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Systemisk mastocytos

Sakkunniggruppens forslag fill nationell
hogspecialiserad vérd
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Forord

Sakkunniggruppens forslag till nationell hogspecialiserad vard (NHV) inom
vardomradet mastocytos véander sig framfor allt till dig som ar verksamhets-
chef, kliniskt verksam eller patient inom omradet, men ocksa till dig som ar
beslutsfattare eller tjdnsteman pé regional niva. Forslaget gér d&ven ut pa op-
pen remiss for synpunkter. I underlaget hittar du information om vad sakkun-
niggruppen foreslar ska vara nationell hdgspecialiserad vird, pd hur ménga
enheter varden ska bedrivas, de villkor som ska gélla for att fa bedriva var-
den 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 gér vidare 1 processen.
Infor Socialstyrelsens beslut kommer sedan en beredningsgrupp att lamna ett
yttrande, baserat pa sakkunniggruppens forslag, inkomna synpunkter och
konsekvensanalysen.

Socialstyrelsen leder arbetet med att koncentrera mer av den hogspeciali-
serade varden pa nationell niva och ansvarar for arbetsprocessen for detta ar-
bete. Vi vill tacka alla som har deltagit i arbetet med att ta fram detta un-
derlag.

Thomas Lindén
Avdelningschef

SYSTEMISK MASTOCYTOS
SOCIALSTYRELSEN

2(33)



SOCIALSTYRELSEN Dnr 5.3-91989/2024

Sammanvagd beddmning

Sakkunniggruppen foreslar efter genomlysning av vardomradet mastocytos
att det som framgéar under rubriken Definition nedan ska utgoéra nationell
hogspecialiserad vard och bedrivas vid fem enheter.

Detta bedoms vara véard som &dr komplex, séllan forekommande, krdaver en
viss volym och multidisciplindr kompetens, samt medfor hoga kostnader.
Varden dr multidisciplindr da flera olika specialiteter behover vara involve-
rade, exempelvis ldkare med specialistkompetens inom hematologi, allergo-
logi, dermatologi, gastroenterologi och patologi, samt dietist och i vissa fall
psykiater/psykolog/kurator.

Sakkunniggruppen foreslar fem enheter utifran de forvdntade vrdvolymerna,
som dr tillrickligt stora for att fem enheter ska kunna 6ka/bibehalla sin kom-
petens inom omradet utan att tillgéngligheten forsdmras. Sakkunniggruppen
beddmer att remissvolymen kan komma att fordubblas jamfort med idag i
takt med okad medvetenhet, béttre remitteringsrutiner och tydligare véird-
strukturer. Nér fler patienter identifieras och diagnostiseras korrekt, kommer
dven behovet av multidisciplindr bedomning och livslang uppfdljning att 6ka.
Sakkunniggruppen finner att en koncentration av aktuell vérd till fem enheter
okar forutsdttningarna for att forbéttra kvaliteten, patientsékerheten och kun-
skapsutvecklingen samtidigt som ett effektivt anvdandande av hélso- och sjuk-
vardens resurser kan uppnas.

Sakkunniggruppen bedémer att fyra enheter inte dr &ndamélsenligt for detta
forslag eftersom en storre vardvolym kan blir svarare att hantera och kan leda
till sédmre tillganglighet till vArden. Sakkunniggruppen anser inte heller att det
ar aktuellt med samverkansregional nivastrukturering pa grund av storleken
pa det totala patientunderlaget, den resurskrdvande verksamheten och brist pa
specifik kompetens.

Konsekvenserna av att koncentrera denna vard &r 6vervdgande positiva. Sak-
kunniggruppen bedomer att akutsjukvarden inte kommer att paverkas i nagon
storre utstrackning jaimfort med idag, varken pé sjukhus som far NHV-
tillstdnd eller pa sjukhus som inte far det. Sakkunniggruppen bedémer att for-
slaget inte leder till att andra patientgrupper kommer att trdngas undan.
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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 vird och pa hur ménga enheter den ska bedrivas.
Med definition avses den del av varden som bara ska bedrivas pa en nationell
hogspecialiserad virdenhet (NHVe) med tillstdnd.

