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Beslut om nationell hogspecialiserad vard

-viss vard vid osteogenesis imperfecta

Beslut

Socialstyrelsen beslutar att viss véard vid osteogenesis imperfecta enligt definit-
ionen nedan ska utgéra nationell hégspecialiserad vérd och bedrivas vid tre en-
heter enligt f6ljande uppdelning:

e En barnenhet som ansvarar for bedomning, l&kemedelsbehandling och
korsettutprovning vad géller barn och tolkning av genetisk analys, orto-
pediska ingrepp och frakturbedémning for bade barn och vuxna.

e En vuxenenhet som ansvarar for bedémning, lakemedelsbehandling och
tolkning av genetisk analys.

e En vuxenenhet som ansvarar for beddmning och ldkemedelsbehandling,
Definition

Genetisk diagnostik och beddmning

e Tolkning av genetisk analys vid misstinkt osteogenesis imperfecta
(utan kind édrftlig forindring).

e En forsta bedomning av patienter med osteogenesis imperfecta
(oavsett alder).

e Vid misstanke om OI intrauterint ska nationell hdgspecialiserad
vardenhet konsulteras,

s Vid misstanke om osteogenesis imperfecta vid fodsel ska skelett-
rontgenbilder av nyfédd bedémas av nationell hégspecialiserad

vardenhet.
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Lékemedelsbehandling

¢ Barn med osteogenesis imperfecta och vuxna med osteogenesis
imperfecta typ IIl, klinisk bild som vid typ III och sviarare former
av osteogenesis imperfecta typ IV som bedémts av nationell
hégspecialiserad virdenhet vara i behov av likemedelsbehandling
ska behandlas och féljas upp enligt instruktion frin nationell
hégspecialiserad viardenhet.

Ortopediska ingrepp

¢ All elektiv ortopedisk kirurgi som syftar till att forebygga fraktu-
rer eller korrigera/forebygga felstiillningar i rygg och rérben hos
barn med osteogenesis imperfecta och vuxna med osteogenesis
imperfecta typ III, klinisk bild som vid typ IIT och svirare former
av osteogenesis imperfecta typ I'V.

¢ Beddmning av frakturer av linga rérben och rygg hos barn med
osteogenesis imperfecta och vuxna med osteogenesis imperfecta
typ 11, klinisk bild som vid typ III och svarare former av osteoge-
nesis imperfecta typ IV for beslut om var och hur frakturen ska
behandlas.

Korsettutprovning

¢ Stillningstagande till och utprovning av korsett for barn.

Definition av den vdrd vid osteogenesis imperfecta som ska utgéra nationell hégspecialiserad
vard.

Arendet

Sakkunniggruppens forslag om nationell hégspecialiserad vird

Socialstyrelsen har den 24 oktober 2019 gett en sakkunniggrupp i uppdrag att ut-
reda om vardomrédet osteogenesis imperfecta ska utgdra nationell hdgspeciali-
serad vard och antal enheter sddan vard ska bedrivas vid. Sakkunniggruppen f6-
resldr i sin utredning att Socialstyrelsen ska besluta att viss vérd vid osteogenesis
imperfecta ska utgdra nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid tre en-
heter dér varden delas upp enligt féljande: '

» En barnenhet som ansvarar f6r bedomning, lakemedelsbehandling och
korsettutprovning vad géller bamn och tolkning av genetisk analys, orto-
pediska ingrepp och frakturbedémning f6r bade barn och vuxna.

e En vuxenenhet som ansvarar f6r beddmning, lakemedelsbehandling och
tolkning av genetisk analys.

e En vuxenenhet som ansvarar f6r bedémning och lakemedelsbehandling.
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En nationell hégspecialiserad vardenhet med ansvar for vard av vuxna kan sam-
lokaliseras med enheten som vardar barn.

Som skl for forslaget anférs 1 huvudsak foljande. Bade ortopedisk behandling
och ldkemedelsbehandling av benskodrhet &r sirskilt komplext vid vard av patien-
ter med osteogenesis imperfecta. Vidare dr varden multidisciplindr eftersom den
kraver bl.a. specialister i klinisk genetik, neurologi, ortopedi och endokrinologi
liksom fysioterapeut, arbetsterapeut och ortopedtekniska ingenjérer. Varden &r
ocksi séllan férekommande och kréver viss volym.

