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Beslut om nationell hégspecialiserad vard — viss vird vid
Differences in Sex Development

Beslut

Socialstyrelsen beslutar att viss vard vid Differences in Sex Development, DSD
(pé svenska kallat "tillstdnd som paverkar konsutvecklingen” eller “avvikande
konsutveckling”), enligt definitionen nedan, ska utgéra nationell hégspeciali-
serad vard och bedrivas vid fyra enheter.

Definition
Foljande ska utgora nationell higspecialiserad vird vid DSD:

1. Vid misstanke om DSD-tillstind under forsta levnadsaret ska en
NHVe kontaktas for bedémning, framtagande av virdplan och even-
tuell fortsatt multidiscipliniir handléiggning vid sidan enhet.

Féljande ska utgéra NHV och utféras av NHVe:

a) Bedoémning av hormonell och genetisk utredning

b) Barurologisk utredning sa som cystoskopi, laparoskopi och biopsi
¢) Patologisk granskning och genetik av gonadmaterial

d) Konshormonbehandling

2. Vid DSD-tillstand eller misstanke om DSD-tillstand, efter forsta lev-
nadsaret och hos vuxna, ska kontakt tas med NHVe for bedémning,
framtagande av vardplan och eventuell fortsatt multidisciplinir hand-
liggning vid sadan enhet.

Foljande ska utgéra NHV och utforas av NHVe:

a) Beddmning av hormonell och genetisk utredning

b) Urologisk/gynekologisk utredning sa som skopi med/utan biopsi

¢) Patologisk granskning och genetik av gonadmaterial

d) Beslut om initiering av kénshormonbehandling inkl. pubertetsin-
duktion

e) Initiering av vaginal dilatationsbehandling
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Fortydliganden till definitionen

1. Med DSD-tillstdnd och misstanke om DSD-tillstind hos nyfodda/sma-
barn (under forsta levnadséret) avses exempelvis men inte uteslutande
foljande:

uppenbart oklart kén
hypospadi och retentio testis

hypospadi med andra tecken pa bristande virilisering sasom mikro-
penis eller bifid scrotum

klitorishypertrofi

bakre labial fusion, singelmynning hos flicka

inguinalt brack med palpabel gonad/missténkt testikel, hos flicka
ndr genitalia inte 6verensstimmer med prenatal karyotyp

bilateral icke palpabla testiklar hos fullganget barn med i évrigt man-
lig fenotyp (t.ex. Prader V, CAH)

2. Med DSD-tillstand och misstanke om DSD-tillstind efter forsta lev-
nadsaret och hos vuxna, avses exempelvis men inte uteslutande, {ol-
jande:

tidigare oupptéickt DSD-tillstand

primér amenorré hos flicka/ kvinna med kénskromosomavvikelse, va-
ginalatresier och liknande genitala avvikelser

inguinalbrack med palpabel gonad/misstinkt testikel hos flicka/
kvinna

virilisering hos flicka/ kvinna (klitorishypertrofi och/eller labiafusion)
uttalad gynekomasti hos pojke/ man tidigare opererad for hypospadi

symptomgivande uterus- och/eller vaginal missbildning inklusive
Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser-syndrom (MRKH)

komplett och partiell androgenokinslighet (CAIS och PAIS)
testosteron och DHT syntesdefekter
ovotestikular DSD

tillstand med defekt androgensyntes sasom enzymdefekter i binjure-
barkens hormonsyntes

LH receptordefekt, Leydig cells hypoplasi/aplasi

tillstand som paverkar gonadutveckling sdsom komplett och partiell
gonaddysgenesi

3. Provtagning/utredning (t.ex. blodprovstagning) vid obestimbart kon vid
fodseln kan initieras regionalt innan barnet skickas, efter lokala forut-
sattningar och i samrad med NHVe.
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4. Plan for utredning och eventuell handliaggning ska tas fram av NHVe,
men utforande av utredning och eventuell viss handlaggning vid DSD-
tillstand, eller misstanke om DSD-tillstand efter forsta levnadsaret och
hos vuxna kan delvis utféras regionalt efter lokala forutsittningar.

