningar i leder och muskler. Om blédningarna inte férebyggs
orsakar de sa smaningom bestaende férandringar som i sin tur kan leda till inskrankt
rorlighet, stelhet och kronisk smarta. Det finns fér narvarande ingen behandling som
till fullo botar blédarsjuka. Svara former av blédarsjuka behandlas forebyggande med
faktorkoncentrat som innehaller den koagulationsfaktor som saknas eller med icke-
faktorbaserade lakemedel. Svar hemofili A och svar till moderat hemofili B kan ocksa
behandlas med genterapi. Vid mild och ibland vid moderat form av blédarsjuka ar
behandling vid behov oftast tillrackligt [5].

Under tjugoarsperioden 2004-2023 aterfanns i PAR vardkontakter for 1719
unika patienter med diagnosen Hemofili A (ICD10-koden D66.9) och 362
patienter med Hemofili B (ICD10-koden D67.9) som fortfarande var i livet
och folkbokforda i Sverige i slutet av 2023. Den geografiska fordelningen,
baserat pa patienternas folkbokforingsort den 31 december 2023 ses i figur 2
och 3.



Figur 2 Geografisk férdelning av patienter med Hemofili A

Antal per 100 000 invénare
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB

Prevalensen for hemofili A var 16,3 patienter per 100 000 invanare i riket,
med en variation mellan 8,8-21 patienter per 100 000 invanare. Vanligast
var sjukdomen langst ostkusten (Stockholm, Uppsala, Sédermanland och

Ostergétland), i Gavleborg och Dalarna samt i Norrland och Vasterbotten.



Figur 3 Geografisk férdelning av patienter med Hemofili B

Antal per 100 000 invanare
08-26
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB

For hemofili B var prevalensen 3,4 patienter per 100 000 invanare i riket,
med en variation mellan 0,8-7,6 patienter per 100 000 invanare. Vanligast
var sjukdomen i Blekinge och Jamtland.

Skelleftesjukan

Skelleftesjukan

Arftlig transtyretinamyloidos (ATTRv-amyloidos), &ven kidnd som Skelleftesjukan eller
familjar amyloidos med polyneuropati (FAP) ger symtom fran bland annat de perifera
nerverna, hjartat, mag-tarmkanalen, 6gonen samt njurarna. Symtomen debuterar i
vuxen alder, vanligen som domningar och kanselbortfall i fotter, underben och ibland
hander. Efter hand forsvagas ocksa arm- och benmuskler. Rubbningar i hjartrytmen
(arytmier) ar vanligt och med tiden aven hjartsvikt. Njurarna paverkas och pa sikt kan
njursvikt uppkomma. Sjukdomen har ett fortskridande forlopp dar bade snabbare och
mer langsam férsamring forekommer. Sjukdomen férekommer dver hela varlden,
men ar vanligare i vissa avgransade omraden som exempelvis norra Sverige, norra
Portugal, Brasilien och Japan. Skelleftesjukan nedarvs autosomalt dominant. Det finns
lakemedel som kan bromsa det fortskridande sjukdomsforloppet, men de maste ges i
tidigt skede. Lakemedel anvands dven for att behandla nervsmartor, hjartsvikt, mag-
tarmsymtom, njursvikt och torra dgon [6].



Figur 4 Geografisk fordelning av patienter med Skellefteasjukan
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB

Under tjugoarsperioden 2004-2023 aterfanns i PAR vardkontakter for 641
unika patienter med diagnosen Skellefteasjukan (ICD10-koden E85.1) som
fortfarande var i livet i och folkbokforda i Sverige i slutet av 2023. Den
geografiska fordelningen, baserat pa patienternas folkbokféringsort den 31
december 2023, ses i figur 4. Flest patienter aterfanns som forvantat i
Vasterbotten och Norrbotten.



