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Beslut om nationell hogspecialiserad vird- viss vard vid
skelettdysplasi

Beslut

Socialstyrelsen beslutar att viss vard vid skelettdysplasi, enligt definitionen ne-
dan, ska utgéra nationell hégspecialiserad vérd och bedrivas vid fyra enheter.

Definition
Nedanstaende giller oavsett alder:

Utredning vid oklar diagnos

Vid missténkt skelettdysplasi dir diagnos inte kunnat faststillas efter primérut-
redning och misstanke kvarstar eller om en familjar predisposition foreligger ska
kontakt tas med nationell hgspecialiserad vardenhet (NHV-enhet). Utredning
innefattar exempelvis klinisk, radiologisk och genetisk bedomning samt klinisk
och genetisk radgivning.

Uppriittande av diagnosspecifik vardplan

Alla patienter med faststélld allvarlig skelettdysplasi (se forklaring nedan), ska
f& minst en bedémning vid NHV-enhet for upprittande av diagnosspecifik vard-
plan.

Stiillningstagande till avancerad behandling

Avser stéillningstagande till in- och utséttning av avancerad behandling nér sddan
kan vara aktuell. Med avancerad behandling avses exempelvis: enzymsubstitut-
ion (t.ex. asfotas alfa vid hypofosfatasi) antikroppsbehandling (t.ex burosumab
vid x-bunden hypofosfatemisk rakit), behandling med receptorantagonister,
stamcellsbehandling och eventuellt genterapi.

Fortydliganden till definitionen

Allvarlig form av skelettdysplasi innebér generellt nagot eller flera av féljande
fynd: tydliga kliniska tecken sa som onormal lingd, skelettdeformiteter och dys-
proportionalitet, radiologiska skelettavvikelser, férekomst av strukturella avvi-
kelser eller vivnadssvagheter i inre organ associerade med sjukdomen. Patienten
ska ocksa ha ett allvarligt uttryck av sin sjukdom.

Gruppen allvarliga skelettdysplasier som avses &r en mycket heterogen patient-
grupp och definitionen ar dirfér med avsikt generellt hallen for att kunna inklu-
dera alla patienter med behov av NHV.
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Averdnsningar till definitionen
Féljande omraden/patientgrupper med koppling till definitionen ingér ¢j:

1. Lindrig dysproportionalitet och milda former av genetisk bekraftad
skelettdysplasi som inte leder till allvarliga komplikationer

2. Artrogrypos

Dysmeli

4. 01

(%)

Arendet

Sakkunniggruppens forslag om nationell hogspecialiserad vard

En sakkunniggrupp har pa uppdrag av Socialstyrelsen gjort en genomlysning av
vardomradet skelettdysplasier. Sakkunniggruppen foreslar att Socialstyrelsen be-
slutar att upprittande av diagnosspecifik vérdplan, stillningstagande till avance-
rad behandling, fostermedicinsk utredning samt utredning vid oklar diagnos ska
utgdra nationellt hégspecialiserad vard och bedrivas vid fem enheter, varav tre
enheter ska ansvara for fostermecinsik utredning och utredning vid oklar dia-
£nos.

Aktuell vird bedéms vara komplex, séllan férekommande, kridver en viss volym
och multidisciplindr kompetens. Véarden ar multidisciplindr da bland annat kli-
nisk genetiker, fostermedicinare, radiolog, barn- och vuxenendokrinolog, orto-
ped med erfarenhet av barn och vuxna, habiliteringsldkare samt fysioterapeut
med erfarenhet av skelettdysplasier behovs.