Definition

For patienter over 18 ar géller:

Nedanstdende patientgrupper med misstdnkt eller konstaterad systemisk
mastocytos ska utredas via NHVe i samrad med patientens ordinarie vardgi-
vare. Utredningen kan genomféras antingen vid NHVe eller i patientens
hemregion, beroende pd vad NHVe bedomer dr mest dndamalsenligt.

+ Alla vuxna patienter (>18 ar) med mastocytos i huden ska utredas avse-
ende systemisk sjukdom

 Patienter med avancerad systemisk mastocytos

+ Patienter med anafylaxi och forhojt basalt tryptas och/eller positiv KIT-
mutation i blod ska utredas avseende systemisk mastocytos

» Kontakt ska tas med NHVe for radgivning om utredning vid symtom hos
patient som ger misstanke om systemisk mastocytos, exempelvis osteopo-
ros hos yngre patient, i kombination med forhojt basalt tryptas och/eller
positiv KIT-mutation i blod.

Patienter med diagnostiserad indolent systemisk mastocytos ska remitteras
till NHVe for multidisciplindr beddmning samt uppréttande av diagnosspeci-
fik vard- och behandlingsplan.

NHVe ska ta stillning till insédttning och utséttning av avancerad behandling
for patienter med konstaterad systemisk mastocytos.

For patienter under 18 ar géller:

Vid misstanke om systemisk mastocytos ska kontakt tas med NHVe for stod
kring &ldersanpassad utredning samt uppréttande av diagnosspecifik vard-
och behandlingsplan.

Fortydliganden till definitionen

Med indolent respektive avancerad systemisk mastocytos avses de definit-
ioner och beskrivningar som framgér av de nationella riktlinjer som fast-
stéllts av Diagnosgruppen for systemisk mastocytos
(https://www.sthem.se/upl/files/201814.pdf).
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Behov av uppfoljning specificeras i patientens individuella vard- och behand-
lingsplan och kan ske pd NHVe eller i patientens hemregion, beroende pa
vad NHVe bedomer ar mest andamalsenligt.

Med avancerad behandling avses exempelvis tyrosinkinashammare och
allogen stamcellstransplantation.

Avgransningar till definitionen

Patienter med indolent systemisk mastocytos som diagnostiserades innan
NHYV triadde i kraft och som redan har en fungerande véard- och behandlings-
plan behover inte komma till NHVe for en multiprofessionell bedomning om
NHVe bedomer att det inte behdvs.

Foljande omréden, med stark koppling till definitionen, ingér €j i definitionen
och ska ej koncentreras pa nationell niva:

1. Diffus kutan mastocytos hos barn. Denna patientgrupp ingér i NHV
svéra hudsymtom.

2. Idiopatiskt mastcellsaktiveringssyndrom

Hereditér alfa-tryptasemi
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Antal enheter

Sakkunniggruppen foreslar att varden ska bedrivas vid fem enheter.

Ndarliggande vard

Foljande omraden ingar inte i forslaget till vad som ska utgora nationell
hogspecialiserad vard men angrénsar till det definierade omrédet.

Tillstdndsomrédet svdra hudsymtom @r ett redan befintligt tillstindsomrade
inom nationell hogspecialiserad vard. Inom ramen for detta omrade omfattas
barn med mycket svara symptom av kutan mastocytos.