HIV

HIV

Hivinfektion orsakas av humant immunbristvirus som ar ett sa kallat retrovirus.
Utmarkande for retrovirus ar att de lagras i kroppens arvsmassa. En hivinfektion ldker
darfor inte ut spontant, utan den som har fatt hiv bar pa viruset resten av livet. Hiv har
lag smittsamhet, forutom de forsta veckorna efter att individen har fatt infektionen
och vid obehandlad hiv som utvecklats till aids, da smittsamheten &r hog pa grund av
hoga virusnivaer. Hiv finns i kroppsvatskor sasom blod, sperma, slidsekret och
bréstmjolk och kan dverforas sexuellt, eller via blod och blodprodukter. Det kan dréja
flera ar mellan smittotillféllet och debut av sjukdomssymtom. Sjukdomsbilden i den
senare fasen kan delvis bero pa viruset som sadant, men framfor allt pa andra
infektionssjukdomar, som upptrader pa grund av att hiv angriper och langsamt bryter
ned immunforsvaret. Sammantaget ger dessa komplikationer det sjukdomstillstand
som kallas aids. Hiv kan behandlas med effektiva Iakemedel, antiretroviral behandling
(ART), dar olika antivirala mediciner kombineras. Behandlingen minskar kraftigt
mangden cirkulerande virus och férhindrar sjukdomsutvecklingen om behandlingen
satts in i tid. Daremot finns ingen behandling som kan bota hiv [7].

Figur 5, geografisk férdelning av patienter med HIV
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB
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Under tjugodrsperioden 20042023 aterfanns i PAR vardkontakter for 9265
unika patienter med diagnosen HIV (ICD10-koden B20-B24, Z21), som
fortfarande var i livet i och folkbokforda i Sverige i slutet av 2023. Den
geografiska fordelningen, baserat pa patienternas folkbokféringsort den 31
december 2023 ses i figur 5. Prevalensen for HIV var 87,8 patienter per 100
000 invanare i riket, med en variation mellan 33,6-161,2 patienter per 100
000 invanare. Vanligast var sjukdomen i Stockholms lan.

Geografisk férdelning av monogena
halsotillstand dar lakemedelsbehandling
potentiellt finns tillganglig

Utover de halsotillstand som redan ingar i modellen for solidarisk
finansiering undersdktes den geografiska fordelningen hos ytterligare 14
monogena halsotillstand, dar lakemedelsbehandling potentiellt kan finnas
tillganglig (se metod). Dessa var:

«  Duchennes muskeldystrofi
«  Sicklecellsjukdom

«  Spinal muskelatrofi

o  Tuberous sclerosis

«  Epidermolysis bullosa

« Akondroplasi

«  Fenylketonuri

«  Glykogenos

«  Wiskott-Aldrichs syndrom
«  Fabrys sjukdom

«  Cystinos

«  Metakromatisk leukodystrofi
«  Niemann Picks sjukdom

«  Mukopolysackaridos typ Il

11



Duchennes muskeldystrofi

Duchennes muskeldystrofi (DMD)

Duchennes muskeldystrofi (DMD) ingar i sjukdomsgruppen dystrofinopatier, som
orsakas av brist pa eller nedsatt funktion av proteinet dystrofin. Avsaknad av dystrofin
leder till att muskelfibrerna lattare bryts ned och ersatts av bindvav och fett.
Sjukdomen medfor en langsamt fortskridande muskelsvaghet och férekommer néstan
bara hos man. De forsta symtomen brukar visa sig i trearsaldern. De muskelgrupper
som forst paverkas ar skulder- och backengordeln samt ryggmuskulaturen. Hur
snabbt muskelsvagheten tilltar varierar mellan olika personer med sjukdomen. Oftast
paverkas &ven hjartat. Aven andningsmusklerna férsvagas, vilket leder till férsédmrad
lungfunktion. Duchennes muskeldystrofi orsakas av en sjukdomsorsakande mutation i
en gen pa X-kromosomen, som ar en av de kdnsbestammande kromosomerna. Olika
lakemedel kan delvis forbattra muskelstyrkan. Personer med sjukdomen behéver
insatser av ett habiliteringsteam, liksom praktisk hjalp i vardagen av till exempel
personliga assistenter [8].

Under tjugoarsperioden 2004-2023 aterfanns i PAR vardkontakter for 392
unika patienter med diagnosen Duchennes muskeldystrofi (ICD10-kod
G71.0A), som fortfarande var i livet i och folkbokfdrda i Sverige i slutet av
2023. Den geografiska fordelningen, baserat pa patienternas
folkbokféringsort den 31 december 2023 ses i diagram 1. | riket var
forekomsten 3,7 patienter per 100 000 invanare, med en variation mellan
1,1-7,6 patienter per 100 000 invanare (Vastmanland respektive Blekinge).
Personer med sjukdomen aterfanns i samtliga lan.