5. Beslut om kénshormonbehandling till bamn efter forsta levnadséret och
till vuxna ska tas av NHVe men initiering och uppféljning kan i sam-
verkan med NHVe ske vid regionalt center om lokala forutsittningar
finns.

6.  Den initiala vaginala dilatationsbehandlingen ska ske p4 NHVe men
den fortsatta behandlingen kan, i dverenskommelse med remitterande
enhet, ske regionalt/i patientens hemregion om ritt forutséttningar
finns.

Avgrinsningar till definitionen
Féljande omraden, med stark koppling till definitionen, ingér €] i definitionen:

1 Turner utan Y-kromosom

2. Klinefelters syndrom

3. Glukokortikoidbehandling vid CAH

4 Patienter som redan ingar i andra tillstindsomriden, t.ex. viss avancerad
barn- och ungdomskirurgi (vABUK), inkluderas ej primért i detta forslag.

Arendet

Sakkunniggruppens forslag om nationell hogspecialiserad vird

En sakkunniggrupp har pa uppdrag av Socialstyrelsen gjort en genomlysning av
vardomradet Differences in Sex Development (DSD). Sakkunniggruppen fore-
slér att Socialstyrelsen beslutar att viss vard vid DSD ska utgdra nationellt
hogspecialiserad vard och bedrivas vid fyra enheter.

Detta bedéms vara vard som ar komplex, sillan forekommande, kriver en viss
volym och multidisciplindr kompetens. Véarden kriver insatser frin t.ex. endokri-
nolog, sjukskoterska/koordinator, psykolog, gynekolog, barnurolog, urolog, sex-
olog, genetiker och patolog, vilket gor den multidisciplinir.

Idag bedrivs denna vard till stor del vid fyra av universitetssjukhusen inom dedi-
kerade DSD-team men ingen har ett formellt nationellt ansvar. De senaste decen-
nierna har genetisk och hormonell kunskap 6kat narmast explosionsartat vilket
forbittrat utredningsméjligheterna och den medicinska véirden. Kunskapen inom
omradet dr dock inte spridd inom barn- eller vuxensjukvarden. Den avancerade
genitala kirurgin dr sdrbar da det inte finns tillracklig 4tervéxt bland kirurger var-
ken pa barn-, eller framforallt pa vuxensidan. Sammantaget bedémer sakkunnig-
gruppen att detta kan paverka kvalitet och patientsdkerhet. Det finns ett begriin-
sat antal enheter och dedikerade personer som har skapat en informell struktur
for att forbittra varden for dessa patienter inom bade barn- och vuxensjukvarden.

Sakkunniggruppen finner att en koncentration av aktuell vard 6kar férutséttning-
arna fOr att forbattra kvaliteten, patientsikerheten och kunskapsutvecklingen
samtidigt som ett effektivt anvindande av hélso- och sjukvardens resurser kan

3(8)



SOCIALSTYRELSEN 2024-06-11 Dnr 29988/2022

uppnas. En formell fordelning av viss skapar en tydlighet och stérre trygghet for
patienten. Denna patientgrupp behover livsléng kvalificerad uppfélining. De nat-
ionella enheterna kan ocksa bli mer robusta dver tid och sikerstalla stod till reg-

ionala vardenheter.

Konsekvenserna av att koncentrera denna vérd r dverviigande positiva. Patient-
gruppen dr relativt liten och darfér gynnas kunskapsuppbyggande av en koncent-
ration av varden. En koncentration ger dven 6kade férutsittningar for att varden
ska kunna uppratthallas och &ven forbittras i och med att de nationella enheterna
kan bygga mer kunskap och erfarenhet kring viss behandling, inklusive kirurgin,
och sprida denna kunskap genom sitt tydliga och formella ansvar for kunskaps-
spridning.

Sakkunniggruppen bedomer att akutsjukvarden inom detta omrade férblir opa-
verkad.