Remissinstansernas yttranden

Socialstyrelsen har remitterat sakkunniggruppens utredning till berérda remissin-
stanser. De flesta remissinstanser som inkommit med svar &r positiva till sdvil
definitionen som uppdelningen av de olika vardatgirderna pé tre enheter. Dock
finns ett fatal som lyfter att endast en bamenhet och endast en enhet f6r den orto-
pediska varden av osteogenesis imperfecta kan 6ka sarbarheten i systemet. Vi-
dare finns invdndningar mot att géra genetisk analys vid misstanke om osteoge-
nesis imperfecta tillstdndspliktigt, bl.a. dérfér att analysen kan vara en del av en
bredare utredning dér osteogenesis imperfecta &r en differentialdiagnos.

Sakkunniggruppens synpunkter pd remissinstansernas yttranden

Socialstyrelsen har gett sakkunniggruppen mojlighet att inkomma med syn-
punkter pa remissinstansernas yttranden. Sakkunniggruppen har inkommit med i
huvudsak féljande synpunkter.

Sakkunniggruppen justerar definitionen géllande den genetiska analysen till att
endast tolkningen av den genetiska analysen ska utféras vid nationell hégspecia-
liserad vardenhet vid misstanke om osteogenesis imperfecta. Detta innebir séle-
des att det inte kravs tillstdnd for genetisk analys vid om misstanke osteogenesis
imperfecta, men om misstanken om osteogenesis imperfecta &r stark och det inte
foreligger kind arftlig forandring sé ska tolkningen av data ske vid nationell
hdgspecialiserad vardenhet.

Sakkunniggruppen tillstar att det 4r kénsligt att endast utfora de ortopediska in-
greppen pa ett stille. Dock ror det sig om en véldigt liten méngd patienter och
tva enheter skulle d4 medféra att ingreppen blir for i per enhet.

Sakkunniggruppen vill fértydliga att vad géller den obligatoriska konsultationen
av nationell hdgspecialiserad vardenhet som ansvarar for ortopediska ingrepp
vid frakturer hos patienter med osteogencsis imperfecta s& ar detta séllan s akut
att det méste ske under jourtid. Vidare finns det inget som hindrar att man be-
handlar frakturer symptomatiskt innan konsultation sker med nationell hoégspeci-
aliserad vardenhet.

Sakkunniggruppen vill ocksa poangtera att det &ér den initiala utprovningen av
korsetten som ska ske pé en nationell hdgspecialiserad vardenhet. Vidare anpass-
ning av Korsetten kan ske pa hemorten i samrad med en nationell hdgspeciali-
serad vardenhet.

Den sdrskilda beredningsgruppens yttrande
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Socialstyrelsen har begért in ett yttrande fran en sérskild beredningsgrupp anga-
ende sakkunniggruppens utredning och férslag. Beredningsgruppen bestér av le-
daméter med expertis i hdlso- och sjukvardssystemet samt foretradare for det
nationella programomradet Akut vard.

Socialstyrelsen har begért att beredningsgruppen ska yttra sig 6ver om de posi-
tiva effekterna av den foreslagna koncentrationen Gverviger eventuella negativa
effekter for hilso- och sjukvardssystemet. I den analysen har paverkan pé akut-
sjukvarden, nirliggande omraden, geografiska aspekter, transporter, utbildning
och forskning beaktas. Av beredningsgruppens yttrande framgér i huvudsak f61-
jande. Beredningsgruppen tillstyrker sakkunniggruppens [(Orslag att viss vard vid
osteogenesis imperfecta ska utgora nationell hdgspecialiserad vard och bedrivas
vid de antal enheter och enligt den uppdelning av virden som sakkunniggruppen
foreslar.

Beredningsgruppen vill podngtera vikten av att den vard som bedrivs péd enstaka
stdllen, i detta fall ortopediska operationer samt barn med osteogenesis imper-
fecta, méste ha bra internationella samarbeten for att kunna kontinuitetsplanera
véarden.

Av beredningsgruppens yttrande framgar ocksé att gruppens samlade beddmning
ar att de positiva effekterna av att koncentrera viss vard av patienter med osteo-
genesis imperfecta dverstiger eventuella negativa effekter for patienter och for
halso- och sjukvérdssystemet i stort.