I denna sakkunniggruppsrapport foreslds att barn med misstankt eller dia-
gnostiserad systemisk mastocytos bor omhandertas inom tillstandsomradet
for mastocytos. En viss dverlapp mellan NHV svara hudsymtom och ett
framtida NHV mastocytos kan forekomma, men sakkunniggruppen bedomer
att detta kan hanteras genom samverkan mellan enheterna. Antalet barn dér
misstanke om systemisk mastocytos foreligger ar mycket fa.
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Vardomrdade

Nulagesbeskrivhing

Det vardomrade som sakkunniggruppen genomlyst, for att utreda vad inom
omréddet som bdr koncentreras nationellt, & mastocytos. Den vérd som uti-
fran sakkunniggruppens genomlysning foreslas att koncentreras nationellt be-
skrivs ovan under rubriken Definition.

Olika former av mastocytos

Mastocytos dr en grupp sjukdomar som orsakas av dkad tillvixt och ansam-
ling av avvikande mastceller (en typ av vit blodkropp) i ett eller flera organ.
For den absoluta majoriteten av patienter orsakas sjukdomen av en forvérvad
mutation i mastcellerna (KIT-mutation).

En rad olika former av mastocytos forekommer och sjukdomen delas hos
vuxna in i tvd huvudgrupper: kutan mastocytos som enbart engagerar huden,
samt systemisk mastocytos som engagerar ett eller flera andra organsystem.
Systemisk mastocytos delas sedan in i olika undergrupper utifran eventuell
pavisad organpaverkan i indolent sjukdom och avancerad sjukdom. Indolent
sjukdom (indolent systemisk mastocytos och isolerad benmérgsmastocytos)
utgor cirka 90% av patienterna. Detta ér tillstind med normal forvéntad dver-
levnad men ofta med symtom som ger stor paverkan pa livskvaliteten. Reste-
rande 10% av patienterna har en mer avancerad sjukdom (avancerad syste-
misk mastocytos, AdvSM) som delas i undergrupperna: aggressiv systemisk
mastocytos (ASM), systemisk mastocytos med associerad hematologisk ne-
oplasi (SM-AHN) samt mastcellsleukemi (MCL). Detta é&r tillstdnd med di-
rekt organpaverkan av mastceller och ofta dalig prognos. I tilldgg finns en
mycket liten undergrupp, smoldering systemisk mastocytos (SSM), som dr
patienter med hog mastcellsbérda men som inte uppfyller kriterier for Ad-
vSM.

Mastocytos hos sma barn (<2 ar) dr en egen sjukdomsentitet som oftast en-
bart engagerar huden och som i flertalet fall gér tillbaka spontant under pu-
berteten. I enstaka fall kan sma barn vara drabbade av s.k. diffus kutan mas-
tocytos med ibland allvarliga symtom.

Data pa incidens och prevalens av systemisk mastocytos hos vuxna ar osékra.
Nya studier frdn Sverige och Danmark anger en incidens pa 1-2 vuxna per
100 000 invanare och &r och en prevalens pa 10-25 personer per 100 000 in-
vanare i Sverige [1, 2]. Sikra epidemiologiska data for barn saknas. For pati-
enter registrerade 1 det svenska mastocytosregistret 4r mediandlder vid dia-
gnos dr 55 ar for systemisk mastocytos och 52 ar for indolent systemisk
mastocytos [opublicerade registerdata].
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Symtombild

Den kutana formen av sjukdomen ger i de flesta fall brunrdda flackar pa hu-
den, s.k. makulopapulér kutan mastocytos (tidigare bendmnt urtikaria pig-
mentosa), vilka kan orsaka obehag och kldda. Andra symtom vid systemisk
mastocytos varierar beroende pa vilka organ som dr paverkade av det 6kade
antalet mastceller, samt de &mnen (mediatorer) som frisitts fran mastcellerna.
Exempel pa vanliga symtom é&r attacker av hudrodnad (flush), kldda, mag-
och tarmsymtom, huvudvérk, blodtrycksfall, kognitiv paverkan samt 6kad
kénslighet for geting- och bistick. Patienter med systemisk mastocytos har en
kraftigt forhojd risk att drabbas av allvarliga anafylaktiska reaktioner vid
t.ex. getingstick, men ibland @ven utan direkt utlosande orsak. Det ses dven
en Okad risk for utveckling av osteoporos.

