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Beslut om nationell hégspecialiserad vard
- viss vard vid neuromuskulira sjukdomar

Beslut

Socialstyrelsen beslutar att viss vard vid neuromuskulira sjukdomar ska utgdra
nationell hdgspecialiserad vard, enligt definition nedan, och bedrivas vid fyra en-
heter. Den vérd som avser bam och ungdomar och riktade utredningar av meta-
bola/mitokondriella sjukdomar ska koncentreras ytterligare och bedrivas vid tva
enheter.

Definition

Muskelbiopsidiagnostik (patologiutredning) och tolkning av helge-
nom/helexom sekvensering i samband med utredning av misstinkt
neuromuskuliir sjukdom.

Beddomning och eventuell fortsatt diagnostisk utredning, vid misstinkt
neuromuskuléiir sjukdom dir diagnos inte kunnat faststiillas.

Med neuromuskulér sjukdom avses sjukdomar med primér sjukdomsprocess i
ndgon del av den motoriska enheten: i framhornscellema, i perifer nervtrad, i
andplattan eller i sjélva muskeln.

Bedomning och upprittande av uppféljningsplan efter behov vid viss
neuromuskuldr sjukdom.

Rekommendation om och uppféljning av sjukdomsmodifierande behand-
ling (sasom genetisk och stamcellsbehandling och enzymsubstitution) nir
sidan dr aktuell vid viss neuromuskulir sjukdom.

Med viss neuromuskuldr sjukdom avses exempelvis men inte uteslutande per- |
soner med
e #rftliga motorneuronsjukdomar sdsom spinal muskelatrofi
e ovanliga och/eller komplexa fall av polyneuropatier; rftliga former
samt immunologiskt medierade former som &r behandlingsrefraktira
e priméra icke-inflammatoriska muskelsjukdomar
e neuromuskuldra transmissionsrubbningar; drftliga former, immunolo-
giskt medierade former som &r behandlingsrefraktdra samt myastenia
gravis hos barn
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e metabola/mitokondriella muskelsjukdomar samt jonkanalssjukdomar
med neuromuskular manifestation.

e ataxisjukdomar med neuromuskuléra manifestationer sdsom Fri-
edreich ataxi.
Definition av den vird inom neuromuskuldra sjukdomar som ska utgéra nationell hdgspeciali-

serad vard. Avgrdnsning fran ovanstaende: Patienter diagnosticerade med amyotrofisk lateral
skileros (ALS) bedéms och behandlas generellt inom regionala ALS-team.

Arendet

Sakkunniggruppens forslag om nationell hégspecialiserad vard

Socialstyrelsen har den 22 oktober 2019 gett en sakkunniggrupp i uppdrag att ut-
reda om vardomradet neuromuskulira sjukdomar ska utgéra nationell hGgspecia-
liserad vard och antal enheter sddan vérd ska bedrivas pa. Sakkunniggruppen o-
resldr i sin utredning att Socialstyrelsen ska besluta att viss vard vid
neuromuskuléra sjukdomar ska utgéra nationell hdgspecialiserad vard och bedri-
vas vid fyra enheter. Som skal f6r forslaget anfors bl.a. f6ljande.

Viss vard vid neuromuskuléra sjukdomar bedéms vara vird som &r komplex och
séllan férekommande, kriaver en viss volym och multidisciplindr kompetens.
Vérden dr multidisciplindr da neurolog, neurofysiolog, patolog och klinisk gene-
tiker ofta behdver samarbeta for att stélla diagnos.

Antalet patienter &r begransat till ca 6000-7000 patienter per ar, med heterogen
sjukdomsbild och mycket varierande vérdbehov. Didrmed &r det svart for vard-
personalen att tilldgna sig tillricklig kompetens och f6r huvudmannen att priori-
tera patientgruppen. Sakkunniggruppen bedémer att det idag finns en underdia-
gnostik, en underbehandling och brister i uppfoljningen vilket gor varden
ojamlik i landet.

Antalet diagnostiserade patienter och ddrmed vardbehovet bedoms 6ka. Med
hénsyn taget till virdens resurser, tillgdnglighet och framtida patientvolymer £6-
reslér sakkunniggruppen fyra enheter. En koncentration av virden, dir barn och
vuxna behandlas inom samma enheter, skulle 6ka kunskapsdverforingen mellan
barn- och vuxensjukvard.

Konsekvenserna av att koncentrera virden r §vervigande positiva for patien-
terna och professionen. Snabbare och fler korrekta diagnoser dkar béde patient-
sdkerhet och vardkvalitet. Dessa fordelar 6vervager nackdelarna med langre av-
stand och resor. En koncentration av varden vid ovanliga diagnoser férvantas
ocksa forbattra kunskapsutvecklingen.