Diagram 1, geografisk férdelning av patienter med Duchennes
muskeldystrofi

8 r
7 F

6

patienter per 100 000 invanare
N

M Duchennes muskeldystrofi

Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB
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Sicklecellsjukdom

Sicklecellsjukdom

Vid sicklecellsjukdom férandras proteinet hemoglobin (Hb), det protein som ger de
réda blodkropparna deras farg och transporterar syre till kroppens olika vavnader.
Férandringen gor att de réda blodkropparna blir deformerade vid vissa typer av
pafrestning samt far kortare livslangd. Skadorna pa de réda blodkropparnas
cellmembran, cellens yttre skal, gor att blodkropparna lattare fastnar pa blodkarlens
vaggar. Blodcirkulationen férsamras och det finns risk for tilltappning av blodkarlen
(vasoocklusion) och syrebrist i kroppens vavnader, vilket ger upphov till akut smarta.
Blodkropparnas forkortade livslangd ger blodbrist (hemolytisk anemi). Sjukdomen kan
leda till flera allvarliga komplikationer, exempelvis forsamrat blodfldde till olika organ,
infektioner, bensar, njurskador samt blodproppar och blédningar i hjarnan.
Sicklecellsjukdom nedéarvs autosomalt recessivt. Behandlingen syftar till att férebygga
komplikationer och lindra symtomen. Sjukdomen kan botas med
stamcellstransplantation [9].

Under tjugoarsperioden 2004-2023 aterfanns i PAR vardkontakter for 752
unika patienter med diagnosen Sicklecellsjukdom (ICD10-koden D57.0,
D57.1, D57.2), som fortfarande var i livet och folkbokférda i Sverige i slutet
av 2023. Den geografiska fordelningen, baserat pa patienternas
folkbokféringsort den 31 december 2023 ses i diagram 2. | riket var
prevalensen 7,1 patienter per 100 000 invanare i riket, med en variation
mellan 0-9,8 patienter per 100 000 invanare (Gotland respektive Skane)

Diagram 2, geografisk férdelning av patienter med Sicklecellsjukdom
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB
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Spinal muskelatrofi

Spinal muskelatrofi

Spinala muskelatrofier (SMA) ar en grupp neuromuskuldra sjukdomar som
kannetecknas av att motoriska nervceller i mellanhjarnan, férlangda margen och
ryggmargen bryts ned. Nedbrytningen av nervceller leder till fortskridande
muskelsvaghet och muskelfértvining (atrofi). SMA &r ett spektrum av tillstand som ar
indelade i typer beroende pa vid vilken alder sjukdomen visar sig. Symtomen i de olika
typerna ar likartade men svarighetsgraden och prognosen varierar.
Sjukdomsforloppet blir generellt svarare ju tidigare symtomen visar sig. SMA ingar
sedan augusti 2023 i den allmanna screeningen av nyfédda i Sverige (PKU-provet),
som gors for att tidigt upptacka allvarliga, behandlingsbara sjukdomar. SMA arvs
autosomalt recessivt. Fram till for nagra ar sedan har behandlingen vid SMA varit
enbart symtomlindrande, men nu finns i Sverige godkanda lakemedel mot sjalva
grundorsaken till sjukdomen som kan anvandas i vissa fall. I 6vrigt ligger fokus pa att
lindra symtomen och kompensera for de funktionsnedsattningar som uppstar [10].

Under tjugoarsperioden 2004-2023 aterfanns i PAR vardkontakter for 552
unika patienter med diagnosen spinal muskelatrofi (ICD10-koden G12.0.
G12.1), som fortfarande var i livet i och folkbokforda i Sverige i slutet av
2023. Det motsvarade en prevalens om 5,2 patienter per 100 000 invanare i
riket. Den geografiska fordelningen, baserat pa patienternas
folkbokfdringsort den 31 december 2023 ses i diagram 3 och varierade
mellan med en variation mellan 2,1-11,5 patienter per 100 000 invanare
(Orebro lan respektive Gotland)

Diagram 3, geografisk fordelning av patienter med Spinal
muskelatrofi
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB
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Tuberos skleros