Omkringliggande, nérliggande omraden, s& som redan beslutade, nationellt
hogspecialiserade omraden som viss avancerad barn- och ungdomskirurgi kan
péverkas negativt, om inte hénsyn tas till den sarbarhet géllande kirurgisk kom-
petens som finns idag och redan beslutade tillstindsomraden samt att erforder-
liga resurser tillstts.

Remissinstansernas yttranden

Socialstyrelsen har remitterat sakkunniggruppens underlag med férslag till kon-
centration av vardomradet till berérda remissinstanser. Det remitterade forslaget
innefattade en uppdelning av vissa kirurgiska atgarder och dven att viss kirurgi
skulle vara undertillstdnd pa tva enheter. Av remissinstansernas yttranden fram-
gér 1 huvudsak fdljande.

De flesta remissinstanser ar positiva till den remitterade definitionen (men flera
har synpunkter). Bl.a. 6nskade Norra sjukvérdsregionen och Syddstra sjukvards-
regionen ett fortydligande kring vissa formuleringar. Vastra Gotalandsregionen
lyfter flera fragor kring hur kirurgin skulle definieras samt vara fordelad som un-
dertillstand vid tvé enheter. Tva instanser, Sveriges Kommuner och Regioner
(SKR) och ME Gynekologi och Reproduktionsmedicin, Karolinska Universitets-
sjukhuset, tillstyrker inte forslaget. SKR ifragasatter nyttan av en formalisering
till NHV och ME Gynekologi och Reproduktionsmedicin saknar vuxenperspek-
tivet och ifrdgasatter avgransningar som gjorts.

Sakkunniggruppens svar pd remissinstansernas yttranden
Sakkunniggruppen har getts mojlighet att inkomma med synpunkter pa remissin-
stansernas yttranden och har inkommit med i huvudsak f6ljande synpunkter.

Sakkunniggruppen konstaterar att majoriteten av remissinstanserna tillstyrker
forslaget, ofta med vardefulla inspel. Manga synpunkter har inkommit gillande
behov av fortydligande kring definitionen, framf6rallt om alla exemplifierade di-
agnoser ska remitteras till NHVe och hur ménga enheter som den genitala kirur-
gin ska utforas vid. Flera synpunkter har dven inkommit géllande handlaggning
av vuxna med DSD bl.a. om vilka diagnoser som ska ingé samt vilken vard som
ska utgdra den tillstandspliktiga varden.
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Sakkunniggruppen vill med sitt forslag géra varden uppmérksam pa och fatta
misstanke om DSD vid vissa tillstand som exemplifieras under rubriken fortydli-
ganden till definitionen. Sakkunniggruppen vill fértydliga att vid sddan miss-
tanke ska NHVe kontaktas, i enlighet med definitionen. De betonar att avsikten
inte ar att alla tillstind som exemplifieras ska remitteras till NHVe,

Sakkunniggruppen vill dven betona att transitionen till vuxensjukvarden &r helt
central for att denna patientgrupp ska fa ett bra omhédndertagande med hormon-
behandling, fertilitetsfragor m.m. under hela livet. Det ér centralt att dessa pati-
enter inte forlorar kontakt med véarden vid 6vergangen till vuxenlivet. Ett stort
problem foér vuxna patienter med DSD-tillstand ar att de ofta inte har nagon kon-
takt med varden, de vet inte vart de ska vinda sig och ménga har problem med
stigma och skam vilket gor att de inte alltid kommer till rétt vardgivare, eller helt
enkelt inte vagar s6ka. Med NHV sékerstills att vuxna med DSD-tillstind remit-
teras till kompetent omhéandertagande inom vuxensjukvérden, dven de patienter
som idag har sjukvardskontakter pa andra hall.

Vidare viljer sakkunniggruppen att justera antal enheter till att all foreslagen
véard inom definitionen ska handldggas vid fyra enheter. Ledaméterna beddmer
att framtida tillstindsenheter, i samrdd och samverkan, ir de som bast bedémer
om viss vard behdver fordelas mellan dem och vid behov koncentreras ytterli-
gare. Kirurgi f6r barn vid DSD-tillstdnd har under det senaste 1-2 decennierna
debatterats och dr under fordndring. Av detta skil anser sakkunniggruppen att
varden inte bor detaljstyras eftersom det finns risk for inldsningar och negativa
effekter. Det maste finnas utrymme for utveckling av varden och omhénderta-
gandet av de patienter som nu inte opereras under smabamsaren. Det dr darfor
svart att specificera kirurgin pa vuxensidan eftersom volymerna dnnu ar valdigt
begrinsade.