Remissinstansernas yttranden

Socialstyrelsen har remitterat sakkunniggruppens utredning till berérda remissin-
stanser. Overlag &r remissinstanserna positiva till att koncentrera viss vard vid
neuromuskuléra sjukdomar. Dock har flertalet remissinstanser invandningar mot
vilka patienter inom neuromuskuléra sjukdomar som omfattas av definitionen.
Dels finner manga instanser beskrivningen av patientgruppen otydlig, dels vén-
der sig manga emot att sakkunniggruppen tydligt exkluderat vissa diagnoser.
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Flera regioner lyfter i sina remissyttranden att det idag endast finns tva region-
sjukhus som erbjuder hdgspecialiserad vard av barn med neuromuskuléra sjuk-
domar. De finner det darfor anmérkningsvirt att sakkunniggruppen foreslar fyra
enheter for nationell hdgspecialiserad vard inom neuromuskulara sjukdomar utan
att tydliggéra arbetsférdelning vad géller vard av barn och véard av vuxna. Vidare
papekas att endast tvé regionsjukhus erbjuder avancerad diagnostik av meta-
bola/mitokondriella neuromuskuléra sjukdomar.

Sakkunniggruppens synpunkter pd remissinstansernas yttranden

Socialstyrelsen har gett sakkunniggruppen méjlighet att inkomma med syn-
punkter pa remissinstansernas yttranden. Utifrdn remissynpunkterna har sakkun-
niggruppen justerat sitt forslag till att &ven omfatta flera av de diagnoser som re-
missinstanserna ansdg saknades. Det ror sig om en rad séllsynta tillstdnd vars
volymer inte tros paverka patientvolymerna for dtgarder inom nationell hégspe-
cialiserad vard mer #n marginellt. Sakkunniggruppen har i sitt svar p4 remissyn-
punkterna ocksa fortydligat att patientens behov snarare &n exakt diagnos ska
vara vigledande fér vem som ska remitteras till nationell hégspecialiserad vard.
I sakkunniggruppens justerade forslag till definition ges darfor exempel pé sjuk-
domstillstand som ska remitteras till nationell hégspecialiserad vard utan att ute-
sluta andra komplexa neuromuskuléra tillsténd dar behov av nationell hdgspecia-
liserad vard finns.

Utifrdn remissynpunkter géllande antal enheter foreslar sakkunniggruppen fort-
satt fyra enheter men med tilldgget att vard av barn och ungdomar ska koncen-
treras ytterligare till tva till tre enheter och riktade utredningar av mitokondri-
ella/metabola sjukdomar ska koncentreras till tvd enheter. Sakkunniggruppen
forordar att varden av barn och ungdomar samlokaliseras med ansvar f6r riktade
utredningar av mitokondriella/metabola sjukdomar.

Den sdrskilda beredningsgruppens yttrande

Socialstyrelsen har begért in ett yttrande frdn en sérskild beredningsgrupp anga-
ende sakkunniggruppens utredning och férslag. Beredningsgruppen bestar av le-
damoter med expertis i hilso- och sjukvardssystemet samt foretrddare for det
nationella programomradet Akut vard.

Socialstyrelsen har begirt att beredningsgruppen ska yttra sig dver om de posi-
tiva effekterna av den foreslagna koncentrationen Gvervéager eventuella negativa
effekter for hilso- och sjukvardssystemet. I den analysen har paverkan pa akut-
sjukvérden, nérliggande omraden, geografiska aspekter, transporter, utbildning
och forskning beaktas.

Av beredningsgruppens yttrande framgar i huvudsak f6ljande. Beredningsgrup-
pen tillstyrker sakkunniggruppens forslag att viss vérd vid neuromuskuléra sjuk-
domar ska utgbra nationell hégspecialiserad vard. Beredningsgruppen anser att
aktuell vard &r vard som dr komplex och sillan férekommande, som kréver en
viss volym och multidisciplindr kompetens.

Beredningsgruppen tillstyrker dven sakkunniggruppens forslag att varden ska be-
drivas vid fyra enheter. Beredningsgruppen gor dock bedémningen att den vérd
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som avser barn och ungdomar och riktade metabola/mitokondriella utredningar
koncentreras yiterligare, till tva enheter. Den relativt begrinsade vardvolymen
och utgéngslaget gillande hur varden bedrivs idag gor att beredningsgruppen
forordar tvd enheter.

Beredningsgruppen anser att de positiva effekterna av att koncentrera aktuell
vard Gverstiger eventuella negativa effekter for hélso- och sjukvardssystemet.

Beredningsgruppen instdmmer i sakkunniggruppens bedémning att detta inte
kommer att pdverka akutsjukvérden i ndgon storre utstrickning da patienterna
till stérsta delen kommer att bli omhéndertagna pd hemorten.

Beredningsgruppen konstaterar att det kan komma att bli pdverkan pa exempel-
vis diagnostik hos de enheter som fir uppdraget att bedriva nationell hégspecia-
liserad véard. Detta dé en ganska stor méngd patienter kommer att bedomas pé
dessa enheter. Denna paverkan kommer dock att minska med tiden nér det end-
ast dr nydiagnostiserade som bedéms.

Beredningsgruppen anser att den geografiska fordelningen av enheterna spelar
mindre roll d& det handlar om enstaka besdk fr vatje patient.