Konsekvenserna av att koncentrera denna vard dr dvervigande positiva. Att gora
omradet till NHV kommer att medfora att fler patienter kan fa en diagnos och en
diagnosspecifik vardplan inklusive expertbedémning samt en plan f6r uppfolj-
ning av komplikationer. Sakkunniggruppen har genomlyst hela vérdomradet och
funnit att stora delar av den kirurgi som patientgruppen ér i behov av samman-
faller med andra patientgruppers och att kirurgin dérfor bor kunna ske pé varje
regionsjukhus for att bibehélla tillracklig volym och behalla kompetens. Sakkun-
niggruppen bedémer vidare att akutsjukvarden inom detta omrade inte kommer
att paverkas av foreslagen koncentration. Sakkunniggruppen bedémer att om-
kringliggande omraden inte kommer att paverkas av att féreslagen vérd koncen-
treras

Remissinstansernas yttranden

Socialstyrelsen har remitterat sakkunniggruppens underlag med forslag till kon-
centration av vardomradet till berorda remissinstanser. Av remissinstansernas
yttranden framgar i huvudsak foljande.

De flesta remissinstanser som inkommit med svar &r positiva till definitionen,
vissa har synpunkter. Flera remissinstanser tycker att den fostermedicinska delen
ska tas bort fran definitionen. Tva instanser tillstyrker ¢j definitionen region
Stockholm och Karolinska Institutet. Dessa tycker att det finns for ménga berd-
ringspunkter till andra omréden som inte berdrs i tillrdcklig utstrackning i un-

2(6)



SOCIALSTYRELSEN 2024-01-09  Dnr 30571/2022

derlaget. De som inte tillstyrker antalet enheter har lyft problemet att kompetens-
forsorja fem enheter och nagra foreslar farre enheter. Nagra remissinstanser an-
ser att definitionen av allvarlig skelettdysplasi ar for allméin.

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

Sakkunniggruppen har efter inkomna remissynpunkter valt att ta bort “Fosterme-
dicinsk utredning vid misstanke om skelettdysplasi” fran definitionen. Syftet
med denna del av definitionen var att kunna erbjuda hjalp med utredning nér
andra enheter behdver det. Sakkunniggruppen véljer dirfor att flytta detta till
sirskilda villkor, sa att det kommer vara ett krav pa framtida NHV-enheter att
kunna erbjuda hjilp med fostermedicinsk utredning vid behov. Sakkunniggrup-
pen har dirfor lagt till kompetens att utfoéra klinisk, genetisk och bilddiagnostisk
utredning hos foster med misstankt skelettdysplasi i forslag till sdrskilda villkor.

Sakkunniggruppen viljer att std kvar vid dvriga delar av definitionen inklusive
antal féreslagna enheter, dvs fem enheter for upprittande av vardplan och stéll-
ningstagande till avancerad behandling varav tre enheter ska ansvara for utred-
ning vid oklar diagnos

Sakkunniggruppen ar medveten om att det dr svart att beskriva allvarlig form
och har gjort ett tilligg i fértydligandet, som handlar om att patienterna ska ha
ett allvarligt uttryck av sin sjukdom.

Sakkunniggruppen har efter remiss dven valt att komplettera sitt forslag till sér-
skilda villkor med barnkardiolog, barnurolog och smirtldkare.

Den sdrskilda beredningsgruppens yttrande

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

I analysen har paverkan pa akutsjukvarden, nédrliggande omraden, geografiska
aspekter, transporter, utbildning och forskning beaktats. Av beredningsgruppens
yttrande framgéar i huvudsak f6ljande.
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Beredningsgruppen instdimmer delvis 1 sakkunniggruppens forslag att viss vard
vid skelettdysplasier ska utgdra nationell hogspecialiserad vard. Beredningsgrup-
pen anser att aktuell vard dr vard som dr komplex, sillan férekommande samt
kriver en viss volym och multidisciplinir kompetens.

Beredningsgruppen anser med st6d fran remissinstanserna att den definition som
sakkunniggruppen foreslagit efter remiss &r dndamélsenlig och har tagit hansyn
till inkomna remissynpunkter. Att ta bort fostermedicinska utredningar fran defi-
nitionen och ldgga till kompetens for dessa som ett sirskilt villkor anser bered-
ningsgruppen minskar risken for eventuella systemkonsekvenser.

