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Forord

Sakkunniggruppens forslag till nationell hogspecialiserad vard (NHV) inom
vardomradet neurofibromatos typ 2, som med nuvarande nomenklatur
bendmns NF2-relaterad schwannomatos, och annan genetisk
schwannomatos. Dokumentet vinder sig framfor allt till dig som ar
verksamhetschef, kliniskt verksam eller patient inom omradet, men ocksa till
dig som dr beslutsfattare eller tjinsteman pé regional niva. Forslaget gér dven
ut pd Oppen remiss for synpunkter. I underlaget hittar du information om vad
sakkunniggruppen foresldr ska vara nationell hogspecialiserad vard, pa hur
ménga enheter varden ska bedrivas, de villkor som ska gilla for att fa bedriva
varden samt de konsekvenser som sakkunniggruppen ser att forslaget kan
leda till. Genom att svara pa remissen mojliggor ni en bredare
konsekvensanalys, vilket kan leda till att vi justerar forslaget innan det gar
vidare i processen. Infor Socialstyrelsens beslut kommer sedan en
beredningsgrupp att limna ett yttrande, baserat pa sakkunniggruppens
forslag, inkomna synpunkter och konsekvensanalysen.

Socialstyrelsen leder arbetet med att koncentrera mer av den
hogspecialiserade varden pa nationell niva och ansvarar for arbetsprocessen
for detta arbete. Vi vill tacka alla som har deltagit i arbetet med att ta fram
detta underlag.

Thomas Lindén
Avdelningschef
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Sammanvagd beddmning

Sakkunniggruppen foreslér efter genomlysning av vardomradet NF2-
relaterad schwannomatos och andra genetiska schwannomatoser att det som
framgar av rubriken Definition nedan ska utgora nationell hogspecialiserad
vard och bedrivas vid tva enheter.

Detta bedoms vara véard som &dr komplex, séllan forekommande, krdver en
viss volym och multidisciplindr kompetens. For att bedriva varden kréivs
bland annat neurolog, neurokirurg, otokirurg, onkolog, audiolog, klinisk
genetiker, neuropatolog, neuroradiolog och en dedikerad
kontaktsjukskdterska, vilket gor den multidisciplinért.

De laga patientvolymerna talar for att det skulle ricka med en enhet pa
nationell niva, men utifran redundans, utveckling och samarbete anser
sakkunniggruppen att tva enheter ar mer rimligt. Sakkunniggruppen betonar
vikten av att samla all kompetens kring patienten pd samma stélle, och vill
darfor att enheterna ska ha bred kompetens for att mgjliggora en god
helhetsbeddmning av patienten. Sakkunniggruppen anser dven att den
avancerade horselbevarande kirurgin behdver koncentreras, eftersom det
handlar om kirurgi pé en liten och komplex patientgrupp dér fler &n tva
enheter skulle innebdra for fa fall per enhet. Sakkunniggruppen finner att en
koncentration av aktuell vard till tva enheter okar forutsattningarna for att
forbattra kvaliteten, patientsidkerheten och kunskapsutvecklingen samtidigt
som ett effektivt anvindande av hélso- och sjukvérdens resurser kan uppnés.

Konsekvenserna av att koncentrera denna vard ér dvervdgande positiva.
Sakkunniggruppen bedomer att forslaget inte innebér nagra konsekvenser for
akutsjukvarden. Sakkunniggruppen ser ingen stor paverkan pd nérliggande
vardomraden. Undantringning av andra patienter dr en potentiell konsekvens
nér resurser ska sékras for NHV-véard. En dedikerad kontaktsjukskoterska for
denna patientgrupp skulle 4ven kunna gynna andra patientgrupper med
benigna tumdrer i centrala nervssystemet.
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Forslag till definition av vad som ska
utgodra nationell hdgspecialiserad vérd

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till definition av vad som ska utgora
nationell hogspecialiserad vard och pa hur ménga enheter den ska bedrivas.
Med definition avses den del av varden som bara ska bedrivas péa en nationell
hogspecialiserad vardenhet med tillstand.

Neurofibromatos typ 2, som med nuvarande nomenklatur bendmns NF2-
relaterad schwannomatos, kommer nedan forkortas som NF2. Definitionen
innefattar &ven annan genetisk schwannomatos.

Definition
Patienter med faststélld eller misstdnkt NF2 eller annan genetisk

schwannomatos, ska remitteras till nationell hdgspecialiserad vardenhet
(NHV-enhet) for:

+ multidisciplinidr bedomning
+ stéllningstagande till vissa avancerade atgérder och uppfoljning
+ utforande av

— kirurgisk behandling med monitorering av hérselnerven med intention
att bevara for patienten meningsfull horsel (horselbevarande kirurgi)

— avancerad audiologisk/otologisk utredning och behandling (avancerad
diagnostik infor cochleaimplantat samt cochleaimplantat i samband
med tumdrkirurgi)

Patienterna ska f4 minst en multidisciplindr bedomning vid NHV-enhet {or
uppréttande av diagnosspecifik vardplan. Om behov uppstar senare kan en
patient remitteras pa nytt for ny beddmning.

Med vissa avancerade atgarder som NHV-enhet ska kunna ta stéllning till
avses exempelvis:

» Fortsatt genetisk utredning efter genetisk primirutredning, sdsom
beddomning av oklara genetiska varianter och bedémning av indikation av
avancerad genetisk analys (exempelvis RNA- och tumdranalyser, metod
for att detektera ldggradig mosaicism)

» Kompletterande neuroradiologisk beddmning
* PAD-bedomning
* Onkologisk behandling och annan sjukdomsmodifierande terapi

+ Radioterapeutisk behandling (stereotaktisk eller fraktionerad
stralbehandling)
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Utifran den multidisciplindra bedomningen ska NHV-enhet dven ge
vagledning till lokal vardgivare avseende:

» Rehabilitering, individualiserad och specifik for sjukdomstillstdndet
(exempelvis neuro-, horsel- och balansrehabilitering)

* Psykosocialt omhédndertagande

* Personcentrerad vard

Fortydliganden till definitionen

Med stéllningstagande till dtgdrder och uppfdljning avses beddmning av
patientens forvéntade sjukdomsprogress, vilka atgarder som kan vara
relevanta samt nér i tid, och var, en viss atgard eller uppfoljning ar lamplig.

I det definierade omradet ingar all genetisk schwannomatos. Den NF2-
relaterade formen &r vanligast, men genetisk schwannomatos kan dven
orsakas av andra gener, exempelvis LZTR1 och SMARCBI. NF2-relaterad
schwannomatos, som &r det nya namnet i det senaste konsensusdokumentet,
bendmndes tidigare som enbart neurofibromatos typ 2.

Med misstanke om schwannomatos avses fortsatt misstanke om genetisk
schwannomatos efter genetisk primirutredning som gors pa samtliga
universitetssjukhus. Misstanke om genetisk schwannomatos kan exempelvis
finnas vid unilateralt schwannom hos patient under 30 ars &lder eller vid
meningiom hos patient under 20 &rs alder.

Se Appendix 1 for ndrmare beskrivning av nuvarande diagnoskriterier.
Observera att dessa kan éndras.

Avgransningar till definitionen

Foljande omraden, med stark koppling till definitionen, ingar ¢j i definitionen
och ska ej koncentreras pa nationell niva:

* Genetisk primérutredning och genetisk vigledning
* Smartproblematik vid perifer schwannomatos

» Utforande av all annan kirurgi pa patientgruppen dn den som stér listad i
definitionen

» Patienter inom definitionen som har ett behov av akuta insatser

Antal enheter

2 enheter
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Narliggande vard

Foljande omraden ingar inte i forslaget till vad som ska utgora nationell
hogspecialiserad vard men angrénsar till det definierade omradet och har
identifierats for eventuell framtida nationell nivastrukturering.

* Horselbevarande behandling vid horselnervsndra tumérer vid sporadiska
vestibularisschwannom och meningiom. Dessa atgérder skulle eventuellt

kunna behova koncentreras men dr inget som sakkunniggruppen utrett i
sin genomlysning.
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Vardomrdade

Nuldgesbeskrivhing

Det vardomrade som sakkunniggruppen genomlyst, for att utreda vad inom
omradet som bor koncentreras nationellt, 4r NF2-relaterad schwannomatos
och andra genetiska schwannomatoser. NF2-relaterad schwannomatos
kommer i detta dokument bendmnas med forkortningen NF2. Den vérd som
utifran sakkunniggruppens genomlysning foreslas att koncentreras nationellt
definieras ovan under rubriken Definition. Dessa sjukdomstillstand &r
livslanga och varden ar komplex eftersom utredning, bedomning och vissa
ingrepp dr komplicerade och kraver insatser frin manga specialiteter och
professioner inom bade barn- och vuxensjukvarden, sasom neurolog,
neurokirurg, otokirurg, onkolog, audiolog, klinisk genetiker, neuropatolog
och neuroradiolog. Detta gér varden multidisciplinr.

NF?2 ir en sillsynt, arftlig, neurologisk sjukdom som kannetecknas av
utveckling av godartade tumdrer i centrala och perifera nervsystemet.
Sjukdomen uppstér till foljd av en forandring i NF2-genen. Tumdrer som ses
vid NF2 &r vestibuldra schwannom, meningiom och ependymom samt andra
schwannom. Aven om avvikelsen i NF2-genen ir medfodd, debuterar
sjukdomen oftast i sena tonaren eller tidig vuxenalder. Nastan alla med NF2
(90-95 procent) utvecklar bilaterala vestibulidra schwannom. Den kliniska
bilden varierar i allvarlighetsgrad beroende av tumdrernas placering och
volym. Vanliga symptom vid debut dr tinnitus, horselnedséttning, yrsel- och
balansbesvir och gingsvérigheter. Hos individer med debut tidigare 1
barndomen ses oftare hudtumorer och 6gonavvikelser samt mononeuropati
(ex droppfot, facialispares). En stor variation i klinisk bild ses hos personer
med NF2. Personer med en lindrig form av NF2 kan fa symtom efter 40-ars
alder och har ett langsammare sjukdomsforlopp, med en senare debut av
symtom och férre eller enstaka tumdrer. Andra individer har en mer
avancerad och snabb utveckling av sjukdomen och kan redan i 20-ars alder
ha multipla tumdérer 1 hjdrnan och spinalkanalen. Dessa skillnader 1 forlopp
vid NF2 goér bedomningen kring vilken typ av behandling, samt optimal
inséttning av sddan, komplex och kréiver stor erfarenhet av patienter med
diagnosen.

