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Beslut om nationell hégspecialiserad vard — viss vard vid
medfodda immunologiska sjukdomar

Beslut

Socialstyrelsen beslutar att viss vard vid medfédd immunologisk sjukdom, enligt
definitionen nedan, ska utgdra nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid
tre enheter.

Definition

Foljande ska utgora nationell higspecialiserad vard vid medfodd immunologisk

sjukdom:

1. Handhavande av larm fran nyféddhetsscreening och dirigering av den fort-
satta handlaggningen vid medfédd immunologisk sjukdom.

* Verifiering av nyfoddhetsscreening genom riktad utredning med ex-
empelvis immunologiska, genetiska och biokemiska analyser.

2. Klinisk bedomning vid sdkerstalld medfodd immunologisk sjukdom.

* Minst en av de kliniska beddmningarna ska goras av en nationell
hégspecialiserad vardenhet (NHV-enhet), oavsett patientens alder.

3. Klinisk bedémning vid fortsatt misstanke om medfédd immunologisk sjuk-
dom med komplex symptombild efter avslutad basal immunologisk utred-
ning, oavsett patientens alder.

* Fortsatt beddmning och om méjligt bekraftande av diagnos vid oklar
genetisk variant eller negativ genetisk utredning oavsett patientens &l-
der.

4. Utredning inf6r, och stéllningstagande till in- och utsittning av viss avan-
cerad behandling, samt uppfdljning och kontroller av sddan behandling,
oavsett patientens alder.

* Stamcellstransplantation vid medfédd immunologisk sjukdom ska ut-
foras vid NHV-enhet, oavsett patientens alder.
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Fortydliganden till definitionen

¢ Med sjukdomsgruppen medfédda immunologiska sjukdomar avses samtliga
tillstand hos barn och vuxna orsakade av medfodda avvikelser i immunsyste-
met som kan ge symtom fran olika organ som kan debutera i alla dldrar. Inter-
national Union of Immunological Societies (IUIS) publicerar regelbundet rap-
porter dir de sjukdomar som ingér i gruppen definieras och klassificeras.
Senaste publikationen vid tidpunkten for sakkunniggruppens yttrande ir Tan-
gye et al J of Clin Immunol (2022) 42:1473-1507. De patientgrupper som ej
avses listas under rubriken Avgransningar till definitionen. Observera dock att
NHV-enhet alltid kan kontaktas géillande komplicerade immunbrister oavsett
om de &r listade under rubriken Avgransningar.

* Basal immunologisk utredning ska ske inom regional vard i enlighet med de
senaste riktlinjerna for omradet (https://slipi.nu/medicinsk-info/). Vid oklar
genetisk variant eller negativ genetisk utredning oavsett patientens alder ska
NHV-enhet kontaktas.

* Patienter dér andra tillstand utéver immunbrist 4r mer dominerande, t.ex.
komplicerade syndrom sasom Blooms syndrom, Ataxia-Telangiektasi-
syndrom, Schimkes immunossdsa dysplasi, Brosk-har hypoplasi-syndrom, in-
gar i definitionen och ska remitteras till NHV-enhet for medfédda immunolo-
giska sjukdomar vid behov.

* Med avancerad behandling avses sjukdomsspecifik behandling sdsom hemato-
poetisk stamcellstransplantation eller nyligen introducerade och dyra likeme-
del (t.ex. viss immunmodulerande behandling, enzymersittningsbehandling,
andra sdrldkemedel och avancerade terapildkemedel [cellterapi och genterapi
etc.]).

Avgrdnsningar till definitionen

* Med medfédd immunologisk sjukdom avses inte reumatologiska sjukdomar
eller klassiska autoinflammatoriska sjukdomar sdsom Familjir Medelhavsfe-
ber (FMF) och Periodic Fever, Aphthous stomatitis, Pharyngitis, cervical
Adenitis (PFAPA). Vid behov kan dock NHV-enhet kontaktas géllande dven
dessa.

¢ Foljande undantag fran IUIS senaste publikation ingér ej i definitionen for
vad som utgdr NHV:

o Medfodda brister i fagocytantal (t.ex. svar medfodd neutropeni) samt
isolerade neutropenier av annan orsak
Benmirgssvikt

o Specificerade tillstind med inslag av immunbrist men som har annan or-
sak (till exempel GATA2-brist, pulmonell alveolir proteinos, cystisk
fibros, trypanosomiasis, hidroadenitis suppurativa, osteopetros och ke-
rubism)

o Selektiv IgA-brist
Hereditért, forvirvat och ACE-inducerat angioodem hos vuxna

o lgG-subklassbrist hos vuxna
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o Specifik antikroppsbrist hos vuxna
o Immunologiskt okomplicerad variabel immunbrist (CVID) hos vuxna

Arendet

Sakkunniggruppens forslag om nationell hégspecialiserad vird

En sakkunniggrupp har pd uppdrag av Socialstyrelsen gjort en genomlysning av
vardomradet medfodda immunologiska sjukdomar. Sakkunniggruppen foreslar
att Socialstyrelsen beslutar att viss vard vid medfédd immunologisk sjukdom ska
utgdra nationellt hogspecialiserad vard och bedrivas vid fyra enheter varav tre
ska ansvara for handhavande av larm och dirigering av den fortsatta handligg-
ningen av barn med medfédd immunologisk sjukdom som upptickts vid nyfodd-
hetsscreening.