Skiilen for beslutet
Réittslig reglering

Av 2 kap. 7 § hilso- och sjukvérdslagen (2017:30) framgér att med nationell
hdgspecialiserad 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 upprétthéllas och ett effektivt anvindande av hélso- och sjukvérdens re-
surser ska kunna uppnés.

Av 7 kap. 5 § samma lag som ovan framgér bl.a. att den myndighet som rege-
ringen bestdmmer beslutar vilken hélso- och sjukvard som ska utgbra nationell
hégspecialiserad vard och p& hur minga enheter sidan vard ska bedrivas. Vid
bedSmningen av om en atgérd ska utgdra nationell hogspecialiserad vard ska
hénsyn sérskilt tas till om varden ar komplex eller sillan forekommande och om
den kréver en viss volym, multidisciplindr kompetens eller stora investeringar el-
ler medf6r héga kostnader. Beslutet far inte 6verklagas.

Enligt 2 kap. 1 § hélso- och sjukvéardsforordningen (2017:80) beslutar Socialsty-
relsen vilken hélso- och sjukvérd som ska utgéra nationell hogspecialiserad vard
enligt 2 kap. 7 § hélso- och sjukvérdslagen (2017:30) och p& hur ménga enheter
sddan vérd ska bedrivas.

Socialstyrelsens bedomning
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Av utredningen i drendet framgér att sakkunniggruppen foreslér att vissa delar
av varden av patienter med osteogenesis imperfecta ska utgéra nationell hégspe-
cialiserad vard och bedrivas vid tre enheter och att varden ska delas upp mellan
enheterna enligt vad som framgér under rubriken beslut.

Socialstyrelsen konstaterar att majoriteten av remissinstanserna tillstyrker séval
definitionen av vilken vird som ska utgdra nationell hégspecialiserad véard vid
osteogenesis imperfecta och till hur manga enheter varden ska bedrivas pé.
Emellertid fann ett antal remissinstanser att genetisk analys vid misstanke om
osteogenesis imperfecta inte bér omfattas av definitionen. Socialstyrelsen note-
rar att sakkunniggruppen dndrat lydelsen i definitionen till att endast omfatta
tolkning av genetisk analys och att beredningsgruppen tillstyrker sakkunniggrup-
pens slutgiltiga definition av vad som ska utgdra nationell hégspecialiserad vard
vid osteogenesis imperfecta.

Socialstyrelsen instdmmer i sakkunniggruppens forslag att viss vard vid osteoge-
nesis imperfecta enligt definitionen under rubriken beslut ska utgéra nationell
hogspecialiserad vérd. Enligt Socialstyrelsens bedémning utvisar utredningen i
drendet att de atgérder som foreslds utgéra nationell hdgspecialiserad vérd dr
vérd som &r komplex, sillan férekommande och kraver ett multidisciplinért team
for att tillgodose patientens behov.

Socialstyrelsen instdmmer dven i sakkunniggruppens forslag att aktuell vard ska
koncentreras till tre enheter och varden ska delas upp mellan enheterna enligt
vad som framgar under rubriken beslut. Socialstyrelsen har vid denna beddm-
ning sirskilt beaktat den aktuella patientvolymen och behovet av att sdkerstélla
att lakare och andra professioner ska kunna upprétthalla sin kompetens och till-
handahéilla vard av god kvalitet. Socialstyrelsen har dven beaktat att framtida till-
stindsinnehavare enligt generella villkor for nationell hégspecialiserad vérd ska
ha kontinuitetsplaner for verksamheten som sékerstéller att den vard som omfat-
tas av tillstdndet alltid kan erbjudas inom medicinsk motiverad tid.

Socialstyrelsen finner att en koncentration av aktuell vard till tre enheter enligt
den uppdelning som framgar under rubriken beslut, Skar forutséttningarna for att
forbittra kvaliteten, patientsidkerheten och kunskapsutvecklingen samtidigt som
ett effektivt anvindande av hélso- och sjukvérdens resurser kan uppnés.

Detta beslut far inte dverklagas.

Beslut i detta drende har fattats av generaldirektoren Olivia Wigzell. I den slut-
liga handldggningen har avdelningschefen Thomas Lindén, chefsjuristen Pér Od-
man och enhetschefen Kristina Wikner deltagit. Bitrddande enhetschef Per-Hen-
rik Zingmark har varit foredragande.
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