Sjukdomens svarighetgrad varierar stort fran patient till patient. Hos de med
indolent systemisk mastocytos finns variation fran patienter som &r i princip
symtomfria och inte behdver behandlas till de med mycket svara symtom
med allvarlig paverkan pa livskvalitet trots inséttande av tillgédngliga behand-
lingar. Symtombilden varierar, forutom avseende allvarlighetsgrad, ocksé
stort fran patient till patient vad géller engagemang av olika organsystem.
Det kan rora sig om isolerade symtom eller kombinationer av t.ex. svara
hudsymtom, upprepade svéra anafylaxier, svara gastrointestinala symtom el-
ler besvdarande kognitiva symtom. Detta medfor att patienterna dr i behov av
ett multiprofessionellt omhéndertagande med ménga olika specialiteter invol-
verade sasom lidkare med specialistkompetens inom hematologi, allergologi,
dermatologi, gastroenterologi och patologi samt dietist och i vissa fall psyki-
ater/psykolog/kurator.

Vid avancerad systemisk mastocytos dr symtomen oftast patagliga hos alla
patienter och leder bade till grav paverkan pa livskvalitet och till forkortad
forvantad overlevnad.

Diagnostik och kompletterande utredning

Diagnosen kutan mastocytos kan stédllas genom klinisk bedomning och hud-
biopsi. Alla vuxna med hudengagemang bor utredas avseende systemisk
sjukdom eftersom >90% av dessa har systemisk sjukdom. Utredning for att
pavisa systemisk mastocytos gors vid pavisad kutan mastocytos hos vuxna,
eller hos de utan hudengagemang men med symtom som inger misstanke om
sjukdomen (t.ex. anafylaxi, svar eller tidig osteoporos, oférklarade mag-
tarmsymtom). Som screening vid misstanke om systemisk mastocytos kan
analys av s.k. tryptas samt pavisande av KIT-mutationen goras, bada i blod-
prov.

Faststdllande av diagnosen systemisk mastocytos gors med genomforande av
benmirgsundersokning, inkluderande analys av KIT-mutation med hogkéans-
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lig metod. Diagnosen systemisk mastocytos ér en kriteriediagnos med be-
démning av forekomst av ett s.k. huvudkriterium och flera underkriterier. Det
gar alltsé inte att stélla diagnosen pa ett enskilt provsvar.

Efter faststélld diagnos av systemisk mastocytos rekommenderas genomfo-
rande av en s.k. kompletterande utredning for att ge en totalbild av symtom
och organengagemang. Detta innefattar ocksé klassifikation av sjukdomen
utefter uppstillda kriterier (s.k. B- och C-kriterier). Den kompletterande ut-
redningen bor innehélla bedomning av hematolog, gastroenterolog, allergo-
log, dermatolog, dietist och i vissa fall psykiater/psykolog/kurator. Dessutom
bor radiologi (CT eller ultraljud) pa buken samt bentdthetsmétning genomfo-
ras.

Behandling

Indolent systemisk mastocytos behandlas oftast med symtomlindrande ldke-
medel, s.k. antimediatorsubstanser, men i enstaka svéra fall ges behandling
for att reducera miangden mastceller. Vid osteopeni/osteoporos anvinds ske-
lettstidrkande ladkemedel. Vid pavisad insektsallergi behandlas patienterna
med tills vidare allergen immunterapi. Alla patienter som bedoéms ha dkad
risk for anafylaxi ska utrustas med autoinjektor med adrenalin.