Véarden bedéms vara komplex och sillan forekommande. Den kriver en viss vo-
lym och multidisciplindr kompetens. Vérden dr multidisciplinir da bland annat
lakare inom barn- och ungdomsmedicin, infektionsmedicin, klinisk immunologi,
klinisk genetik samt sjukskoterskor, dietister och fysioterapeuter behévs.

Idag bedrivs denna vard vid ett flertal kliniker/enheter spritt i Sverige. Alla uni-
versitetssjukhus har kompetens inom omradet men inget formellt ansvar. Dessa
enheter och dedikerade personer har av tradition skapat en informell struktur for
att forbitira varden for dessa patienter inom bade barn- och vuxensjukvarden.
Sakkunniggruppen finner att en koncentration av aktuell vard ékar forutséttning-
arna for att forbdttra kvaliteten, patientsikerheten och kunskapsutvecklingen
samtidigt som ett effektivt anvindande av hilso- och sjukvardens resurser kan
uppnas. En formell fordelning av handldggandet efter nyféddhetsscreeningen
samt att patienter ska fa en bedémning vid de nationella enheterna skapar en tyd-
lighet och storre trygghet for patienten. De nationella enheterna kan ocksa bli
mer robusta over tid och sikerstilla stod till regionala vardenheter.

Konsekvenserna av att koncentrera denna vird dr évervigande positiva. Basen
av sjukvarden kommer att kvarstd nira patienterna och dirfor kommer kun-
skapen kunna uppritthallas och dven forbittras i och med att de nationella enhet-
erna kan bygga mer kunskap och erfarenhet kring de komplexa och mer sillsynta
fallen och sprida denna kunskap genom sitt tydliga och formella ansvar for kun-
skapsspridning.

Sakkunniggruppen bedémer att akutsjukvarden inom detta omréade forblir opa-
verkad. Akut handlidggning av dessa patienter kommer hanteras regionalt, vid in-
forandet av NHV kan kontaktvégar bli tydligare for radgivning av komplexa fall
och detta kan t.o.m. 6ka patientsikerheten. Nirliggande, omriden, och patienter
utanfor definitionen, kan péverkas negativt pa blivande NHV-enheter, om inte
omprioriteringar gors eller erforderliga resurser tillsitts. Med inférande av NHV
kan det darfér komma att kréivas en regional nivéstrukturering for att undan-
tringningseffekterna av patienter som inte ingér i NHV ska kunna omhindertas
exempelvis vid infektionstoppar under vinterhalvaret.
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Remissinstansernas yttranden

Socialstyrelsen har remitterat sakkunniggruppens underlag med forslag till kon-
centration av vardomradet till berérda remissinstanser. Av remissinstansernas
yttranden framgér i huvudsak féljande.

Majoriteten av remissinstanserna tillstyrker forslaget till definition och antalet
enheter. Remissinstanserna for samverkansregion Linképing ifragasitter foresla-
get om antal enheter for vuxna och foreslar istillet en enhet for de svaraste fal-
len. Region Stockholm forordar tv4 eller tre enheter, SKR och VGR féresprakar
tre enheter for all vard inom definitionen, bland annat utifrin omradets sillsynt-
het. Ett par remissinstanser anser dock att fem enheter for vuxna #r bittre utifran
geografisk spridning och hur vérden i nuléiget ir organiserad. Flera remissinstan-
ser som inkommit med svar har ldmnat synpunkter p4 att inkluderade och exklu-
derade diagnoser bér fortydligas.

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

Sakkunniggruppen viljer att kvarsta vid den remitterade definitionen men 2or
nagra mindre justeringar och fortydliganden gillande diagnoser och avgrins-
ningar. En majoritet av sakkunniggruppen viljer dven att kvarsta vid remitterat
forslag géllande antal enheter. Representanten fran samverkansregion
Malmé/Lund ér skiljaktig och foreslar tre enheter {or barn.

Den sdrskilda beredningsgruppens yttrande

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

I'analysen har paverkan pa akutsjukvérden, nirliggande omraden, geografiska
aspekter, transporter, utbildning och forskning beaktats. Av beredningsgruppens
yttrande framgdr i huvudsak f6ljande.

Beredningsgruppen tillstyrker delvis sakkunniggruppens forslag att viss vérd vid
medfodd immunologisk sjukdom ska utgéra nationell hogspecialiserad vard. Be-
redningsgruppen anser att aktuell vérd ska bedrivas vid tre enheter.

Beredningsgruppen anser att aktuell vérd dr vard som ar komplex, sillan fére-
kommande samt kréver en viss volym och multidisciplinir kompetens.