Tuberoés skleros

Sjukdomen tuberds skleros kdnnetecknas av tumérliknande férandringar i hjarnan
och i flera andra organ, framfér allt i njurar, hjarta, dgon, lungor och hud. Symtomen,
svarighetsgraden och férloppet varierar mycket mellan olika personer med
sjukdomen. En del personer kan ha knappt markbara symtom, som diskreta
hudférandringar. Andra har symtom fran lungorna eller tumdérer i hjarnan och
njurarna som kan leda till allvarliga komplikationer. Férandringar i hjarnan kan ge
upphov till epilepsi, intellektuell funktionsnedsattning, autism och adhd. Mer an
hélften av alla med tuberds skleros far ocksa psykiska symtom som angest,
nedstamdhet och humdérsvangningar. Behandlingen sker i samverkan mellan olika
specialister och anpassas utifran individens behov. Den kan omfatta lakemedel,
kirurgi, kostbehandling och habiliteringsinsatser. Tuberds skleros nedarvs autosomalt
dominant i ungefar en tredjedel av fallen. Hos de flesta (ungefar 70 procent) beror
sjukdomen dock pa en nymutation [11].

Under tjugoarsperioden 2004-2023 aterfanns i PAR vardkontakter for 726
unika patienter med diagnosen tuberds skleros (ICD10-koden Q85.1), som
fortfarande var i livet och folkbokforda i Sverige i slutet av 2023. Det
motsvarade 6,9 patienter per 100 000 invanare i riket. Den geografiska
fordelningen, baserat pa patienternas folkbokforingsort den 31 december
2023 ses i diagram 4 och varierade mellan 4,2-10,8 patienter per 100 000
invanare (Dalarna respektive Kronoberg)

Diagram 4, geografisk férdelning av patienter med tuberés skleros
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB
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Epidermolysis bullosa

Epidermolysis bullosa

Epidermolysis bullosa (EB) tillhor sjukdomsgruppen gendermatoser, arftliga
hudsjukdomar. Sjukdomen ger blasor i huden och i vissa fall aven i slemhinnorna i
munnen, magtarmkanalen och 6gonen. De vatskefyllda blasorna uppstar ofta
spontant eller vid latt skada mot huden, och ger smartsamma och 6mmande sar samt
Okar mottagligheten for infektioner. Epidermolysis bullosa (EB) ar ett samlingsnamn
for ett 30-tal arftliga sjukdomsformer. De olika formerna kan férenklat delas in i fyra
olika grupper, beroende pa i vilket hudlager blasorna finns, svarighetsgraden och i
vilken grad arrbildning forekommer. Vid epidermolysis bullosa forekommer saval
autosomal dominant som autosomal recessiv arftlighet. Behandlingsinsatserna
inriktas framfor allt pa att skydda huden med forband samt att forebygga
komplikationer och infektioner. Malet &r att saren ska laka. Behandlingen anpassas
efter symtomen och svarighetsgraden, och sker ofta i samarbete med flera olika
specialister [12].

Under tjugoarsperioden 20042023 aterfanns i PAR vardkontakter for 688
unika patienter med diagnosen epidermolysis bullosa (ICD10-koden Q81)
som fortfarande var i livet och folkbokforda i Sverige i slutet av 2023. Det
motsvarade en prevalens om 6,5 patienter per 100 000 invanare i riket. Den
geografiska fordelningen, baserat pa patienternas folkbokforingsort den 31
december 2023 ses i diagram 5 och varierade mellan 4,4-10,6 patienter per
100 000 invanare (Kronoberg respektive Jonkopings lan).

Diagram 5, geografisk fordelning av patienter med epidermolysis
bullosa
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB
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Akondroplasi

Akondroplasi

Akondroplasi kannetecknas av uttalad kortvaxthet. Det ar framfor allt tillvaxten av
armar och ben som ar paverkad, medan balens langd bara ar latt minskad. Diagnosen
kan oftast stallas direkt vid fodseln eller under det forsta levnadsaret.
Skelettavvikelserna kan orsaka neurologiska komplikationer, eftersom utrymmet for
ryggmargen och forlangda margen ofta ar trangt. Symtom kan vara svarigheter att ga
langre strackor, ryggtrétthet, smartor, kanselbortfall och stickningar i benen,
forlamningar och inkontinens. Andningssvarigheter pa grund av tranga 6vre luftvagar
ar mycket vanligt. Behandlingen inriktas pa att motverka och lindra symtomen samt
kompensera for de funktionsnedsattningar som uppstar. Akondroplasi nedarvs
autosomalt dominant men beror i de allra flesta fall (mer &n 80 procent) pa en
nyuppkommen sjukdomsorsakande genvariant (nymutation) i en kénscell. Den
nyuppkomna genvarianten hos barnet blir arftlig [13].