De diagnostiska kriterierna for NF2, som faststillts genom expertkonsensus,
innebdr att diagnosen NF2 kan stillas hos en person som uppvisar typiska
tecken pé sjukdomen, som dubbelsidiga vestibuldra schwannom eller
enkelsidiga vestibularisschwannom tillsammans med andra, vid NF2 vanligt
forekommande, tumdrer. Bilddiagnostiska undersokningar, horseltester,
ogonldkarundersokning, genetisk testning, samt uppgifter om
forstagradsslékting med sjukdomen, kan ocksa hjilpa till att bekréfta
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diagnosen. Utredning av arftlighet och genetisk rddgivning &r central, bade
for patient och familj. Neddrvningen dr autosomalt dominant, vilket innebér
50 procent risk att fora anlaget vidare till nidsta generation i varje graviditet
for en individ med NF2. Hilften av individer med sjukdomen har ingen
fordlder med NF2 utan en de-novo mutation har uppstatt i NF’2-genen. Hos
vissa individer med en de-novo mutation finns den genetiska forandringen
inte i alla kroppens celler, vilket bendamns mosaicism. Vid mosaicism kan
genetisk diagnostik ibland vara mer komplex.

Forandringar i NF2-genen dr den vanligaste genetiska orsaken till 6kad risk
att utveckla schwannom (vilket brukar betecknas schwannomatos) men dven
fordndringar 1 andra gener har visats innebdra en sédan risk. Ibland
tillsammans med en 6kad risk for 4ven andra typer av tumorer. De gener som
det finns mest kunskap om idag dr LZTR1 och SMARCBI, men fler gener har
kopplats till schwannomatos. Diagnostiken for andra genetiska
schwannomatoser liknar diagnostiken vid NF2, och bygger pd en
sammanlagd bild av typiska sjukdomsyttringar, familjehistoria och resultat
fran genetisk analys.

NF2 forekommer hos cirka 4 per 100 000 invénare och kréver avancerad
diagnostik och behandling. Sjukdomen stiller hoga krav pa samordning av
flera medicinska specialiteter, inklusive neurologi, neurokirurgi, 6ron-, nés-
och halssjukvéard, audiologi, 6gonsjukvard, klinisk genetik och
rehabiliteringsmedicin. Behandlingen omfattar onkologisk behandling,
avancerad kirurgi och stralbehandling. Risken for komplikationer, med
neurologisk pdverkan och forsdmrad livskvalitet dr betydande. Patienter
behover livslang uppf6ljning med aterkommande magnetkamera-
undersokningar, horsel- och 6gonkontroller samt tillgéng till specialiserat
expertteam. Detta bland annat for att anvénda ratt kirurgisk behandling i ritt
tid, med malet att bevara horsel sa ldnge som mdjligt och minska risken for
sjukdomsrelaterad funktionsnedsittning. Aven koordinerad rehabilitering ir
avgorande for patienterna for att hantera uppkomna funktionsnedséttningar.
NF2 innebir stora fysiska och psykiska péafrestningar for patienter och
nérstaende. Kontinuerlig tillgang till expertteam och samordnade insatser dr
avgorande for trygghet, delaktighet och basta mojliga livskvalitet.
Patienterna behdver tidigt psykologiskt, socialt och pedagogiskt stod samt
anpassade tekniska hjdlpmedel.

Under respektive rubrik nedan beskrivs komplexiteten géllande
patientgruppen och den véard som foreslas koncentreras till nationella enheter.

Diagnostik och utredning infér eventuell behandling
Genetisk utredning gors pé alla universitetssjukhus, men vid oklara genetiska
varianter och mer avancerade genetiska analyser kan tolkning av resultaten
vara komplex och utmanande. De avancerade genetiska analyserna ar
resurskrdvande och bedomning om det finns indikation for dessa, kraver
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erfarenhet och behdver bli mer likriktad 6ver landet utifran ett
jamlikhetsperspektiv. For tolkning av RNA-analys behovs kunskap om hur
genen uttrycks i olika vdvnader. For tolkning av resultat av tumdoranalyser
behovs erfarenhet av att kombinera flera olika analysresultat och forstaelse
av tumorgenetik vid NF2. For de fall man inte har mdjligheten att utfora
dessa analyser lokalt finns det ett stort virde med nationella enheter som har
kunskapen och kompetensen for det. De avancerade metoderna for att
identifiera ldggradig mosaicism kraver tillging till basta mgjliga utrustning,
nagot som med stor sannolikhet inte kommer finnas overallt.

PAD-bedomning, det vill sdga en analys av ett vivnadsprov for att faststélla
patologisk-anatomisk diagnos, gors av en erfaren patolog och kan innefatta
analyser utover standard, sasom immunhistokemi, molekylarpatologi och
genetiska analyser. En patolog kan dven tillse att tumorhalten i ett preparat dr
optimal for genetiska analyser. En god rutin for att spara tumormaterial
farskfruset vid kirurgi samt ur detta vélja ut representativt material for
genetisk tumoranalys kan ibland vara avgorande, for att kunna pavisa en
genetisk fordndring i mosaicism. Idag saknas gemensamma nationella
riktlinjer for detta.

Cochleaimplantation (CI) vid samtidig NF2 utgor en sérskild utmaning och
kan bli aktuell bade pd obehandlade patienter med stationéra tumorer, men
dven efter genomgéangen stralbehandling, i anslutning till kirurgi eller efter
kirurgi. Utredningen infor en sddan horselforbéttrande dtgéird maste kunna
avgora om horselnerven fortfarande kan fortleda nervimpulser till centrala
nervsystemet, trots kompression av tumor eller skador efter given
stralbehandling och/eller kirurgi. Detta stéller sirskilda krav pa kunskap
kring, och utvirdering av, elektrofysiologiska mitmetoder som till exempel
sa kallad Auditory Brainstem Response (ABR) via promontorialstimulering.
Dessa metoder ingar vanligtvis inte 1 den utredning som gors pa landets CI-
kliniker pa andra patienter med samma fragestéllning.

En neuroradiologisk bedomning av NF2-patienter kriver en erfaren
neuroradiolog som dr van att bedoma patientgruppen. Extra noggrannhet och
medvetenhet om att man behdver jamfora aktuell undersokning med en serie
tidigare undersokningar for att se fordndringar 6ver tid, &r mycket viktigt.

Behandling

Horselbevarande behandling kan goras pa flera sétt. Ibland anvénds
onkologisk behandling (Avastin/bevacizumab) for att fa schwannom att vixa
langsammare och dirmed kan horseln bevaras langre. Har behdvs vana for
denna indikation eftersom det inte dr onkologisk standardbehandling, och ett
bra utfall kan innebéra bade horselforbattring och himmande av tumorvéxt.

Horselbevarande kirurgi med syfte att bevara horselnervens anatomi och
funktion, kan i vissa fall 4&stadkommas. Detta kréver teknik for monitorering
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av horselnervens funktion under operation, och innebér da oftast att man far
gora en mer begriansad resektion och kvarlimna tumorkomponenter for att
bevara nerven strukturellt. For att bevara horsel behdver ingrepp goras via en
sé kallad retrosigmoidal ingéng, sa att innerorats strukturer bevaras.
Monitorering av horselnervens funktion sker antingen via ABR med
registrering av elektriska impulser fran hjdrnstammen, eller med
direktavledning av signal i nerven via elektroder direkt pa nerven eller vid
horselkdrnorna i hjarnstammen. I realiteten dr mojligheterna att bevara en
god horselfunktion hos patienter med storre tumorer ofta begransade. Hos
patienter med NF2 som vanligen har bilaterala horselnervstumorer kan dock
en begriansad funktion sdsom ljudvarseblivning vara meningsfull och av
betydelse att forsoka bevara.

Till skillnad frin patienter med sporadiska vestibularisschwannom véntar
man vid NF2 oftast med tumdrkirurgi tills horseln blir séimre och tumorerna
storre. Vid relativt stabil sjukdom kan ett cochleaimplantat laggas in for att
forbéttra horseln vid NF2 om den ar patagligt forsamrad. I de fall
vestibularisschwannom behdver opereras kan horselnervsparande teknik
anvindas fOr att i samma seans ocksa ldgga in ett cochleaimplantat. Om
horselnerven inte kan sparas (till exempel stor multifokal tumér eller
snabbvixande tumor dar radikalitet har foretrdde) kan dven
hjdrnstamsimplantat ldggas in. Att vdlja ritt behandling ér svart och kriaver
flera discipliners erfarenhet. Pre-, intra- och postoperativa undersokningar
kraver specialutbildade personer, bade inom audiologin och neurofysiologin.
Aven kirurgin kriver mer av det kirurgiska teamet di tumérerna ofta ir storre
och multifokala. Vid horselnervsbevarande kirurgi ér kirurgin i sig svarare dn
vid fall med sporadiska vestibularisschwannom, samt kraver nddvandig
utrustning for adekvat monitorering av horselnerv och ansiktsnerv under
kirurgin. Med hjélp av monitoreringen kan undvikbara konsekvenser sasom
dovhet och ansiktsforlamning forhindras.