Beredningsgruppen anser att dé varden som koncentreras inte &r av akut karaktir
kommer resorna att till stérsta del handla om planerade transporter. Varje patient
kommer inte att beh6va resa sa ofta vilket medfor att avstdnden inte &r av storsta
betydelse.

Beredningsgruppen instdmmer i sakkunniggruppens bedémning att en koncent-
ration av sival svar diagnostik, komplexa beddmningar och sjukdomsmodifie-
rande behandling, som alla &r séllan forekommande, forvéantas 6ka mdéjligheterna
till forskning och kunskapsutveckling.

Skiilen for beslutet
Rittslig reglering

Av 2 kap. 7 § hilso- och sjukvérdslagen (2017:30) framgér att med nationell
hogspecialiserad vard avses i denna lag offentligt finansierad hilso- och sjukvard
som behdver koncentreras till en eller flera enheter men inte till varje samver-
kansregion for att kvaliteten, patientsdkerheten och kunskapsutvecklingen ska
kunna uppratthéllas och ett effektivt anvindande av hélso- och sjukvérdens re-
surser ska kunna uppnas.

Av 7 kap. 5 § samma lag som ovan framgar bl.a. att den myndighet som rege-
ringen bestdmmer beslutar vilken hilso- och sjukvérd som ska utgéra nationell
hégspecialiserad vérd och pé hur manga enheter sddan vard ska bedrivas. Vid
bedémningen av om en dtgird ska utgbra nationell hégspecialiserad vard ska
hansyn sérskilt tas till om varden dr komplex eller sillan forekommande och om
den kréver en viss volym, multidisciplinar kompetens eller stora investeringar el-
ler medf6r hoga kostnader. Beslutet far inte dverklagas.
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Enligt 2 kap. 1 § hélso- och sjukvardsforordningen (2017:80) beslutar Socialsty-
relsen vilken hélso- och sjukvard som ska utgéra nationell hdgspecialiserad vérd
enligt 2 kap. 7 § hélso- och sjukvardslagen och p& hur manga enheter sddan vard
ska bedrivas.

Socialstyrelsens bedémning

Av utredningen i drendet framgar att sakkunniggruppen féreslar att viss vard vid
neuromuskuldra sjukdomar ska utgbra nationell hégspecialiserad vard.

Socialstyrelsen konstaterar att remissinstanserna dverlag &r positiva till att kon-
centrera viss vérd vid neuromuskuldra sjukdomar men att det finns invdndningar
mot sakkunniggruppens férslag angdende vilka patientgrupper inom neuromus-
kuléra sjukdomar som ska omfattas av definitionen av nationell hogspecialiserad
vard.

Socialstyrelsen konstaterar att sakkunniggruppen har justerat sitt forslag angé-
ende vilka patientgrupper som omfattas av nationell hdgspecialiserad vard enligt
definitionen och att beredningsgruppen tillstyrker sakkunniggruppens justerade
forslag till definition.

Socialstyrelsen instimmer i sakkunniggruppens férslag att viss vard vid
neuromuskuldra sjukdomar, enligt definitionen under rubriken beslut, ska utgéra
nationell hégspecialiserad vard. Enligt Socialstyrelsens bedémning utvisar utred-
ningen i drendet att de atgirder som foreslds utgdra nationell hdgspecialiserad
vard dr vard som ar komplex och som kréver viss volym och multidisciplinér
kompetens. Det dr ocksd vard som i vissa fall medfér hdga kostnader.

Socialstyrelsen instammer dven i sakkunniggruppens forslag att aktuell vard ska
koncentreras till fyra enheter. Nar det géller den vard som avser barn och ungdo-
mar med neuromuskulédra sjukdomar och vrd som avser riktade utredningar av
metabola/mitokondriella sjukdomar delar Socialstyrelsen beredningsgruppens
bedémning att varden ska koncentreras ytterligare till tva enheter.

Socialstyrelsen har vid denna bedémning sérskilt beaktat den aktuella patientvo-
lymen och behovet av att sékerstélla att 18kare och andra professioner ska kunna
uppritthélla sin kompetens och tillhandahalla vard av god kvalitet. Socialstyrel-
sen har dven beaktat utgangslaget géllande hur virden bedrivs idag och att en
koncentration av aktuell vard kan stérka forutsattningarna for forskning och kun-
skapsutveckling,

Socialstyrelsen finner att en koncentration av aktuell vérd till fyra enheter samt
ytterligare koncentration av den vard som avser barn och ungdomar och riktade
utredningar av metabola/mitokondriella sjukdomar till tva enheter, 6kar forut-
sattningarna for att férbéattra kvaliteten, patientsékerheten och kunskapsutveckl-
ingen samtidigt som ett effektivt anvindande av hélso- och sjukvardens resurser
kan uppnas.

Detta beslut far inte Gverklagas.
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Beslut i detta drende har fattats av generaldirektéren Olivia Wigzell. I den slut-
liga handliggningen har avdelningschefen Thomas Lindén, chefsjuristen Par Od-
man och enhetschefen Kristina Wikner deltagit. Bitrddande enhetschef Per-Hen-
rik Zingmark har varit féredragande.
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