Under en tjugoarsperiod (2004-2023) aterfanns i PAR vardkontakter for 451
unika patienter med diagnosen akondroplasi (ICD10-koden Q77.4), som
fortfarande var i livet och folkbokforda i Sverige i slutet av 2023. Det
motsvarade en prevalens om 4,3 patienter per 100 000 invanare i riket. Den
geografiska fordelningen, baserat pa patienternas folkbokfaringsort den 31
december 2023 ses i diagram 6 och varierade mellan 2,8-8,2 patienter per
100 000 invanare (Varmland respektive Gotland).

Diagram 6, geografisk fordelning av patienter med akondroplasi
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB
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Fenylketonuri

Fenylketonuri

Fenylalanin ar en essentiell aminosyra som kroppen inte sjalv kan tillverka utan som
tillférs via kosten. Vid fenylketonuri (phenylketonuria - PKU) har det enzym som
behovs for att bryta ned fenylalanin till tyrosin nedsatt funktion. Det gor att nivaerna
av fenylalanin blir sa hoga i blodet att hjarnan och nervsystemet skadas. Sjukdomen
finns i olika former med varierande svarighetsgrad. Vid fodseln har barn med
fenylketonuri inga symtom men utan behandling medfér sjukdomen skador i hjarnan
som leder till beteendeavvikelser, intellektuell funktionsnedsattning och
svarbehandlad epilepsi. Nyfoddhetsscreening for fenylketonuri startade 1965. I
Sverige kallas screeningen darfor ofta for PKU-provet, aven fast det numer ingar
screening for fler medfédda sjukdomar. Fenylketonuri nedarvs autosomalt recessivt.
Behandlingen vid fenylketonuri innebar en noggrann diet med en individuellt
anpassad och proteinreducerad kost. Syftet med dieten ar att minska intaget av
fenylalanin, men sma mangder av denna aminosyra behovs for att barnet ska vaxa
och utvecklas normalt [14].

Under en tjugoarsperiod (2004-2023) aterfanns i PAR vardkontakter for 511
unika patienter med diagnosen fenylketonuri (ICD10-koden E70.0), som
fortfarande var i livet och folkbokforda i Sverige i slutet av 2023. Det
motsvarade en prevalens om 4,9 patienter per 100 000 invanare i riket. Den
geografiska fordelningen, baserat pa patienternas folkbokfaringsort den 31
december 2023 ses i diagram 7 och varierade mellan 0-9,1 patienter per 100
000 invanare (Gotland respektive Orebro lan).

Diagram 7, geografisk férdelning av patienter med fenylketonuri
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB
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Glykogenoser med leverpaverkan

Glykogenoser med leverpaverkan

Glykogenoser ar arftliga sjukdomar som beror pa rubbningar i kroppens omsattning av
glykogen. Detta leder dels till inlagring av stora mangder glykogen i lever och muskler,
dels till svarigheter att leverera druvsocker (glukos) till vavnaderna efter deras snabbt
varierande behov. Inlagringen av glykogen leder ofta till leverférstoring. Det &r vanligt
med blodsockerfall (hypoglykemi) som kan ge symtom som humérsvangningar, hunger
och svettningar. Om blodsockret fortsatter att sjunka tillkommer sankt medvetandegrad
och medvetsldshet. Manga far ocksa metabola féljdsymtom som bland annat kan leda
till inflammationer i lederna (gikt). En del far symtom fran skelettmusklerna och ibland
aven hjartmuskulaturen. Det finns minst 15 kanda glykogenostyper som paverkar levern
och/eller musklerna. Symtomens svarighetsgrad varierar mellan olika typer av
sjukdomen. De flesta varianter av sjukdomen arvs autosomalt recessivt. Behandlingen
inriktas pa att normalisera blodsockernivan genom en individuellt anpassad diet med
tata intag av kolhydrater [15].