Stralbehandling vid de tumdrer som upptrader vid NF2 forutsitter god
erfarenhet av strdlbehandling av skallbastumorer samt kompetens inom
stereotaktisk stralbehandling.

Rehabilitering och psykosocialt stéd

Patienterna har stor variation i symtombild och vissa kliniska fynd dr mycket
séllan forekommande. Dirav behovs en individualiserad handldggning,
varfor det dr bra om kunskap och erfarenhet samlas i team som arbetar
personcentrerat. Om patienten &r ett barn behover ytterligare forutséttningar
sdkras. Barn med NF2 ska handhas av personal som har vana av barn med
kronisk sjukdom och tumorsyndrom, 1 en miljé som dr barnanpassad. Det
personcentrerade multidisciplindra omhindertagandet dr centralt for att skapa
trygghet bdde hos barnet och dess nirstaende.
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Aven de nirstaende till patienten, sdsom partner, forildrar eller syskon,
behover bra stdd och information om var de kan vinda sig med frdgor om
sjukdomen samt vilken hjdlp som finns att tillga.

Eftersom en stor andel av individerna kommer att bli dova pa sikt dr det extra
viktigt att forvissa sig om att patienterna forstar vilka behandlingsalternativ
som star till buds, vilka risker olika behandlingsalternativ har samt att
efterhora patientens egna 6nskemal. Teamet behdver forbereda patienter for
kommande dovhet, for att underlétta 6vergangen samt for att patient ska fa
tid att forbereda sig, till exempel genom inldrning av teckensprak. Skriftlig
information kan vara av stort virde. Idag finns det en brist pa horselkuratorer
1 landet som har erfarenhet av den specifika patientgruppen. En horselkurator
vid en nationell enhet, som har mojlighet att samla erfarenhet och kunskap
om patientgruppen, kan hjilpa horselkuratorer pa patientens hemort med rad
och stod.

Patienterna kan ocksa drabbas av andra komplikationer av sjukdomen, som
tilltagande balanspaverkan och behdver bli mentalt férberedda dven pa detta.
Tumdrer i centrala- och perifera nervsystemet kan ge upphov till olika
problem och dven vissa behandlingsalternativ kan leda till komplikationer.
Ansiktsforlamning efter en skada pa facialisnerven kan till exempel vara lika
svér att hantera for individen som en forlorad horsel, d problem att uttrycka
kénslor med ansiktet kan paverka bade sjélvfortroende och livskvalitet.

Organisationen idag - fordelar och nackdelar

Storsta delen av patientens vérd sker idag i patientens hemregion, men
patienter remitteras till ndrmsta universitetssjukhus for mer avancerad
utredning och behandling. Den livslanga uppf6ljningen av patientgruppen
sker lokalt med stdd frén den specialiserade varden. Avancerad kirurgi och
audiologisk/otologisk utredning och behandling pa patientgruppen sker pé
samtliga universitetssjukhus idag.

Patienterna har manga och téta vardkontakter med ménga vardinstanser. Det
handlar om livslang vérd av en patientgrupp som behdver mycket stod inom
flera omraden. Det finns ingen utpekad klinik eller specialitet som har
huvudansvaret for patientgruppen, pd manga hall saknas ocksé
sammanhéllning, vilket medfor att ménga patienter uppfattar varden som
splittrad och oordnad och att de sjdlva far koordinera sina vardinsatser.

Den genetiska utredningen sker vid samtliga genetiska kliniker pa
universitetssjukhusen och den neurokirurgiska delen av varden ser relativt
likartad ut i landet. Uppf6ljningen av patienterna ser dock olika ut och skots
vid den klinik som ligger ndrmast de symtom som patienten soker for.
Horselvarden som har stor erfarenhet av andra vuxendova individer, har ofta
inte vana och erfarenhet av NF2-patienter. Eftersom enheterna ofta ligger
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utanfor sjukhusen har man inte alltid det medicinska stod som just denna
ovanliga patientgrupp behover.

Samverkansregion Goteborg:

I dagslaget finns ingen samlad uppfoljning av patienter med NF2 i den
Vistra sjukvardsregionen. Patienter utanfor goteborgsomradet har ofta
kontakt med ONH-likare eller neurolog pa linssjukhusen. Neurokirurgi samt
all kirurgi av vestibularisschwannom bedrivs enbart vid Sahlgrenska
Universitetssjukhuset. Vid skallbaskonferens som édger rum en ging per
manad sker multidisciplindr diskussion kring patienter med
vestibularisschwannom, inkl. NF2. Vid dessa konferenser niarvarar ONH-
lakare, neurokirurg, onkolog samt neuroradiolog.

Samverkansregion Linkdping:

Alla NF2 patienter med vestibulira schwannom remitteras till ONH-likare
pa Universitetssjukhuset i Linkdping for horsel- och balansutredning.
Fortsatta MR-kontroller och férnyade audiovestibuldra tester sker darefter i
samrad mellan ONH-léikare och neurokirurg/neurolog eller barnlékare efter
behov utan schemalagda konferenser. Detta kan ibland forsvara
handlidggningen och riskerar att skjuta upp viktiga behandlingsbeslut.

All kirurgi sker i samarbete mellan 6ronlidkare och neurokirurg i Linkoping.
Vid behov remitteras patienter till vuxen/barnonkolog for diskussion kring
behandling med bevacizumab. Patienter som blir aktuella for stereotaktisk
stradlbehandling remitteras till Karolinska Universitetssjukhusets
gammaknivsenhet.

Samverkansregion Lund/Malmo:

NF2-fall skots primért av neurokirurg och dronlékare (otolog och audiolog).
Operativ behandling diskuteras pd manatliga skallbasronder (MDK) med
deltagande av neurokirurg, audiolog och otokirurg. Specialiserad
intraoperativ kontinuerlig monitorering av horsel- och ansiktsnerv samt
utrustning for stereotaktisk radioterapi finns tillgéngligt pa Skanes
universitetssjukhus. Patienter med vestibulidra schwannom inklusive patienter
med NF2 ges antingen singel eller hypofraktionerad behandling.

Samverkansregion Stockholm:

Patienter med NF2 skots i huvudsak vid Karolinska Universitetssjukhuset. Pa
Karolinska finns en samlad grupp av déronlédkare (hdrsel och balans),
neurolog (neuroonkolog), och neurokirurg som ansvarar for patientgruppen.
Vilken ldkare eller specialitet inom gruppen som ansvarar for den 16pande
uppfdljningen av individuella patienter styrs av patientens symptombild och
det huvudsakliga kliniska behovet. Patienter bedoms vid behov pd MDK
(skallbaskonferens varannan vecka). Vid skallbaskonferenser finns dven
kompetens kring stereotaktisk stradlbehandling (gammakniv), och sdrskilda
behandlingskonferenser for gammaknivsbehandling hélls flera gadnger per
vecka. Enstaka patienter foljs via neurologmottagning i Visby, i samrad med
teamet pa Karolinska.
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Samverkansregion Umeda:

Det finns i1 nuldget ingen fastslagen klinisk rutin for uppf6ljning av patienter
med NF2 i Norra Sjukvardsregionen. Uppfoljning sker foretrddesvis vid den
klinik vars omrade ligger ndrmast de besvér som dr mest uttalade for den
enskilda patienten, vilket medfor att patienter med NF2 f6ljs av specialister
vid olika kliniker. Neurokirurgi, genetisk utredning och genetisk vigledning
ar centrerat till Norrlands Universitetssjukhus.

Samverkansregion Uppsala/Orebro:

Hjarnstamsimplantat har sedan 1993 lagts in pa NF2-patienter i Uppsala. De
senaste 10 dren har 10 hjarnstamsimplantat lagts in. Denna atgérd kan ge
ledhorsel i de fall patienten har blivit eller férvantas bli dov av en stor
tumoroperation. I huvudsak har dessa patienter kommit fran
samverkansregionen, men patienter fran andra regioner har ocksé remitterats,
dock inte i samma utstrackning. De senaste tio aren har de flesta
nydiagnostiserade NF2-patienterna i samverkansregionen kommit till
Akademiska Sjukhuset i Uppsala for multidisciplindr genomgang dér de
traffat neurokirurg, otokirurg, audiolog, oftalomolog, och klinisk genetiker
under tva dagar. Barn har dven traffat barnonkolog och barnneurolog. De
senaste tva aren finns dven en dedikerad NF2-MDK var fjarde vecka dér
neurolog, neurokirurger, otokirurger, audiologer, klinisk genetiker, onkolog,
och 1 forekommande fall barnneurolog och barnonkolog deltar.

Forskning

Internationell forskning har medfort stora landvinningar inom bade
diagnostik och uppf6ljning av NF2 och andra genetiska schwannomatoser. |
Sverige ér forskningen inom omradet tyvirr mycket begransad, vilket delvis
kan ha sin grund i att dessa tillstdnd ar ovanliga, vilket kan gora det svérare
att bedriva forskning vid ett enskilt centrum. Individer med ny genetisk
séllsynt diagnos registreras sedan nagra ar i det nationella kvalitetsregistret
RaraSwed, med avseende pa diagnos.

Med anledning av den komplexa sjukdomsbild som ses vid denna
sjukdomsgrupp behdvs ytterligare forskning kring optimalt
omhéndertagande, nya behandlingsmetoder och hur de behandlingar vi har i
dagsliget ska anvéndas pa bdsta sitt.