Beredningsgruppen instdimmer i sakkunniggruppens forslag till definition. Be-
redningsgruppen har stéllt kompletterande fragor till sakkunniggruppen och efter
att beredningsgruppen tagit del av svaren pa dessa anser beredningsgruppen att
det dr bra att det framgar att stamcellsbehandling av patienterna ska ske pa
NHV-enheterna. En formaliserad nationell struktur for vuxna patienter med
medfédd immunologisk sjukdom kommer att vara ett sitt att sikra omhéinderta-
gandet av denna grupp. I detta omréde ir det siirskilt viktigt att de villkor som
finns géllande kunskapsspridning, utbildning och éverrapportering uppfylls vil
da patienterna merparten av tiden kommer att vardas i sin hemregion.
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Beredningsgruppen bedomer att varken akutsjukvarden, narliggande omraden el-
ler patienttransporter paverkas i négon stor utstrickning av forslaget. Vidare be-
domer beredningsgruppen att det inte finns nagra geografiska aspekter att beakta
eller att forskning och utbildning far nagra negativa konsekvenser av att foresla-
gen vard koncentreras pa nationell niva.

Beredningsgruppen instdimmer inte i sakkunniggruppens forslag att aktuell vard
ska bedrivas vid fyra enheter varav tre ska handligga larm och dirigering av den
fortsatt handldggningen av barn efter nyfoddhetsscreening. Beredningsgruppen
anser att all vard for bade barn och vuxna bér samlas vid tre enheter. Bered-
ningsgruppen bedomer i detta fall att tre enheter, som kan utféra all vard inom
definitionen, &r bittre for patientgruppen och kunskapsutvecklingen samt blir en
tydligare helhet for remittenter.

Beredningsgruppen finner att en koncentration av aktuell vérd till tre enheter
okar forutsittningarna for att forbittra kvaliteten, patientsakerheten och kun-
skapsutvecklingen samtidigt som ett effektivt anviindande av hilso- och sjukvar-
dens resurser kan uppnas.

Skilen for beslutet

Rdttslig reglering

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

Av 7kap. 5 § samma lag som ovan framgar bl.a. att den myndighet som rege-
ringen bestdimmer beslutar vilken hilso- och sjukvard som ska utgéra nationell
hégspecialiserad vard och pa hur ménga enheter sadan vérd ska bedrivas. Vid
bedomningen av om en atgird ska utgdra nationell hégspecialiserad vard ska
hénsyn sérskilt tas till om varden ar komplex eller sillan forekommande och om
den krédver en viss volym, multidisciplindr kompetens eller stora investeringar el-
ler medfor hoga kostnader. Beslutet far inte &verklagas.

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

Socialstyrelsens bedomning

Av utredningen i drendet framgér att sakkunniggruppen foreslar att viss vard vid
medf6dd immunologisk sjukdom, enligt definitionen under rubriken beslut, ska
utgdra nationell hdgspecialiserad vard och bedrivas vid fyra enheter varav tre
ska handldgga larm och dirigering av den fortsatt handldggningen av barn efter
nyfoddhetsscreening.



SOCIALSTYRELSEN 2024-06-11 Dnr 15345/2022

Socialstyrelsen konstaterar att en majoritet av remissinstanserna har tillstyrkt
sakkunniggruppens forslag men att det finns vissa synpunkter angdende antal en-
heter, framfér allt f6r vard av vuxna.

Vidare konstaterar Socialstyrelsen att den sérskilda beredningsgruppen delvis
tillstyrker sakkunniggruppens forslag och foreslar att all vard inom den fore-
slagna definitionen ska bedrivas vid tre enheter.

Socialstyrelsen instimmer i sakkunniggruppens forslag att viss vard vid med-
f6dd immunologisk sjukdom, enligt definitionen under rubriken beslut, ska ut-
gora nationell hogspecialiserad vard. Utredningen i drendet visar enligt Social-
styrelsens beddmning att aktuell vard &r komplex och sillan férekommande samt
kriver multidisciplinira team.

Socialstyrelsen instimmer inte i sakkunniggruppens forslag om antal enheter.
Socialstyrelsen tillstyrker beredningsgruppens forslag att all foreslagen vérd ska
koncentreras till tre enheter. Socialstyrelsen har vid denna bedémning sarskilt
beaktat den aktuella patientvolymen och behovet av att sikerstilla att likare och
andra professioner i det multidisciplinira teamet ska kunna uppritthélla sin kom-
petens och tillhandahéalla vard av god kvalitet.

Socialstyrelsen finner att en koncentration av aktuell vard till tre enheter ékar
forutsittningarna for att uppritthalla kvaliteten, patientsikerheten och kunskaps-
utvecklingen samtidigt som ett effektivt anviindande av hilso- och sjukvérdens
resurser kan uppnas.

Mot bakgrund av ovanstaende beslutar Socialstyrelsen att viss véard vid medfodd
immunologisk sjukdom, enligt definitionen under rubriken beslut, ska utgéra
nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid tre enheter.

Detta beslut far inte 6verklagas.

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