Vid de olika formerna av avancerad systemisk mastocytos ér det aktuellt med
behandling med ldkemedel som paverkar mastcellerna direkt. De lakemedel
som anviands innefattar interferon-o, initialt i kombination med kortison,
kladribin (ett cytostatikum) samt sedan 2018 tyrosinkinashammaren mid-
ostaurin som dr godkdnd for behandling av avancerad systemisk mastocytos.
En ny, mer specifik tyrosinkinashdmmare (avapritinib) godkiandes 2024 av
den europeiska lakemedelsmyndigheten EMA {6r anvidndning vid avancerad
systemisk mastocytos. Likemedlet dr for ndrvarande under utvérdering av
Tandvards- och ldkemedelsformansverket (TLV).

Hos personer som har en annan blodsjukdom i tilldgg till systemisk mastocy-
tos (SM-AHN) behandlas de tva sjukdomarna enligt de riktlinjer som géller
for respektive diagnos.

I sdllsynta fall av avancerad systemisk mastocytos, vanligtvis nér sjukdomen
diagnostiseras tillsammans med annan hematologisk cancersjukdom, kan det
bli aktuellt med allogen stamcellstransplantation.

Organisationen idag - fordelar och nackdelar

Handldggning av patienter med mastocystos

Idag finns ett mycket stort antal vardgivare som handldgger patienter med
mastocytos, inkluderande ett flertal specialiteter (hematologi, dermatologi,
allergologi, allman internmedicin, primarvard) och varden bedrivs utan dver-
gripande organisation for dessa patienter i landets alla 21 sjukvardsregioner.
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Primérutredning for att stdlla diagnosen systemisk mastocytos genomfors
idag pa hematologiska enheter i alla sjukvardsregioner i landet. Detta ef-
tersom diagnosen i princip forutsitter benméargsprov innefattande genetisk
diagnostik. Remisser for dessa utredningar kommer 1 forsta hand frdn derma-
tologer (patienter med pavisad kutan mastocytos) och allergologer, men dven
frén hematologer, i de fall utredningen initierats pad misstanke om blodsjuk-
dom ospecificerat, eller fran patienter via egen vardbegéran. Data fran det
svenska mastocytosregistret visar att 4% av patienterna med diagnostiserad
systemisk mastocytos har kommit till diagnos via egen vardbegéran. Utdver
detta kommer dven egenremisser till allergologer och andra specialiteter.

Idag uppfattar sakkunniggruppen att det finns en risk att fragestallningar om
mastocytos misstolkas pa remissmottagnade enhet av remissbedomare som
inte har erfarenhet av sjukdomen, vilket kan medfora att korrekt utredning
inte genomfors.

For att vara saker forutsitter diagnostiken speciella fragestillningar till pato-
log, samt sérskilda analysmetoder, vilket medfor att kvaliteten pd priméarut-
redningar varierar med dagens decentraliserade organisation. I vissa fall ge-
nomfors inte benmérgsbiopsi (enbart aspirat) och patologen anvinder inte
korrekt flodescytometripanel. Analys av KIT-mutation ska genomforas med
hogkénslig PCR-metod eftersom variant allel frekvensen (VAF) ofta ar
mycket lag vid mastocytos. Det forekommer att man i stdllet anvander next-
generation sequencing (NGS) med otillricklig kinslighet. Faststdllande av
diagnosen SM-AHN kan vara utmanande och kriver bade patologisk och kli-
nisk expertis. Utan ett vél fungerande samarbete mellan hematolog och pato-
log finns risk att diagnosen SM-AHN forbises.

Vid faststdlld diagnos av systemisk mastocytos &r fortsatt handlaggning idag
helt beroende av beslut av diagnostiserande enhet. Vissa enheter remitterar
patienter med systemisk mastocytos till ndgot av de tva Center of Excellence
(CoE) for mastocytos som ér etablerade (Akademiska sjukhuset i Uppsala
och Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm), eller till ndgon av de en-
heter dér sérskild hematologisk kompetens finns avseende sjukdomen (i Lin-
koping, Lund och Uddevalla). I dessa fall genomfors dd kompletterande ut-
redning av olika involverade specialister for att faststdlla allvarlighetsgrad
och organengagemang, lagga upp behandlingsstrategi samt ge patientradgiv-
ning. I andra fall aterremitteras patienten till inremitterande enhet f6r uppfolj-
ning alternativt foljs upp av diagnostiserande hematologisk enhet, d.v.s. en-
heter utan specialkunskap inom mastocytos.