Under en tjugodrsperiod (2004-2023) aterfanns i PAR vardkontakter for 227
unika patienter med glykogeninlagringssjukdom (ICD10-kod E74.0), som
fortfarande var i livet i slutet av 2023. Det motsvarade en prevalens om 2,2
patienter per 100 000 invanare i riket. Den geografiska fordelningen, baserat
pa patienternas folkbokforingsort den 31 december 2023 ses i diagram 8 och
varierade mellan 1,0-3,3 patienter per 100 000 invanare (Kronoberg
respektive Vasternorrland).

Diagram 8, geografisk fordelning av patienter med glykogenos
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Kalla: Patientregistret, Socialstyrelsen; Registret 6ver totalbefolkningen, Statistikmyndigheten SCB
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Wiskott-Aldrichs syndrom

Wiskott-Aldrich syndrom (WAS)

Wiskott-Aldrichs syndrom (WAS) ar en immunbristsjukdom som sa gott som enbart
forekommer hos pojkar. Den typiska formen av sjukdomen kdnnetecknas av brist pa
blodplattar (trombocyter), kombinerad immunbrist, samt 6kad risk for
tumorsjukdomar. Bristen pa trombocyter gor att personer med syndromet lattare far
blédningar. Immunbristen gor att de blir infektionskansliga och att de kan fa allergier.
Wiskott-Aldrichs syndrom orsakas av en muterad gen pa X-kromosomen, som &ar en av
de kénsbestdmmande kromosomerna. I férsta hand behandlas syndromet med
hematopoetisk stamcellstransplantation (benmargstransplantation). Andra
behandlingar kan lindra symtomen [16].

Under en tjugoarsperiod (2004-2023) aterfanns i PAR vardkontakter for 62
unika patienter med diagnosen Wiskott-Aldrichs syndrom (ICD10-koden
D82.0), som fortfarande var i livet i slutet av 2023. Det motsvarade en
prevalens om 0,6 patienter per 100 000 invanare i riket. | fem lan fanns inga
patienter med sjukdomen (Gavleborg, Varmland, Halland, Gotland och
Kalmar lan). Fyra lan hade mellan 1-2 patienter per 100 000 invanare
(Uppsala, Sodermanland, Kronoberg, Vastmanland). Resterande 1an hade en
prevalens mellan 0,1 och 0,9 patienter per 100 000 invanare.

Lysosomala sjukdomar

Lysosomer &r cellorganeller som har till uppgift att bryta ned olika &mnen,
och de finns i alla kroppens celler utom i réda blodkroppar. I lysosomerna
finns ett 50-tal olika enzymer. Gemensamt for lysosomala sjukdomar ar en
storning i lysosomernas funktion, orsakad av bristande funktion hos nagot
enzym. | dag kénner man till ett 70-tal olika lysosomala sjukdomar [17].
Lysosomala sjukdomar &r mycket ovanliga, och statistiken om dem
redovisas darfor 6verskadligt utan diagram, och behéver tolkas med stor
forsiktighet.

Fabrys sjukdom

Vid Fabrys sjukdom rader brist pa enzymet alfa-galaktosidas, Det medfor att vissa
amnen inte bryts ned utan ansamlas i cellerna. Vanliga symtom ar smarta samt
paverkan pa hjartat, njurarna och blodkarlen i hjarnan. Sjukdomens svarighetsgrad
varierar och ar kopplad till hur mycket enzymaktivitet som finns kvar. Oftast bérjar
symtomen i tidig skolalder med episoder av smérta i handerna och fotterna, nedsatt
formaga att svettas och hudférandringar i form av sma réda prickar. I bérjan uppstar
smartorna framst i samband med feber, men med tiden kan de komma oftare. Tecken
pa Fabrys sjukdom hos vuxna kan vara forsamrad njurfunktion, hjartpaverkan, besvar
fran mag-tarmkanalen, dvergdende symtom pa syrebrist i hjarnan (TIA, transitoriska
ischemiska attacker) eller stroke. Fabrys sjukdom ar en X-kromosombundet arftlig
sjukdom. Fabrys sjukdom kan delvis behandlas med enzymersattning, som lindrar
symtomen och bromsar férsamringen [17].
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Under tjugoarsperioden 2004-2023 aterfanns i PAR vardkontakter for 146
unika patienter med Fabrys sjukdom (ICD10-koden E75.2F), som
fortfarande var i livet och folkbokforda i Sverige slutet av 2023. Detta
motsvarar 1,4 personer per 100 000 invanare. Ett lan saknade patienter med
Fabrys sjukdom (Visterbotten). Ovriga lan hade mellan 0,4 — 3,8 patienter
per 100 000 invanare.