Genetisk analys kan hos ménga individer inte pavisa en bakomliggande
genetisk foréndring, trots sdkerstdlld klinisk diagnos eller stark misstanke om
sadan. Detta kan till exempel bero pé att dagens metoder inte kan pavisa alla
de forandringar som kan orsaka dessa sjukdomar, att det finns fler gener
kopplade till denna sjukdomsgrupp adn de som vi kédnner till idag eller att vara
metoder dr begransade i sin mojlighet att pavisa mosaicism. Béttre forskning
inom detta omrade kan medfora béttre diagnostik och battre mdjlighet att ge
korrekt information om arftlighet till patienter och familjer.
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Gillande horselbevarande kirurgi bedrivs det idag ingen forskning i Sverige
specifikt for gruppen av NF2-patienter. Avseende lakemedelsbehandling mot
NF2-relaterade tumorer finns inga pagaende studier i Sverige.

Internationell utblick

Sakkunniggruppen ser att delar av varden for patienter med NF2 har
koncentrerats i andra ldnder. Endast England har en centraliserad utredning
och behandling av NF2-patienter med dokumenterade utrednings- och
behandlingsplaner [NHS Commissioning Board, 2013]. Centraliserad
handlaggning finns ocksa i flera andra ldnder, enligt information pa ldndernas
webbsidor, men inga detaljerade uppgifter om verksamheterna finns
tillgangliga.

England

England har den mest utvecklade centrala organisationen for handldggande
av NF2 i1 Europa. Incitamentet till den nationella handldggningen i England
var publicerade data pa att en koncentration av handlaggning och vard till fa
enheter hade minskat dodligheten 1 NF2, troligtvis pga att man lattare kunde
besluta att avsta fran kirurgi vid de dedikerade enheterna jamfor med
reguljira enheter. Fyra center ér etablerade; Cambridge, Guys and St Thomas
i London, Manchester och Oxford. Ytterligare neurokirurgisk kompetens
erbjuds ocksé via satellitenheter pa sjukhus 1 Birmingham, Newcastle,
Liverpool, Plymouth, Bristol och Southampton. Centren erbjuder
tillsammans ett multidisciplindrt team (MDT), mutationsanalys for NF2,
hjdrnstamsimplantat (ABI), cochleaimplantat (CI), vaskuldr kirurgi,
radiokirurgi via det nationella gammaknivcentret i Sheffield, NF2-kurs for
patienter, en specialiserad facialisklinik samt onkologisk behandling som
bevacizumab, everlimus och brigatinib. Varje centra skall tillhandahélla
kompetens inom neurologi, barnneurologi, ENT/skallbaskirurgi,
specialiserad sjukskoterska, neuroradiologi, audiologi, klinisk genetik,
plastikkirurgi, perifer nervkirurgi och oftalmologi. Dedikerade
sjukskoterskor finns pa varje enhet. Varje huvudenhet haller en MDT minst 1
gang arligen och varje patient skall diskuteras en géng arligen. ABI ar
koncentrerad till 2 huvudenheter och CI till 4-6 enheter (inkluderande
satellitenheter). Primért erbjuds kirurgi for vestibuldra schwannom, ABI och
CI men dven Ovrig kirurgi planeras att ske pa huvudenhet eller
satellitenheter. Patienter kan skrivas ut fran huvudenheternas MDK efter
beslut av dessa, och vidare uppfoljning sker pa sjukhus utanfér huvud- eller
satellitenheter. Centra och satellitenheter i England rapporteras skoéta 316 av
de totalt 826 estimerade NF2-patienterna i landet, men senare rapporter anger
att betydligt fler ses och skdts av organisationen. Skottland, Wales och
Nordirland &dr primért inte inkluderade i organisationen men kan vénda sig till
dem.

Norden

Danmark och Norge har centraliserat behandlingen av vestibuldra
schwannom till K&penhamn och Bergen. Denna uppdelning innefattar NF2
men det &r oklart vilka atgirder som innefattas. Finland har ingen dedikerad
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central vard av vestibuldra schwannom och det finns heller inga uppgifter om
den nationella virden av NF2.

NederlGnderna
Handldggningen av NF2 ar centraliserad till Leiden. Inga specifika uppgifter
om handldggning finns tillgéngliga.

Frankrike

Frankrike har en nationell organisation for neurofibromatoser, innefattande
dven NF1. Inga uppgifter finns for specifik nationell handldggning av NF2
men ett center, Hopital Pitié-Salpétricre i Paris, har ansvaret for genetiska
schwannomatoser inkl. NF2.

Tyskland
NF2-patienter tas delvis hand om av centra i Hamburg, Erlangen och Berlin,
men ingen nationell handldggning finns.

Spanien och Italien
Centrala enheter finns listade.

Forvantade vardvolymer

Det dr mycket svart att fa fram exakta vardvolymer ur register for hur manga
patienter som omfattas inom detta omrade i Sverige. Det nationella
kvalitetsregistret ar relativt nystartat. NF2 och &vrig schwannomatos har till
nyligen delat diagnoskod med den betydligt vanligare diagnosen NF1, varfor
diagnosregisterutdrag ej heller &r informativ.

Utifrén prevalenssiffror fran framfor allt England har sakkunniggruppen
uppskattat att det i Sverige lever cirka 200 patienter med NF2 och cirka 80
patienter med 6vrig genetisk schwannomatos. Det finns inget som talar for
att prevalensen skulle forindras dver tid. Okad diagnostik eller Aindrade
(bredare) diagnoskriterier skulle kunna 6ka antalet fall.

Sakkunniggruppen uppskattar ddrmed att ca 280 patienter kan vara aktuella
for en multidisciplindr beddmning (bulk vid uppstart ndr manga patienter ska
omhéndertas vid en forsta bedomning) vid en NHV-enhet. Av dessa dr
formodligen ca 60—70 mer komplicerade NF2-patienter, varav ca 10 barn,
med storre behov av uppfoljning pa NHV-enhet.

Antalet ingrepp som ska utforas pa NHV-enhet i form av horselbevarande
kirurgi samt utredning/behandling med cochleaimplantat pa patientgruppen
(NF2) uppskattas till ca 5-10 patienter per ar. Utifrdn dagens tradition i
Sverige, dir cochleaimplantat inte utfors i lika hog utstrickning som
internationellt, kan siffrorna vara hogt skattade.
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Framatblick

Varfér nationell hégspecialiserad vard?

NF2 och andra genetiska schwannomatoser &r séllsynta tillstdnd, och det ar
svart att pa lokal och regional niva fa tillrickligt med erfarenhet att gora
beddmningar om vilka dtgirder som dr mest ldmpliga och vid vilken
tidpunkt. Det saknas vardprogram och strukturerad uppfoljning av
patienterna, omhéndertagandet skiljer sig mycket i landet och
rehabiliteringen for dessa patienter med komplexa behov brister. Brist pa
kunskap riskerar ocksé att forlanga utredningstider och forsena bedémningar
av patienter. Dessa brister skulle kunna minska, och kunskap om
patientgruppen i hela landet 6ka, genom inférandet av nationell
hogspecialiserad vard, ddr NHV-enheterna bland annat har en stéttande och
raddgivande funktion.

Idag hanteras patienter med NF2 av méinga olika professioner och discipliner,
och omhéndertagandet ar heterogent da det inte finns nagon dedikerad
ansvarig profession for patientgruppen. Beroende pa vilka symtom patienten
hade nir hen sdkte vard kan hen foljas av neurolog, ONH-likare eller
neurokirurg. D sjukdomen kréver en multidisciplindrt omhéndertagande
behovs en samordnande funktion for att se till att patienterna fér rétt vard.
Det ér inte ovanligt att patienterna har kontakt med 10-20 olika typer av
véardinstanser under ett ar och ofta maste patienten sjélv samordna och
informera dessa om diagnosen. For en del andra patientgrupper, till exempel
individer med vissa former av cancer, finns ofta en samordnande
kontaktsjukskdterska med god insikt i sjukdomen. Sakkunniggruppen
efterlyser denna typ av funktion dven for patienter med NF2-relaterad eller
annan genetisk schwannomatos och har i forslaget lyft fram den
kompetensen som avgdrande for att koordineringen av vardinsatser ska
fungera. Denna roll, samt engagerade patientansvariga ldkare, dr
nyckelfunktioner for samordning och samverkan runt patienten.

Eftersom NF2 ar ett séllsynt hélsotillstdnd ar det svart att uppratthalla
adekvat kompetens pé alla vardnivder. Bedomningarna dr resurskrdvande
med manga involverade kompetenser och dr idag personberoende vilket gor
verksamheten sarbar. Dirav kan en koncentration av varden till tva enheter
innebdra att dven kunskap, kompetens och forskning stérks. Den erfarenhet
som Over tid samlas pd NHV-enhet kan pa ett strukturerat sétt aterforas till
andra vardnivaer. Till exempel kan storre erfarenhet leda till béttre
individualiserade bedomningar av vilka atgérder som kan och bor goras och
optimering av tidpunkt. Aven beslut om att avstd behandling, for att i stillet
vilja andra atgérder eller avvakta, kan vara lattare att fatta vid ett
specialiserat center, vilket erfarenheter fran Storbritannien indikerar.
Dessutom kan den genetiska diagnostiken vara mycket komplicerad och
NHV-enheterna kan leda arbetet med en samsyn kring indikationer for
avancerad genetisk utredning efter primarutredning genom att skapa en
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likartad standard for genetisk utredning. En nationell enhet, som sédkerstiller
utrustning for dessa analyser, sdkrar upp nir analyser inte kan utforas lokalt.
Detta kan leda till resurseffektivisering i framtiden.

En koncentration av bedomningarna runt patienten kan leda till att nya
behandlingsmetoder, sdsom genterapi och nya varianter av cytostatika kan
foras in snabbare vid en sammanhallen bedomning pa nationell niva. Da
patientgruppen med NF2 dr valdigt liten sa ges all ny onkologisk behandling
(ex brigatinib) till fa utvalda patienter och en centralisering av sadan
behandling behover ske for att f4 en uppfattning om effekt och biverkningar,
i bésta fall inom en klinisk studie. Centralisering skulle ocksa kunna innebéra
att alla som har behov av ny behandling fir den.