Vid faststilld diagnos av systemisk mastocytos dr reckommendationen i de
nationella riktlinjerna fran Diagnosgruppen for systemisk mastocytos att ge-
nomfora en kompletterande utredning pa specialiserad enhet [3]. Denna inne-
fattar bedomning av allergolog, dermatolog, gastroenterolog, hematolog och
dietist. Darutdver genomfors radiologi (CT eller ultraljud) 6ver buken samt
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bentédthetsmitning. Vid dessa enheter registreras ocksa patienten i kvalitetsre-
gister (det svenska mastocytosregistret). Den kompletterande utredningen ar
av virde for patienten eftersom symtom annars litt forbises eller misstolkas
(t.ex. dr det vanligt att inte korrekt virdera mag-tarmsymtom och kognitiva
besvir). Hur stor andel av patienterna som erbjuds och genomgér komplett
utredning, utifrdn vad som rekommenderas 1 de nationella riktlinjerna fast-
stillda av Diagnosgruppen for systemisk mastocytos, finns det i dagslaget
inga tillforlitliga uppgifter om.

Fortsatt uppf6ljning och behandling individualiseras och ar beroende av fynd
och symtom vid priméirutredningen. Idag finns inga data pa hur detta ser ut
och hur det varierar 6ver landet eller beroende pa diagnostiserande enhet.

Barn med kutan mastocytos handldggs idag oftast pad sin ndrmaste hudmot-
tagning eller hos barnlékare, vilket dr rimligt och i de flesta fall valfunge-
rande. I de séllsynta fall ett barn drabbas av svara symtom t.ex. vid diffus ku-
tan mastocytos, kan vard vid behov ske via NHV Svara hudsymtom. Fér den
lilla grupp av barn som debuterar med mastocytos senare under barndomen
eller ungdomen rader dock inom véarden en osdkerhet kring ldmplig utredning
och uppfoljning. Hér kan, precis som for vuxna med mastocytos, en centrali-
serad vard vara av stort véirde for patienten.

Organisation

Det finns en organisation i Sverige med tvd CoE i Uppsala och Stockholm
som ackrediterats av det europeiska nitverket European Competence
Network on Mastocytosis (ECNM), samt tre hematologiska enheter med in-
tresse och kunskap om mastocytos (i Linkdping, Lund och Uddevalla). Till
dessa enheter remitteras patienter frdn hela landet for primérutredningar,
kompletterande utredningar samt uppfoljning och behandling. Dessa enheter
kan ocksé kontaktas vid misstanke om systemisk mastocytos hos barn.

Vid CoE 1 Uppsala finns i dagsldget tva specialister med sirskild kompetens
inom mastocytos inom vardera hematologi, gastroenterologi, allergologi, der-
matologi och patologi samt en specialist i endokrinologi och radiologi och en
dietist. Vidare finns dven en kontaktsjukskoterska som ockséa fungerar som
koordinator och som har dedikerad tid avsatt for teamet.

Vid Skénes universitetssjukhus finns tva specialister med kompetens inom
mastocytos inom hematologi och ett mycket gott och etablerat samarbete
med fem specialister i allergologi, en specialist i dermatologi, en specialist i
endokrinologi, samt en patolog. Det finns dessutom vélfungerande samarbete
med ett team bestaende av psykiater/psykolog/arbetsterapeut/kurator pa verk-
samhetsomradets rehabiliteringsenhet.
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Vid Karolinska univeristetssjukhuset finns tva specialister med kompetens
inom mastocytos inom hematologi, tvé inom allergologi, en inom endokrino-
logi/osteoporos, tva inom patologi, samt en inom psykiatri. Det finns ocksa
en mycket vilfungerande arbetsstruktur med kontaktsjukskoterska som koor-
dinerar och svarar pa patientfragor i en dedikerad telefonlinje.