Cystinos

Cystinos orsakas av brist pa ett transportprotein som gor att aminosyran cystin
ansamlas i kroppens vavnader, vilket leder till skador frdmst i njurarna, égonen och
skoldkorteln. Aven musklerna, bukspottkérteln, levern och mjalten kan paverkas.
Sjukdomen finns i tre former med olika svarighetsgrad. Nefropatisk cystinos ar den
allvarligaste och vanligaste formen, som framfor allt innebar symtom fran njurarna
och i senare stadium andra organ. Denna form kallas ocksa for infantil, eftersom
njursymtomen startar under forsta levnadsaret. Det finns ocksa en intermediar form
med ett lAngsammare forlopp, som brukar ge symtom under tonaren. Den tredje
varianten, icke-nefropatisk cystinos, férekommer enbart hos vuxna och medfér endast
symtom fran 6gonen i form av ljusskygghet. Cystinos arvs genom autosomal recessiv
nedarvning [18].

Cystinos ar mycket sallsynt. Under en tjugoarsperiod (2004—-2023) aterfanns
i PAR vardkontakter for enbart 20 unika patienter med Cystinos (ICD10-
koden E72.0A) som fortfarande var i livet och folkbokférda i Sverige i slutet
av 2023. Det motsvarade 0,2 personer per 100 000 invanare i riket. Tretton
lan hade inga folkbokférda patienter med Cystinos (Sédermanland,
Ostergétland, Kronoberg, Kalmar lan, Gotland, Halland, Orebro lin,
Vastmanland, Dalarna, Gé&vleborg, Jdmtland, Vésterbotten och Norrbotten).
Ovriga lan hade mellan 0,1-0,8 patienter per 100 000 invanare.

Metakromatisk leukodystrofi (MLD)

Metakromatisk leukodystrofi (MLD) ar en mycket sallsynt sjukdom som framst drabbar
hjarnans vita substans, med allvarliga skador pa nervsystemet som foljd. Sjukdomens
forlopp och svarighetsgrad beror pa i vilken alder symtomen kommer. Sjukdomen
delas darfor in i tre former: seninfantil, juvenil och adult form. Alla formerna innebar
en fortskridande paverkan pa rorelseférmagan och pa fardigheter som har med
inldrning och beteende att géra. Metakromatisk leukodystrofi nedarvs autosomalt
recessivt. Behandlingen inriktas framst pa att lindra symtom. Sjukdomsférloppen kan
bromsas genom stamcellstransplantation med blodstamceller fran en givare.
Genetiskt forandrade stamceller fran barnets egen benmarg eller blod kan vara
botande vid seninfantil och tidig juvenil form, férutsatt att behandlingen ges innan
barnet hunnit utveckla symtom [19].

Aven MLD &r en mycket sallsynt sjukdom. Under tjugoérsperioden 2004—
2023 aterfanns i PAR vardkontakter for 49 unika patienter med
metakromatisk leukodystrofi (ICD10-koden E75.2C E), som fortfarande var
i livet och folkbokférda i Sverige i slutet av 2023. Detta motsvarar 0,5
patienter per 100 000 invanare. Sju lan saknade folkbokforda patienter med
MLD (Soédermanland, Jonkdpings lan, Kronoberg, Gotland, Orebro l4n,

21



Vasternorrland, Visterbotten). Ovriga lan hade mellan 0,2—3,0 patienter per
100 000 invanare.