Alla dtgirder behover inte utforas pA NHV-enheterna (forutom
horselbevarande kirurgi och Cl-implantat), men NHV-enheten ska ha tillgang
till hela behandlingsarsenalen for att kunna gora dessa kvalificerade
beddmningar och for att kunna stotta hemregionen vid behov eller utfora
atgdrder nér det inte finns kompetens for dem pa hemmaplan. For den
horselbevarande kirurgin och cochleaimplantation, som ar séllaningrepp och
kraver specifik kompetens, anser sakkunniggruppen att en hogre kvalitet kan
uppnas generellt om man koncentrerar ingreppen till tva stillen i landet. En
koncentration av erfarenhet och samlad kunskap om patientgruppen dkar
dven mdjligheterna till deltagande i forskningsstudier, vilket kan komma
patienterna till gagn.

Att alla patienter med misstanke om eller med faststilld diagnos ska bedomas
av en nationell enhet dkar dven mojligheterna till strukturerad uppfoljning av
atgérder, genom till exempel register och studier. Eftersom diagnosen
innebdr en livslang sjukdom, med risk for ny sjuklighet och dodlighet kan det
innebéra att NHV-enheterna behover gora ytterligare bedomningar av
patienterna vid foréndrat tillstdnd, sdsom beddmning av tumortillvéxt och
horselforsdmring. Sakkunniggruppen anser ocksa att en koncentration av
beddomningar kan leda till ett kunskapslyft kring de komplexa problem
patienterna far. Eftersom patienterna ofta blir dova i vuxen élder, kravs
kontinuerligt stod och stor vana. I dessa fall kan NHV-enheterna stotta
hemregionerna med kunskap och radgivning i hur situationerna bést hanteras.

Det finns heller inget nationellt forum for samverkan och strukturerat
samarbete idag och inférandet av nationella enheter kan bidra till 6kad
samverkan bland annat genom MDK:er dér kunskap sprids till lokala och
regionala vardgivare. Varden &r koncentrerad i andra lander, se internationell
utblick, och det finns dven studier frén England som visar pé effekten av att
koncentrera denna vard [Baser et al 2002; Lloyd et al, 2018].
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Resonemang kring antal enheter

Redan idag dr mycket av de avancerade bedomningarna och atgérderna i hog
grad centraliserad till universitetssjukhusen. De ldga patientvolymerna talar
for att det skulle rdcka med en enhet pa nationell niva, men utifran
redundans, utveckling och samarbete anser sakkunniggruppen att tva enheter
ar mer rimligt. Initialt nir befintliga redan diagnosticerade patienter ska
beddmas, kommer vardvolymerna vara storre pa de tvé enheterna én i en
framtid ddr endast nydiagnostiserade eller komplicerade patienter med behov
av fornyad beddmning, blir aktuella.

Sakkunniggruppen betonar vikten av att samla all kompetens kring patienten
pa samma stille, och vill darfor att enheterna ska ha bred kompetens for att
mojliggdra en god helhetsbeddmning av patienten. Sakkunniggruppen anser
dven att den avancerade horselbevarande kirurgin behover koncentreras
ytterligare &n idag. Detta eftersom det handlar om fa patienter och fler dn tva
enheter skulle innebéra for fa fall per enhet.

Forslaget bygger pa att den lokala patientnira varden fungerar, samt att
regional neurologisk kompetens behdver involveras. All vard, uppfoljning
samt behovet av samordning kring patienten kan inte, och ska inte, ligga pa
en NHV-enhet, dé det dr lokal vardgivare som behover vara primért ansvarig
for patienten. Inte minst for att kunna géra kompetenta psykosociala insatser.

Forslag till vérdkedja/flode

Det centrala i sakkunniggruppens forslag ar att alla patienter med NF2 eller
annan genetisk schwannomatos ska passera en NHV-enhet minst en gang for
en multidisciplindr bedomning. Dérefter ska patientens huvudsakliga vérd
ske pd hemmaplan, néra patienten, vid behov med stottning och rad fran
nationell enhet. De mer komplicerade och svéra patienterna kan behova
foljas oftare pa NHV-enhet for att erbjuda avancerad atgard i ritt tid. Bade
den lokala vardgivaren och NHV-enheten kan initiera en ny multidisciplinér
bedomning for patienten om det finns behov. Forslaget bygger alltsa pa att
den lokala varden forstérks genom att NHV-enheten kan vara en stottande
och radgivande funktion. For denna patientgrupp &r det avgorande att den
lokala vdrdgivaren dr primért ansvarig eftersom patienten inte bor eller
maéktar med att ta hela det ansvaret sjilv.

Nedan ér sakkunniggruppens beskrivning av vardkedjan ur ett dnskescenario.
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Forslag pa vardkedja och véardniva

Remittenter
lokalt/regionalt

remiss

Samverkans-
regionalt NF2-
team

remiss remiss

Nationell
enhet NF2

- Utredning - Avancerad utredning - Specificerad diagnos
- Multidisciplinar
bedémning

- Diagnosticering - Diagnosticering

- Stallningstagande till

- Rehabilitering - Onkologi d
- Psykosocialt - Otologi avancerade dtgarder
omhandertagande - Kirurgi
- Rehabilitering

- Psykosocialt
omhandertagande

- Horselbevarande
kirurgi
T - Cochleaimplantat

Lokal/regional vard

Ofta soker patienten vard for sina symtom i 6ppenvéirden som remitterar till
nirmaste ldnssjukhus, dir neurolog eller ONH-likare kan stilla diagnos eller
ge en misstanke om diagnos. Baserat pa kliniska bedomningar samt fynd vid
horsel- och eller balansundersokningar gors darefter en radiologisk utredning
som bekriftar eller avfirdar den kliniska misstanken.

Beroende pa symtom och sjukdomsutveckling behdver patienter manga olika
behandlingar och framfor allt psykosocialt stod. Koordinering av insatser i
kommunal regi samt rehabilitering och psykosocialt omhéndertagande bor
ske i den regionala varden for ett ndra och titt samarbete mellan patient,
regional vard samt kommun.

Da diagnosen ér sdllsynt remitteras patienterna till universitetssjukhus for
specialiserad vard och utredning. I de fall da diagnos ar faststdlld lokalt kan
regional vardgivare remittera direkt till NHV-enhet for att minska risken for
forlangda vardkedjor. Det &r da av stor vikt att NHV-enheten informerar
patientens universitetssjukhus och involverar dessa i bedomningarna.

Samverkansregional vard (universitetssjukhus)

Regional vardgivare remitterar patienten till universitetssjukhus for genetisk
diagnostik, klinisk bedomning och behandling. Har beh6ver kompetens i
form av multidisciplinéira team bestdende av neurolog/barnneurolog, ONH-
lakare, neurokirurg och klinisk genetiker finnas for att mota patientgruppens
heterogena behov. Att ett sidant team finns pa universitetssjukhusen &r
grunden for att NHV-enheterna ska kunna stétta den regionala varden att
utfora de mest hogspecialiserade dtgirderna. Dessa regionala team behover
skota det langsiktiga kring patienten med stod och rddgivning fran NHV-
enhet och med mojlighet att remittera patienten till NHV-enhet pa nytt om
behov uppstar.
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P& universitetssjukhusen kommer de flesta behandlingar att genomftras inom
onkologi, otologi, neurokirurgi, specialiserad rehabilitering och psykosocialt
omhéndertagande. Neurolog behdver involveras for den sammanhéllna
neurologiska bilden av patienten, trots att eventuella behandlingar utfors av
andra specialiteter. Teamen behdver arbeta personcentrerat for att mota upp
patientens unika behov och stdrka individens formégor och resurser trots
ndrvaron av sjukdom.

Universitetssjukhusen remitterar alla patienter inom definitionen till NHV-
enhet for en hogspecialiserad multidisciplindr bedomning och upprittande av
vérdplan, och de kommer dven att behdva vara kontaktlédnken till vardgivare
pa hemorten. I det fall det finns en insatt och intresserad ldkare pa narmaste
lanssjukhus som skoter patienten pa hemmaplan, kan remiss ga direkt till
NHV-enhet, men da under forutséttning att det ndrmaste
universitetssjukhuset informeras.

Nationell enhet

Patienten remitteras fran universitetssjukhusen till en nationell
hogspecialiserad virdenhet. NHV-enheterna ska gemensamt ta fram remiss-
och inklusionskriterier dir det framgar vad som ska vara gjort innan remiss
och nir diagnos bor missténkas for att underlétta remitteringen.
NHV-enhetens roll dr att ge ytterligare kunskap och erfarenhet till patient och
regional vardgivare genom multidisciplindr bedomning. NHV-enheten
kommer ocksa med storre kunskap om patientgruppen kunna ta stéllning till
vissa avancerade atgdrder, men ockséd gora beddmningar om nér i
sjukdomsforloppet man ska sitta in atgérder eller avvakta med atgérder.
Dessa bedomningar kriver oftast inte att patienten behover resa till NHV-
enheten utan bedomningen kan ske digitalt. Limpligen genomfors detta via
en MDK dér bade remittent och hemortsvardgivare bjuds in att delta for att
oka kunskapen och samordningen kring patienten. NHV-enheten ska utifran
dessa bedomningar uppritta en specifik vardplan som beskriver de
kommande atgdrderna och uppfoljningarna (nir och var det ska ske) till
patient och vdrdgivare. Det inbegriper minst arlig uppfoljning som kan ske i
hemregionen eller pA NHV-enheten. Det dr onskvért att de patienter som inte
foljs pa NHV-enhet handldggs av multidisciplindrt team vid
universitetssjukhus. Véardplanen kan éven resultera i att atgarder inte dr
aktuella dnnu, utan att uppfoljning kravs, och att patienten ska aktualiseras
senare for viss undersokning eller ge vigledning om nér aterremittering till
NHV-enhet bor ske. Dessa bedomningar ska utgé fran ett personcentrerat
forhallningssétt och ta hénsyn till patienternas behov och 6nskemél om
behandling (eller avsta behandling).