Vid Universitetssjukhuset i Linkdping finns tre specialister i hematologi med
kompetens inom mastocytos, tva specialister inom patologi, en specialist och
ytterligare en under utbildning inom allergologi. Dessutom finns tva intresse-
rade osteoporosldkare som héller pd att bredda sina kunskaper inom mastocy-
tos, en kurator och en dietist.

Vid Uddevalla sjukhus finns en specialist med kompetens inom mastocytos
inom hematologi med stod/samarbete med allergimottagningen och gastrokli-
niken vid Norra Alvsborgs Linssjukhus Trollhittan, samt specialistlikare i
patologi vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset. Alla patienter skickas till Os-
teoporosmottagningen pa Uddevalla sjukhus som ger specifika rad.

Det finns en aktiv svensk mastocytosgrupp som engagerar ett flertal specia-
lister inom de olika involverade &mnesomraden samt dven kliniska och pre-
kliniska forskare. Denna grupp har utarbetat riktlinjer for utredning och be-
handling av systemisk mastocytos vilka finns publikt tillgéngliga [3].

Férdelar och nackdelar med dagens organisation

De fordelar som finns med dagens organisation ar att det finns flera etable-
rade enheter med den multiprofessionella kompetens och de resurser som
kravs for handlaggning av patienter med mastocytos. For de patienter som
kommer till ndgon av dessa enheter medfor detta en stor trygghet och leder
till 6kad livskvalitet. Att det finns en utsedd kontaktsjukskoterska sdkerstéller
tillgénglighet och kontinuitet for patienten.

Det dr dock endast en lag andel av patienterna med systemisk mastocytos
som idag bedoms vid nidgon av de enheter som har specialkompetens inom
omradet. Utifran epidemiologiska data fran Sverige och Danmark bor cirka

1 000-2 500 patienter finnas 1 Sverige [1, 2], men endast 500 patienter ar re-
gistrerade som beddmda i det svenska mastocytosregistret. Patienter som be-
doms utanfor de enheterna med specialistkompetens far troligtvis inte en
komplett multidisciplindr bedomning. Detta leder till onddigt lidande for pa-
tienterna som inte far den vard och samordning som de behover.

Varden inom det definierade omradet &r inte heller jamlik idag. I det svenska
mastocytosregistret varierar antalet registrerade patienter per region mellan
1,4 och 8,6 per 100 000 invanare, vilket tyder pa stora regionala skillnader.

Studiedata visar ocksd pa flera ars “doctors delay” fran forsta symtom av
mastocytos till dess diagnosen har stéllts [4]. Data pa hur varden fungerar for
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de ca. 80% av patienterna som idag inte handldggs pa nagon av de speciali-
serade enheterna saknas helt.

Varden medfor hoga kostnader for behandling av patienter med vissa former
av AdvSM. Midostaurin ges som kontinuerlig peroral behandling och kostna-
den vid anvindande av méldos ligger idag pa cirka 140 000 SEK per manad
och patient. Avapritinib ar ett nytt ldkemedel som godkindes 2024 av EMA
och det dr f.n. under utvirdering av TLV. Enstaka patienter med AdvSM kan
ocksa vara aktuella for allogen stamcellstransplantation, vilket medfor en be-
tydande resursdtgang.