Beredningsgruppen anser att dven genterapi borde exemplifieras under avance-
rade behandlingar eftersom detta i en framtida utveckling skulle kunna ersitta
enzymsubstitution.

Beredningsgruppen bedémer att akutsjukvarden inte paverkas av forslaget. Be-
redningsgruppen anser att det skulle kunna finnas ett virde av geografisk sprid-
ning av enheterna, samt att detta tydligare &n patientvolymerna talar for fyra en-
heter. Beredningsgruppen bedémer att inga narliggande omraden paverkas 1 stor
utstriackning av foreslagen koncentration. De ortopediska ingrepp som kan vara
aktuella for dessa patienter ar nérliggande andra omraden som férekommer inom
andra beslutade eller féreslagna NHV-omraden. Om kompetens for dessa in-
grepp i detta omréade sdkerstills i de sirskilda villkoren bedémer berednings-
gruppen att systempaverkan &r liten. Beredningsgruppen bedémer att det inte
finns konsekvenser for patienttransporter. Beredningsgruppen bedémer att det
inte finns ndgra negativa konsekvenser for forskning och utbildning av forslaget.

Beredningsgruppen instimmer inte i sakkunniggruppens forslag att aktuell vard
ska bedrivas vid fem respektive tre enheter. Beredningsgruppen anser att aktuell
vard ska bedrivas vid hogst fyra enheter. Beredningsgruppen har i denna bedom-
ning beaktat bl.a. f6ljande. Patientvolymerna motiverar farre enheter dn fem for
att sikerstilla och uppritthalla kompetens och samtidigt uppné effektivt anvin-
dande av hilso- och sjukvardens resurser. Beredningsgruppen konstaterar ocksa
att det finns lite olika synpunkter hos remissinstanserna, dir nagon tycker att ak-
tuell vard ska koncentreras till endast tre enheter.

Beredningsgruppen anser att det i detta fall troligtvis kommer att vara utma-
nande att kompetensforsorja fem enheter, och att begriinsa antalet ytterligare
kommer att spara resurser i hilso- och sjukvardssystemet. Beredningsgruppen
konstaterar att sakkunniggruppen har foreslagit att endast tre av fem NHV-
enheter ska utfora utredning av patienter dér diagnos inte har kunnat faststillas.
Sakkunniggruppen har samtidigt ocksa beskrivit att det bor finnas specifika ske-
lettdysplasiteam hos de universitetssjukhus som inte far NHV -tillstand for att
uppna god vérd for patientgruppen. Sammantaget anser beredningsgruppen att
ovanstaende tillsammans med att det bor finnas en viss geografisk spridning av
NHV-enheterna, medfor att fyra kompletta enheter skulle kunna omhénderta var-
den inom hela definitionen.
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Beredningsgruppen finner att en koncentration av aktuell véard till fyra enheter
oOkar forutsittningarna for att forbittra kvaliteten, patientsikerheten och kun-
skapsutvecklingen samtidigt som ett effektivt anvindande av hilso- och sjukvar-
dens resurser kan uppnas.

Skiilen for beslutet

Rattslig reglering

Av 2 kap. 7 § hdlso- och sjukvérdslagen (2017:30) framgar att med nationell
hogspecialiserad vard avses offentligt finansierad hélso- och sjukvérd som beho-
ver koncentreras till en eller flera enheter men inte till varje samverkansregion
for att kvaliteten, patientsikerheten och kunskapsutvecklingen ska kunna upp-
ritthallas och ett effektivt anvandande av hilso- och sjukvardens resurser ska
kunna uppnas.