Primir genetisk utredning (i dagslaget DNA-sekvensering) sker pa samtliga
universitetssjukhus. Innan mer avancerade tekniker (RNA-sekvensering,
tumoranalyser eller metod for att detektera laggradig mosaicism) tas till bor
patienten bedomas av NHV-enheten eftersom denna kan bistd med en
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djupare och mer genspecifik erfarenhet samt beddma indikation for mer
avancerad analys. NHV-enheten ska ocksa kunna bistd med second opinion-
beddmning avseende oklara genetiska varianter som ej sdkert kunnat
beddmas som benigna eller sjukdomsorsakande pé universitetssjukhuset.

NHV-enheten kan dven stotta den regionala virden nér det géller volumetrisk
méitning av tumdrer, badde med priméra bedomningar eller second opinion.
Aven om dessa mitningar kan goras pa alla kliniker 4r mitningens kvalitet
beroende av neuroradiologer med stor erfarenhet av diagnosen och ett
standardiserat arbetssitt for att genomfora jaimforelser dver tid.

Om patienten blir aktuell for horselbevarande kirurgi eller
cochleaimplantation ska detta ske pA NHV-enheten. I de fall NHV-enhet
bedomer att det finns indikation f6r behandling med strélkniv, annan
avancerad stralning som protonstralning eller hjarnstamsimplantat, remitterar
NHV-enhet till de universitetssjukhus som har metoderna uppsatta.

I de fall da en patient remitterats direkt frdn regional vérd till NHV-enhet ar
det av yttersta vikt att NHV-enheten involverar och informerar patientens
universitetssjukhus om bedémningen.

Framfor allt kommer NHV-enheterna fungera stottande for teamen pé
universitetssjukhusen och hemorten, samt bedriva kunskapsspridning om
patientgruppen. NHV-enheterna ska ocksé arbeta fram ett vardprogram och
standardiserade arbetssatt for att stirka varden och kunskapen kring diagnos
och behandling, samt att sdtta upp struktur och ramar for de multidisciplindra
bedomningarna och vad dessa ska innehalla. NHV-enheterna ska ocksa i
vardprogrammet sitta upp ramar och riktlinjer for vad som ska inga i den
genetiska utredningen (till exempel forslag pa genpaneler) sa att det gors mer
likriktat 1 landet. Inklusionskriterier for detta finns redan i England, vilket
man med fordel kan inspireras av.

NHV-enheternas uppdrag att sprida kunskap om patientgruppens behov,
inkluderar dven information till regional och lokal vardgivare gillande
psykosocialt stdd, rehabilitering samt vikten av personcentrerad vard. Med
tanke pa alla de vardinstanser som patienterna har, blir NHV-enhetens
kontaktsjukskoterska avgorande for att koordineringen av véardinsatser dven
lokalt/regionalt ska fungera. En kontaktsjukskdterska som patienten kan
vénda sig till skapar en stor trygghet for patienten.
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Forslag till sarskilda villkor

Nedan f6ljer sakkunniggruppens forslag till sarskilda villkor. Namnden for
nationell hogspecialiserad vard beslutar om vilka sérskilda villkor som ska
giélla for tillstdnden. De generella villkoren regleras 1 Socialstyrelsens
foreskrifter (HSLF-FS 2018:48) om nationell hdgspecialiserad vard.
Sakkunniggruppen ansvarar for att ta fram forslag till sirskilda villkor for
respektive omrade. Forslagen ska aterspegla definitionen och i viss man vara
véigledande vid tilldelning av tillstdind. De foreslagna sérskilda villkoren for
aktuellt tillstdnd kan komma att justeras av nimnden nér beslut om tillstand
fattas.

Kritisk personalkompetens

Samtliga specialister/professioner i det multidisciplindra teamet ska ha
specifik erfarenhet/kunskap/kompetens inom det definierade omradet:

* Specialistlikare inom neurologi

* Specialistlikare inom barn- och ungdomsneurologi med habilitering

» Kontaktsjukskoterska/koordinator

» Specialistlakare inom neurokirurgi (kompetens for bade barn och vuxen)
* Specialistlikare inom onkologi (medicinsk, radioonkologisk)

* Specialistlikare inom barn- och ungdomshematologi och onkologi

* Specialistlikare inom 6ron-, nés- och halssjukdomar, med inriktning mot
otokirurgi (kompetens for bdde barn och vuxen)

* Specialistldkare inom 6ron-, nés- och halssjukdomar med inriktning mot
horsel- och balansrubbningar/audiologi (barn/vuxen)

* Cl-team (ex audionom, ingenjdr, koordinator/kurator etc.)

* Specialistldkare inom klinisk genetik

* Sjukhusgenetiker

* Specialistldkare inom klinisk patologi med inriktning mot neuropatologi

* Specialistlakare inom neuroradiologi

Andra kompetenser eller forutsattningar for att
varden inom det definierade omrddet ska kunna
bedrivas

Har beskrivs behov av andra kompetenser, medicinska omraden eller
vardétgarder som inte dr definierade som NHV, men som maste finnas for att
vard inom definitionen ska kunna bedrivas. Dessa behover ej finnas att tillga
fysiskt pd samma sjukhus som NHV-enheten, men en ansdkande enhet
behover kunna visa hur de ska sékra att dessa omraden finns tillgidngliga for
en Gverskadlig tid.
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» Horselrehabiliteringsteam (barn och vuxna)
* Barnhabiliteringsteam

* Neurorehabiliteringsteam (vuxna)

* Balansrehabiliteringsteam (vuxna)

» Specialistlikare inom klinisk neurofysiologi
* Specialistlikare inom 6gonsjukdomar

* Specialistlikare inom plastikkirurgi

» Kurator

* Neuropsykolog

* Specialistldkare inom smirtlindring

* Specialistlakare inom obstetrik och gynekologi med inriktning mot
reproduktionsmedicin

Kritisk utrustning eller lokaler

Har ska det framga om det &r ndgon typ av utrustning som inte tillhor
standardutbudet pa ett sjukhus som behovs for att diagnosticera och/eller
varda patienter inom definitionen. Endast om utrustningen/lokalen &r ovanlig
eller starkt kopplad till definitionen ska den anges.

» Adekvat utrustning for facialis- och horselnervsmonitorering vid kirurgi

» Teknologi for patientkommunikation

Ovriga villkor

» NHV-enhet ska bidra till att forskning inom det aktuella sjukdomsomradet
bedrivs.

* NHV-enhet ska verka for strukturerad uppfoljning av vardomradet, t.ex.
genom kvalitetsregister.

* NHV-enhet ska ansvara for overrapportering till remitterande enheter och
uppritta individuella vardplaner.
* NHV-enhet ska folja upp patientrapporterade matt.

* NHV-enhet ska verka for framtagning av vardprogram inom det
definierade omradet.

* NHV-enhet ska ta fram remiss- och inklusionskriterier dar det framgar vad
som ska vara gjort innan remiss till NHV-enhet och nér diagnos bor
missténkas.

* NHV-enhet ska arrangera en gemensam nationell MDK dér remitterande
lakare/sjukhus inbjuds och deltar.

* NHV-enhet ska verka for att ha upparbetade kontakter med samtliga
remitterande sjukhus.

* NHV-enhet ska verka for att etablera internationellt samarbete géllande
patientgruppen.
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Konsekvensanalys

Nedan f6ljer sakkunniggruppens konsekvensanalys av sitt forslag till att
koncentrera definierad vard. De forslag som utarbetas inom arbetsprocessen
for nationell hogspecialiserad vard och som berdr barn tar hdnsyn till barnens
perspektiv i enlighet med barnkonventionen!. Socialstyrelsens beslut foregas
av en bred remiss och beredning for att sikerstélla att koncentration av den
foreslagna vérden inte ska ge stora negativa konsekvenser for hédlso- och
sjukvardssystemet. Beredningsgruppen (B1) utgar fran sakkunniggruppernas
underlag och remissvaren for att gora en overgripande analys av
systemeffekterna, framfor allt formagan att bedriva akut sjukvard. Infor
namndens beslut om tillstdind kommer Socialstyrelsen ocksa att inhdmta ett
yttrande frin en av regionerna utsedd beredningsgrupp (B2).
Beredningsgruppen ska tillsammans representera foljande perspektiv:
lanssjukvard, akut vard, universitetssjukhusvard och medicinsk fakultet.
Systemkonsekvenser till exempel paverkan pa akutsjukvarden,
patienttransporter samt utbildning och forskning fir beaktas vid en fordelning
av tillstandet/tillstanden om det ar for att sdkerstdlla patientens bésta.

Eventuella konsekvenser av forslaget
» Barn, patient och- nirstaendeperspektiv

— Det finns en risk att varden kan bli &n mer splittrad for patienten, om
forslaget till NHV enbart blir ytterligare en instans som de ska komma
till, ytterligare en vardniva med risk for fordrojningar (undersokningar
och atgérder) och fler instanser for patienten. Antal vardinréttningar &r
redan idag manga for denna patientgrupp, med upp mot 20 olika
involverade instanser under ett ar. Dock innebér inte forslaget att
patienten alltid behover resa till en NHV-enhet, utan storre delen av
beddomningarna kan goras digitalt, vardgivare emellan.