Niemann-Picks sjukdom

Vid Niemann-Picks sjukdom typ C ansamlas kolesterol och andra fetter i lysosomerna.
Sjukdomen paverkar centrala nervsystemet, som bestar av hjarnan och ryggmargen,
samt flera olika inre organ som levern och mjalten. Sjukdomen ar fortskridande och
finns i olika former med olika svarighetsgrader. Symtomen och forloppet ar mycket
varierande mellan olika personer med sjukdomen. Symtomen kan visa sig redan
under nyféddhetsperioden, men en del insjuknar forst efter 70 ars alder. Niemann-
Picks sjukdom typ C nedarvs autosomalt recessivt. Behandlingen inriktas pa att lindra
symtomen, forebygga medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedsattningar som sjukdomen leder till [20].

Aven Niemann-Picks sjukdom typ C &r mycket séllsynt. Under en tjugodrs-
period (2004-2023) aterfanns i PAR vardkontakter for 29 unika patienter
med diagnosen Niemann-Picks sjukdom (ICD10-koden E75.2D), som
fortfarande var i livet och folkbokforda i Sverige i slutet av 2023. Detta
motsvarar 0,3 personer per 100 000 invanare i riket. Atta l4n hade inga
patienter (S6dermanland, Gotland, Blekinge, Varmland, VVastmanland,
Dalarna, Vasternorrland och Jamtland). Ovriga lan hade mellan 0,1 — 0,8
patienter per 100 000 invanare.

Mykopolysackaridos typ II (Hunters sjukdom)

Personer med mukopolysackaridos typ 1I, dven kallad Hunters sjukdom, har brist pa
enzymet iduronat 2-sulfatas, vilket leder till att mukopolysackarider som normalt bryts
ner av enzymet i stallet inlagras i kroppen och skadar olika organ. Vid sjukdomen
paverkas hjarna, hjarta, leder, skelett, andningsorgan, lever och hoérsel i varierande
grad. Ungefar tva tredjedelar av personerna med sjukdomen har en svar form, som
aven innebér en fortskridande paverkan pa kognitiva funktioner. Sjukdomen
forekommer nastan enbart hos pojkar och finns i varierande svarighetsgrad.
Mukopolysackaridos typ II ar en X-kromosombundet arftlig sjukdom. Behandlingen
inriktas pa att lindra symtomen, férebygga medicinska komplikationer och
kompensera for de funktionsnedsattningar som sjukdomen leder till [21].

Under en tjugoarsperiod (2004-2023) aterfanns i PAR vardkontakter for 30
unika patienter med diagnosen mukopolysackaridos typ 1l (ICD10-koden
E76.1), som fortfarande var i livet och folkbokforda i Sverige i slutet av
2023. Detta motsvarar 0,3 personer per 100 000 invanare i riket. | tretton lan
fanns inga folkbokforda patienter (Uppsala, S6dermanland, Kalmar lan,
Gotland, Blekinge, Varmland, Orebro lan, Vistmanland, Dalarna,
Gavleborg, Vasternorrland, Jamtland och Vasterbotten) évriga 1&n hade
mellan 0,3 — 1,0 patienter per 100 000 invanare.
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regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-
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Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand,
Metakromatisk leukodystrofi, publicerad 1996, senast reviderad 2017-
10-03, hamtad fran https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-
regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-
bland-sallsynta-halsotillstand/metakromatisk-leukodystrofi/

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand, Niemann-
Picks sjukdom typ C, publicerad 2014-12-19 senast reviderad 2024-09-
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regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-
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Sjukdomsinformation om hepatit D, Folkhdlsomyndigheten uppdaterad
17 oktober 2013, hamtad fran
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Bilaga

Tabell 1: Antal unika patienter identifierade i PAR mellan 2004-2023,

som fortfarande var i livet och folkbokférda i Sverige den 31 december
2023.

hilsotillstand antal patienter
Gauchers sjukdom 78
hemofili A 1719
hemofili B 362
Skellefteasjukan 641
HIV 9265
Duchennes muskeldystrofi 392
Sicklecellsjukdom 752
Spinal muskelatrofi 552
Tuberous sclerosis 726
Epidermolysis bullosa 688
Akondroplasi 451
Fenylketonuri 511
Glykogenos 227
Wiskott-Aldrichs syndrom 62
Fabrys sjukdom 146
Cystinos 20
Metakromatisk leukodystrofi 49
Niemann Picks sjukdom 29
Mukopolysackaridos typ Il 30
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