Av 7kap. 5 § samma lag som ovan framgar bl.a. att den myndighet som rege-
ringen bestimmer beslutar vilken hilso- och sjukvard som ska utgéra nationell
hégspecialiserad vard och pa hur méinga enheter sddan vérd ska bedrivas. Vid
bedémningen av om en atgird ska utgdra nationell hogspecialiserad vérd ska
hansyn sérskilt tas till om varden ar komplex eller séllan férekommande och om
den kriiver en viss volym, multidisciplindr kompetens eller stora investeringar el-
ler medfor hoga kostnader. Beslutet far inte 6verklagas.

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

Socialstyrelsens bedomning

Av utredningen i drendet framgar att sakkunniggruppen foreslar att viss vard vid
skelettdysplasi, enligt definitionen under rubriken beslut, ska utgéra nationell
hdgspecialiserad véard och bedrivas vid fem enheter, varav tre enheter ska an-
svara for utredning vid oklar diagnos.

Socialstyrelsen konstaterar att en majoritet av remissinstanserna har tillstyrkt en
koncentration, dock med vissa synpunkter pa definition och antal enheter. Vidare
konstaterar Socialstyrelsen att sakkunniggruppen har justerat definitionen, men
kvarstar vid antal enheter.

Vidare konstaterar Socialstyrelsen att den sarskilda beredningsgruppen tillstyr-
ker sakkunniggruppens justerade forslag till definition, men att beredningsgrup-
pen anser att all vard inom definitionen bor samlas pd hégst fyra enheter for att
det ska bli ett effektivt utnyttjande av hilso- och sjukvardens resurser och att en
viss geografisk spridning ska kunna bibehallas.

Socialstyrelsen instimmer i sakkunniggruppens forslag att viss vérd vid skelett-
dysplasi enligt definitionen under rubriken beslut, ska utgéra nationell hogspeci-
aliserad vard. Socialstyrelsen konstaterar att &ven den sirskilda beredningsgrup-
pen anser att den justerade definitionen ar &ndamalsenlig.

Socialstyrelsen konstaterar vidare att den sirskilda beredningsgruppen foreslar
att all vard inom definitionen koncentreras till fyra enheter. Motivet till detta ir
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att detta i storre utstrickning kan spara hilso- och sjukvardens resurser samt
mojliggéra kompletta enheter och att man fortfarande kan sikerstilla en viss
geografisk spridning. Socialstyrelsen finner att en koncentration av aktuell vard
till fyra enheter 6kar forutsattningarna for att uppritthalla kvaliteten, patientsi-
kerheten och kunskapsutvecklingen samtidigt som ett effektivt anvindande av
hélso- och sjukvéardens resurser kan uppnas.

Socialstyrelsen har vid denna bedémning sarskilt beaktat den aktuella patientvo-
lymen och behovet av att sikerstalla att lakare och andra professioner ska kunna
uppritthélla sin kompetens och tillhandahalla vard av god kvalitet.

Utredningen i drendet visar enligt Socialstyrelsens bedémning att aktuell véard ar
komplex, séllan férekommande, kréver en viss volym och multidisciplinar kom-
petens. Varden dr multidisciplindr dé bland annat klinisk genetiker, fostermedici-
nare, radiolog, barn- och vuxenendokrinolog, ortoped med erfarenhet av barn
och vuxna, habiliteringsldkare samt fysioterapeut med erfarenhet av skelett-
dysplasier behovs,

Mot bakgrund av ovanstiaende beslutar Socialstyrelsen att viss vard skelett-
dysplasi enligt definitionen under rubriken beslut, ska utgéra nationell hégspeci-
aliserad vard och bedrivas vid fyra enheter.

Detta beslut far inte dverklagas.

Beslut i detta drende har fattats av stillforetridande generaldirektdren Urban
Lindberg. I den slutliga handlaggningen har avdelningschefen Thomas Lindén,
avdelningschefen Par Odman och enhetschefen Kristina Wikner deltagit. Utreda-
ren Erika Anthoney Oscarson har varit foredragande.
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