— Om forslaget genomfors sa som det &r ténkt (expertenheter som dven
ger stod till lokala team) kan det istéllet ge en mer sammanhallen vard,
som dr mer jamlik 6ver landet. D& kan NHV-enheten stotta den lokala
véardgivaren, som behdver vara primért ansvarig for patienten.
Patienterna har ett stort behov av nérhet till multidisciplinira team,
vilket dr en nyckelfaktor for god vard.

— Patienterna har en mycket ovanlig och livsldng sjukdom dér det finns
fordelar med att traffa ett kompetent och hogspecialiserat team som har
erfarenhet av patientgruppen.

— Patienterna kan mgjligtvis fa en forbéattrad livskvalitet med ldngre tid
som hdrande om enheter med vana av patientgruppen kan gora
individuella och kvalificerade bedomningar om medicinsk behandling

! https://www.regeringen.se/rapporter/2018/06/konventionen-om-barnets-rattigheter-s2018.010
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och optimal tidpunkt for horselbevarande kirurgi. Tidpunkten for
doévhet kan eventuellt skjutas upp om kompetensen for horselbevarande
kirurgi samlas och utvecklas pa farre enheter.

Hogre kvalitet pa4 den horselbevarande kirurgin skulle kunna uppnas om

man koncentrerar ingreppen.

Patienterna kan i storre utstrackning fa tillgang till det senaste gillande
behandling och uppf6ljning vid enheter som har ansvar for att halla sig
uppdaterade inom omradet.

Vigledning frain NHV-enhet till lokala vardgivare kan det forbattra den
sociala och ekonomiska radgivningen for patienten, exempelvis hjilp
vid komplexiteten med sjukforsidkringsarenden.

Da vérden fortsatt i huvudsak ska skotas ndra patienten, kommer den
geografiska placeringen av NHV-enheter spela en mindre roll, men
med foreslagna tva enheter kommer det innebéra lingre resvégar for
eventuella besok och de atgédrder som behovs.

For barn som ska opereras pa NHV-enhet krivs specifika anpassningar,
men dessa anpassningar skiljer sig inte frdn om vérden skulle ha skett
pa narmsta universitetssjukhus. Inneliggande postoperativ vardtid &r
inte 1&ng, ca en vecka, och bedoms inte ge dvervigande negativ
paverkan pa barns sdrskilda behov av familj, vanner, skola och
fritidsaktiviteter. Sakkunniggruppen anser att barnet ritt till liv och
utveckling och ritt till hélsa och sjukvard &r Gverordnat de eventuella
negativa konsekvenserna av att resa till en NHV-enhet och eventuella
franvaro av hemmiljo.

» Kunskaps- och kompetensdverforing

Det finns en risk for forlust av kompetens pa de regionala enheter som
inte bedriver NHV-vérd. Nationella ronder som arrangeras av NHV-
enhet och dir lokal/regional vardgivare kan delta, skulle kunna
motverka kunskapsminskning och i stéllet 6ka kunskap dven pa den
lokala nivén.

Da det mesta av utférandet av varden fortsatt sker pa hemsjukhuset
enligt nuvarande forslag ar risken for kompetenstapp mindre.

Tvé enheter som har i uppdrag att bedriva forskning och
kunskapsutveckling kan leda till béttre kunskapsutveckling i landet.

* Forskning och utbildning

Forslaget okar forutséttningar for forskning och kliniska studier. Att
samtliga patienter bedoms pa en NHV-enhet skapar forutsittningar for
att samla patienter i register for bade uppfoljning och forskning. Tva
dedikerade nationella enheter, med samlat patientunderlag kan ocksa
underlétta for forskningssamarbete med véra nordiska grannlidnder.

» Nairliggande vard

En dedikerad kontaktsjukskoterska/koordinator for denna patientgrupp
kan leda till att &ven andra patientgrupper med benigna CNS-tumorer
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gynnas, exempelvis genom att organisera sa att kontaktsjukskoterska
ansvarar for hela gruppen benigna CNS-tumdrer.

Undantridngning av andra patienter dr en potentiell konsekvens nir
resurser ska sidkras for NHV-vard. Dock kan ett regionalt forum dér alla
teammedlemmar ses, forenkla kommunikationen och kan minska
handldggningstiden och dirmed effektivisera beddmningar och beslut.

Forslaget kan leda till mer arbete hos lokal vdrdgivare om patienterna
far vardplaner frain NHV-enheten som innebér ytterligare
undersokningar pd hemmaplan.

» Akutsjukvard

Inga konsekvenser for akutsjukvard kan identifieras. Anestesiologiska
resurser kréavs vid kirurgiska atgérder och postoperativt, men da
forslaget innefattar ca 10 patienter aktuella for kirurgi per ar, bedoms
den péverkan vara liten.

* Vérdkedjan

Majoriteten av varden kommer fortsatt bedrivas i patientens hemregion
eller pa ndrmsta universitetssjukhus som idag, men med stdd och
radgivning fran NHV-enheten. Med ett delat ansvar for varden finns
risk for att patientansvaret blir oklart.

* Verksamhetsperspektiv

Det finns en risk for utarmning av ansvaret for patienterna pa ett
sjukhus som inte blir en nationell enhet, vilket inte vore bra for
patienterna. Genom att arrangera dppna och nationella MDK:er dar
regionalt ansvarig kan delta, skulle detta kunna motverkas.

Verksamheter som inte far NHV kommer inte paverkas s& mycket
eftersom det dr en begransad del av varden som koncentreras. Forslaget
innebdr 1 stdllet mer en rddgivande funktion pa de nationella enheterna.
Det mesta av de vardatgiarder som patienterna behdver ér enligt
nuvarande forslag fortsatt forlagt regionalt.

Idag bedrivs den aktuella kirurgin pé fem enheter och forslaget till
koncentration kommer att innebédra en viss kad belastning pa de tva
NHV-enheterna. Ur ett kirurgiskt perspektiv dr det dock fa patienter
och skulle innebéra totalt cirka fem operationsdagar och fem veckors
vardtid per nationell enhet och ar.

NHV-enheterna behover vara flexibla for att mota upp for eventuellt
brddskande beddmningar, eftersom det kan handla om subakut
horselbevarande kirurgi.

* Sjuktransporter

Marginella konsekvenser. Patienter reser redan idag till ndrmsta
universitetssjukhus for bedomning och atgérder. Forslaget innebar
ocksé att majoriteten av virden fortsatt sker p4 hemmaplan.
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Uppfdlining och utvardering

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till uppfoljningsmaétt for arlig
rapportering av den definierade varden. Syftet med den érliga rapporteringen
ar att tillgdngliggora resultat for vard som gjorts tillstdndspliktig.
Uppfoljningsmatten som rapporteras ska for varje vairdomrade vara ett
mindre antal (totalt ca 5-10 stycken) och demografiskt beskriva
patientpopulationen, tillgdnglighet till varden, resultat,
informationsoverforing samt hur patienterna skattar varden och sin hélsa.

Uppfoljningsmatten genomarbetas och faststélls av Socialstyrelsen i dialog
med framtida tillstdndsinnehavare. Tillstdndsinnehavarna av nationell
hogspecialiserad vird ansvarar for inlimning av arsrapporter till
Socialstyrelsen samt uppfoljning av sina verksamheter (egenkontroller).
Socialstyrelsen ansvarar for fordjupad uppfoljning av tillstdnden inom
nationell hogspecialiserad vard.

* Bakgrundsmatt

— Antal patienter som bedomts av NHV-enhet (fordelat pa hemregion,
kon, barn/vuxna)

— Antal patienter fordelat pa typ av diagnos: (NF2, 6vriga genetiska
schwannomatoser, de utan bekréftad diagnos)

— Antal kirurgiska ingrepp pa NHV-enhet
+ Tillginglighetsmatt

— Remiss till beddmning pd MDK

— Tid frén beslut om behandling till behandling
* Resultatmétt

— Mortalitet inom 30 dagar efter kirurgi

Horsel fore och efter kirurgi

Komplikationer efter kirurgi (ex facialispares)

Operationer dar komplikation uppstatt intraoperativt

Overall survival fran forsta diagnos for hela patientgruppen
* Patientrapporterade matt

— PREM/PROM-enkit till hela patientgruppen (utarbeta ett
kvalitetssystem for hela patientgruppen)

« Overrapporteringsmatt

— Andel patienter dér lokal vardgivare deltagit pA den MDK dér patienten
bedomts av NHV-enhet eller andel remissvar frain MDK

— Andel skriftliga virdplaner
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Referenser

Detta underlag ar ett forslag pa vilken vard som bor koncentreras till
nationella enheter. Sakkunniggruppens bedomning utgar fran internationell
utblick, klinisk erfarenhet och kunskap om den svenska sjukvérdens struktur
inom omrédet.

Sakkunniggruppen har i sin text valt att hinvisa till foljande referenser.

1. NHS Commissioning Board. 2013/14 NHS Standard contract for
neurofibromatosis type 2 service (all ages). Service Specification No.
B13/S(HSS)/b.

2. Plotkin, SR et al 2022. Updated diagnostic criteria and nomenclature
for neurofibromatosis type 2 and schwannomatosis: An international
consensus recommendation. Genet. Med. 24, 1967-1977 (2022).

Foljande artiklar fran England undersoker fragestéllningen om koncentration
av vard inom omradet NF2.

3. Baser, ME et al. Predictors of the risk of mortality in neurofibromatosis
2. Am J Hum Genet. 2002 Oct;71(4):715-723. PMID: 12235555

4.  Lloyd SK, Evans DG. Neurofibromatosis type 2 service delivery in
England. Neurochirurgie. 2018 Nov;64(5):375-380. PMID: 26826883
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Deltagare i sakkunniggrupp

Samverkansregion Namn och specialistkompetens

Goteborg Erik Fernstrom, specialistidkare onkologi

Linkdping Markus Peebo, specialisti@ikare éron-, nds- och halssjukdomar
Lund/Malmé Peter Sisjo, specialistikare neurokirurgi

Stockholm Oscar Persson, specialistidkare neurokirurgi

Umed Mattias Vagberg, specialistidkare klinisk genetik

Carina Frykholm, specialisti&kare éron-, nds- och

Uppsala/Orebro halssjukdomar samt klinisk genetik

Patientperspektivet
NF-forbundet och Horselskadades riksforbund har under arbetet kontaktats
for deltagande i sakkunniggrupp, ingen representant har utsetts.