Den sdrskilda beredningsgruppens yttrande

I drendet har dven en sérskild beredningsgrupp yttrat sig ver sakkunniggrup-
pens forslag; om de positiva effekterna av den foreslagna koncentrationen Gver-
viger eventuella negativa effekter f6r hilso- och sjukvardssystemet.

I analysen har paverkan pa akutsjukvarden, narliggande omréaden, geografiska
aspekter, transporter, utbildning och forskning beaktats. Av beredningsgruppens
yttrande framgar i huvudsak féljande.

Beredningsgruppen tillstyrker sakkunniggruppens forslag att Differences in Sex
Development (DSD) ska utgdéra nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid
fyra enheter. Beredningsgruppen avstyrker dock sakkunniggruppens forslag att
den genitala kirurgin ska ingd 1 definitionen och anser att denna ska flyttas till
sérskilda villkor.

Det framgér av sakkunniggruppens arbete att kirurgin for patientgruppen ar un-
der utveckling och att det i framtiden kanske kommer att vara delvis andra speci-
alister och kompetenser som opererar denna patientgrupp n idag. Att fyra en-
heter skulle tilldelas tillstand fér denna ovanliga kirurgi skulle kunna medfora att
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ingreppen sprids pa for ménga enheter. Beredningsgruppen anser att det dr lamp-
ligt att under denna utvecklingsfas flytta kirurgin till sirskilda villkor och att So-
cialstyrelsen i sin drliga uppfoljning titt foljer antalet operationer, typ av operat-
loner samt vid vilken enhet operationerna sker. Denna uppf6ljning skulle kunna
ligga till grund for att i ett senare skede vid behov uppdatera definitionen och
ldgga till kirurgin.

Beredningsgruppen foreslér vidare att NHVe ska ha, som sarskilt villkor, till-
gang till och gemensamt ansvara for att det finns kompetens for genital kirurgi
for patientgruppen.

Beredningsgruppen bedomer att akutsjukvérden, andra omraden eller patient-
transporter inte paverkas negativt av forslaget. Beredningsgruppen kan heller
inte se nagra negativa konsekvenser for forskningen eller kompetensforséri-
ningen inom omradet. De konstaterar att det redan idag finns fyra enheter som
arbetar med denna patientgrupp avseende barn och att en koncentration av vard
dven fOr vuxna patienter inom definitionen kommer att ge positiva effekter t.ex.
for en mer sammanhallen vard samt f6r kunskapsspridning.

Sammanfattningsvis finner beredningsgruppen att en koncentration av aktuell
vard till fyra enheter 6kar forutsittningarna for att forbittra kvaliteten, patientsa-
kerheten och kunskapsutvecklingen samtidigt som ett effektivt anvindande av
hilso- och sjukvardens resurser kan uppnas.

Skiilen for beslutet

Rattslig reglering

Av 2 kap. 7 § hilso- och sjukvardslagen (2017:30) framgar att med nationell
hégspecialiserad vard avses offentligt finansierad hilso- och sjukvérd som behé-
ver koncentreras till en eller flera enheter men inte till varje samverkansregion
for att kvaliteten, patientsikerheten och kunskapsutvecklingen ska kunna upp-
rdtthallas och ett effektivt anvindande av hilso- och sjukvéirdens resurser ska
kunna uppnas.

Av 7kap. 5 § samma lag som ovan framgar bl.a. att den myndighet som rege-
ringen bestdimmer beslutar vilken halso- och sjukvérd som ska utgéra nationell
hégspecialiserad vard och pd hur manga enheter sadan vard ska bedrivas. Vid
bedomningen av om en atgérd ska utgdra nationell hogspecialiserad véard ska
hinsyn sdrskilt tas till om vérden ér komplex eller sillan forekommande och om
den kréver en viss volym, multidisciplindr kompetens eller stora investeringar el-
ler medfor hoga kostnader. Beslutet fér inte dverklagas.

Enligt 2 kap. 1 § hilso- och sjukvéardsforordningen (2017:80) beslutar Socialsty-
relsen vilken hélso- och sjukvard som ska utgéra nationell hégspecialiserad vard
enligt 2 kap. 7 § hilso- och sjukvéardslagen och pa hur manga enheter sadan vard
ska bedrivas.

Socialstyrelsens bediomning

Av utredningen i drendet framgar att sakkunniggruppen foreslar att viss vérd vid
DSD, enligt definitionen under rubriken beslut, ska utgéra nationell hogspeciali-
serad vérd och bedrivas vid 4 enheter.
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Socialstyrelsen konstaterar att en majoritet av remissinstanserna har tillstyrkt
sakkunniggruppens forslag men med synpunkter pa vissa formuleringar och for-
slag till undertillsténd for kirurgin. Vidare konstateras att sakkunniggruppen har
Justerat sitt forslag i enlighet med remissynpunkterna men dven éndrat till att ki-
rurgin inte ska detaljstyras genom undertillstand d& omréadet ar under forandring
och man vill istillet tillata kunskapsspridning och att bygga kompetens inom alla
de nationella enheterna.

Vidare konstaterar Socialstyrelsen att den séirskilda beredningsgruppen tillstyr-
ker sakkunniggruppens forslag/sakkunniggruppens justerade forslag men med
térslag att flytta kirurgin till sirskilda villkor.

Socialstyrelsen instimmer delvis i sakkunniggruppens forslag att viss vard vid
DSD, enligt definitionen under rubriken beslut, ska utgéra nationell hogspeciali-
serad vard och bedrivas vid fyra enheter. Socialstyrelsen instimmer i bered-
ningsgruppens forslag att kirurgin undantas fran definitionen och att de nation-
ella enheterna istéllet ska ha tillgdng till och gemensamt ansvara for att det finns
kompetens for genital kirurgi for patientgruppen. Socialstyrelsen har i denna be-
domning beaktat att kirurgin dr under utveckling for patientgruppen och att det
inte skulle gynna kunskapsutvecklingen att detaljstyra omradet utéver att det ska
utgora ett sérskilt villkor for enheterna att samverka kring.

Utredningen i drendet visar enligt Socialstyrelsens bedémning att aktuell vérd ir
komplex, sillan forekommande och kriver multidisciplinira team for att uppritt-
hélla god och patientsiker vard.

Socialstyrelsen instimmer i sakkunniggruppens forslag att aktuell vérd ska kon-
centreras till fyra enheter. Socialstyrelsen har vid denna bedémning sérskilt be-
aktat den aktuella patientvolymen och behovet av att sikerstilla att likare och
andra professioner ska kunna uppritthalla sin kompetens och tillhandahélla vard
av god kvalitet. Vidare bedomer Socialstyrelsen att den sammanhallna varden
for barn och vuxna 6kar férutséttningarna till kunskapsspridning och kompetens-
forsérjning inom omradet.

Socialstyrelsen finner att en koncentration av aktuell vérd till fyra enheter ¢kar
forutsattningarna fér att uppritthalla kvaliteten, patientsikerheten och kunskaps-
utvecklingen samtidigt som ett effektivt anviindande av hilso- och sjukvardens
resurser kan uppnas.

Mot bakgrund av ovanstaende beslutar Socialstyrelsen att viss vard vid DSD, en-
ligt definitionen under rubriken beslut, ska utgéra nationell hogspecialiserad
vard och bedrivas vid fyra enheter.

Detta beslut far inte 6verklagas.

Beslut i detta drende har fattats av stallforetridande generaldirektéren Urban
Lindberg. I den slutliga handlédggningen har avdelningschefen Tomas Lindén,
avdelningschefen Par Odman och enhetschefen Kristina Wikner deltagit. Utreda-
ren Erika Anthoney-Oscarson har varit féredragande.
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