Utifran patientperspektivet har Lina Olsson bidragit med synpunkter pa
sakkunniggruppens utkast infor remittering.
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Om nationell hdgspecialiserad
vard

Den 1 juli 2018 genomfoérdes dndringar i hilso- och sjukvérdslagen
(2017:30), HSL, som innebér en ny beslutsprocess for den nationella
hogspecialiserade varden. I 2 kap. 7 § HSL definieras nationell
hogspecialiserad vard som offentligt finansierad hélso- och sjukvéard som
behdver koncentreras till en eller flera enheter men inte till varje
sjukvardsregion for att kvaliteten, patientsdkerheten och
kunskapsutvecklingen ska kunna uppritthallas och ett effektivt anvéindande
av hilso- och sjukvardens resurser ska kunna uppnas.

Vid beddmningen av om en atgérd ska utgora nationell hdgspecialiserad vard
ska hénsyn sérskilt tas till om varden dr komplex eller sdllan forekommande
och om den kréver en viss volym, multidisciplinidr kompetens eller stora
investeringar eller medfor hoga kostnader (se 7 kap. 5 § HSL).

Syftet med att koncentrera den hogspecialiserade varden nationellt dr att det
ska leda till 6kad kvalitet och sdkerhet for patienterna. En 6kad samordning
av specialiserade sjukvardsinsatser bor dven ge béttre forutsittningar for en
jamlik vard i hela landet och ett mer effektivt resursutnyttjande. For varden
innebér denna nivastrukturering en majlighet att profilera sig inom olika
omraden och bygga upp olika specialistcentra. Ett storre patientunderlag for
en hogspecialiserad verksamhet skapar nddviandiga forutsattningar for att
bedriva hog-kvalitativ forskning, utbildning och rekrytera spetskompetens.

Socialstyrelsen samarbetar med regionernas system for kunskapsstyrning i
hélso- och sjukvard och engagerar profession och patientrepresentanter i
arbetet med att definiera vilken vard som ska anses vara av nationell
karaktar.

Hénsyn ska tas till hela vardkedjan. Riktlinjer, vdrdprogram, vardresultat och
registerdata ska beaktas i definition av vardomraden och framtagande av
kunskapsunderlag for nationell hogspecialiserad vard.

Arbetsprocessen for att nivastrukturera varden pd nationell nivé bestér av tta
steg:
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Steg 1 Steg 2
NPO ger Sakkunnig-
forslag pa grupper
vardomraden tar fram
att genomlysa underlag

Steg 3
Remiss,
konsekvens-
analys och
beredning

Steg 4
Socialstyrelsen
tar beslut om
vad och antal
utférare

Steg 8 Steg 7
Tillstanden fdljs Namnden tar
upp och beslut om
utvdrderas tillstand

Steg 6
Beredning av
ansékningar

infér beslut

Steg 5
Regionerna
ansdker om

tillstand

Representanterna i nationella programomradet (NPO) forvintas ha sirskilt
god kunskap inom sitt vardomrade for att kunna ge underlag till steg 1 i
arbetsprocessen. NPO ansvarar for uppgiften att ta fram forslag pa
vardomraden som ska genomlysas samt att ge forslag pa personer till de
sakkunniggrupper som i steg 2 tar fram underlag infor beslut om nationell
hogspecialiserad vard.

NPO ska inhdmta kunskapslédget nationellt och internationellt och déarefter
foresld omraden som skulle kunna utgdra nationell hogspecialiserad vard.
For att stodja arbetet med att ta fram forslag pa omraden (t.ex. en diagnostisk
metod, ett kirurgiskt ingrepp, en avancerad medicinsk behandling, en
rehabiliterande insats) vid ett visst hilso- eller sjukdomstillstand har
Socialstyrelsen tagit fram kriterier som arbetet ska utgé ifrén.

Sakkunniggruppens huvuduppdrag dr att beskriva den eller de delar i
véardkedjan som ar aktuell for nationell hdgspecialiserad vard samt
rekommendera hur ménga enheter denna vard bor bedrivas pa. Sakkunniga
ska ha ett nationellt perspektiv med patientens bésta som framsta
mélséttning. Patientforetrddaren bidrar med patient- och
nérstdendeperspektivet i sakkunniggruppens arbete och star bakom forslaget.
I enlighet med barnkonventionen ska sakkunniggruppen tydliggdra vilken
paverkan forslaget har pa barn nér s ér relevant.

Sakkunniggruppernas underlag skickas ut pa en bred remiss. Socialstyrelsen
sammanstdller inkomna synpunkter och darefter kan sakkunniggruppen
komplettera sitt underlag eller géra eventuella fortydliganden.

Sakkunniggruppens underlag och remissvar ldmnas over till en
beredningsgrupp vars uppdrag dr att sdkerstilla att koncentration av den
foreslagna varden inte ska ge stora negativa konsekvenser for hilso- och
sjukvardssystemet.

Efter beredning beslutar Socialstyrelsen vilken vard som ska nivastruktureras
samt antalet enheter i landet som far bedriva den tillstandspliktiga varden.
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Néamnden for nationell hdgspecialiserad vard beslutar om vilken/vilka
region/regioner som ska fa bedriva definierad vérd pa nationell niva. Infor
ndmndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhdmta ett yttrande fran
en av regionerna utsedd beredningsgrupp.
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Appendix 1 — Kriterier for genetisk
schwannomatos

Diagnoskriterier for olika former av schwannomatos utarbetades 2022
[Plotkin et al, 2022]. Kriterier for de vanligaste foljer nedan.

NF2-relaterad schwannomatos

For NF2-relaterad schwannomatos, tidigare neurofibromatos typ 2 (NF2), ar
diagnosen faststidlld om ETT av nedanstaende foreligger:

» Bilaterala vestibuldra schwannom

» Samma patogena variant i NF2-genen pavisas vid analys av tva eller fler
anatomiskt atskilda NF2-associerade tumorer (schwannom, meningiom
och/eller ependymom). OBS: Vid allelfraktion tydligt &r <50% i normal
vavnad (t.ex., blod) dr diagnosen mosaisk NF2.

* Tva majorkriterier

 Ett majorkriterium och tva minorkrierier
Maijorkriterier

* Unilateralt vestibuldrt schwannom

* En forstagradssldkting (annan dn syskon) med NF2
» Tva eller fler meningiom

» Patogen variant i NF2-genen i normal vdvnad (t.ex. blod). OBS: Vid
allelfraktion tydligt &r <50% i normal vdvnad (t.ex, blod) dr diagnosen
mosaisk NF2.

Minorkriterier
* Ependymom, schwannom (icke vestibulért)

OBS: Tva ependymom eller tva icke vestibuldra schwannom riknas som
tva minorkriterier (dock maste ett schwannom vara dermalt om ett
majorkriterium dr unilateralt vestibuldrt schwannom)

» Ett enda meningiom
OBS: Tva meningiom rdknas som ett majorkriterum

 Juvenil subkapsulir eller kortikal katarakt, retinal hamartoma, epiretinalt
membran hos en individ i dlder <40 ar

OBS: Varje 6gonmanifestation som ses bilateralt riknas endast som ett
minorkriterium

Andra genetiska schwannomatoser
Diagnoskriterier for SMARCBI- resp. LZTR I-relaterad schwannomatos &r:
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+ Atminstone ett PAD-missigt verifierat schwannom eller
nevskideblandtumor och en patogen variant i SMARCBI- eller LZTRI-
genen i normalvdvnad (t.ex. blod)

» Samma patogena SMARCBI- eller LZTR I-genen i tvd schwannom eller
nervskideblandtumorer

Diagnosen 22q-relaterad schwannomatos kan ges:

For individ som varken uppfyller kriterierna for NF2-, SMARCBI- eller
LZTR I-relaterad schwannomatos, och dér ingen patogen variant finns i
DGCRS-genen, men dir BADA nedanstdende punkter foreligger:

» Forlust av samma 22g-allel i tva anatomiskt atskilda schwannom eller
nervskideblandtumorer

» Tva olika patogena NF2-varianter, som inte kan hittas i normalvévnad,
pavisas i respektive tumor

De kliniska kriterierna for de olika typerna av genetiska schwannomatos ar
inte alltid uppfyllda vid sjukdomsdebuten. Genetisk analys av blod vara till
hjilp i diagnostiken, men inte alltid. Mosaisk sjukdom &r vanligt, upp till 50
procent, vid till exempel NF2-relaterad schwannomatos dér analys av
tumorvévnad kan behovas for diagnostik. P4 samma sétt forekommer
segmentell sjukdom vid SMARCBI resp. LZTR I-relaterad schwannomatos
(ca 30 procent) varvid genetisk avvikelse i normalvdvnad kan vara svar att
hitta. Vid NF2 ar genetiken vél kartlagd och ingen ytterligare gen har hittats,
men Gvrig schwannomatos dr dnnu ofullsténdigt karakteriserad genetiskt.
Detta gor att det kan finnas en period fran forsta symptom tills diagnosen har
bekriftats, men dir genetisk schwannomatos bor misstankas. Det kan till
exempel rora sig om en individ, som fétt sitt forsta vestibuléra schwannom
fore 30 ars alder eller ett meningiom fore 20 ars alder dir NHV-enhet bor
tillfragas 1 handlidggning/utredning.
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