For majoriteten (cirka 90%) av patienterna med indolent systemisk mastocy-
tos dr dock kostnaden for behandling i jimforelse lag och behandlingen har
mycket hog kostnadseffektivitet. Detta eftersom de oftast har god nytta av
etablerade lakemedel (antiallergimediciner, likemedel mot osteoporos m.m.).
Problemet for dessa patienter &r att korrekt identifiera symtom, som ofta har
stor paverkan pa livskvaliteten, och initiera rétt behandling.

Forskning
Det pagar flera olika forskningsprojekt inom vardomradet i Sverige idag:

» Vid Karolinska institutet i Stockholm, Uppsala universitet och Linkdpings
universitet pdgdr bade prekliniska och translationella studier pé patientba-
serat material, med medverkande forskare och kliniker fran hela landet.

* Vid Karolinska institutet pagér forskning dels for att forbattra diagnosti-
ken, dels for att utveckla nya behandlingsmetoder, exempelvis inom ana-
fylaxi vid mastocytos samt det nérbesléktade tillstiandet idiopatiskt mast-
cellsaktiveringssyndrom (MCAS).

» Vid Uppsala universitet pagar studier om livskvalitet vid systemisk mas-
tocytos, epidemiologisk forskning om forekomsten av mastocytos, forsk-
ning pa gastrointestinalt engagemang vid systemisk mastocytos samt
forskning om mdjligheterna att anvidnda lysosomotropa substanser for be-
handling.

* Vid Link6pings universitet bedrivs forskning om hur mastocytos uppkom-
mer, forskning om nya diagnostiska och prognostiska biomarkorer, samt
epidemiologiska studier om forekomst och prognos.

» De tva Center of Excellence som ér etablerade deltar i internationella ldke-
medelsstudier med tyrosinkinashdmmare for behandling av systemisk
mastocytos.

* Enheterna i Lund och Uddevalla driver inte egna studier men deltar i1 nat-
ionella forskningsprojekt ovan, till exempel &r en hematolog i Lund dokto-
rand inom de nationella epidemiologiska mastocytosprojekten.

Generellt sett finns det ett stort behov av att erhilla mer kunskap om orsa-
kerna till de variationer avseende organengagemang och allvarlighetsgrad av
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systemisk mastocytos som ses samt hur riktade behandlingar kan utvecklas
baserat pa sadan kunskap. Det finns ocksa ett stort behov av nya behand-
lingar for patienter med indolent systemisk mastocytos, som har svéra sym-
tom trots anviindande av dagen bista antimediatorbehandlingar, samt effek-
tiva behandlingar for patienter med avancerad sjukdom (AdvSM).

Internationell utblick

I Danmark ar mastocytos definierat som “Hgjt specialiseret funktion” i Sund-
hedsstyrelsens specialplan for bade dermatologi och hematologi. Odense
Universitetssjukhus (OUH) har en landsdvergripande funktion som enda
sjukhus i denna organisation. Vad géller patienter med AdvSM sa skoter spe-
cialistcentrumet i Odense patienter med aggressiv systemisk mastocytos
(ASM). Patienter med SM-AHN (d.v.s. annan hematologisk malignitet i till-
lagg till systemisk mastocytos) behandlas oftast av ansvarig hematologisk en-
het i hemregionen. Barn med milda former av mastocytos handlaggs oftast pa
lokal niva. Utredningen vid missténkt systemisk mastocytos vill helst centru-
met pd OUH genomfora for att f4 god kvalitet, men det kan variera vem som
utfor denna. PA OUH har de registrerat ca 1 000 patienter med mastocytos,
men det finns cirka 1600 personer med mastocytosdiagnos i danska registe.
OUH ska ensamt, eller 1 samarbete med hemsjukhuset, hantera anvindning
av dyra speciallikemedel. Detta regleras genom legemiddelstyrelsen og Me-
dicinradet i Danmark. Danmark har alltsd liknande organisation som det ak-
tuella NHV-forslaget men med farre centrum, vilket till stor del kan forklaras
av geografiska skél.

I Norge finns kompetens samlad pa Rikshospitalet i Oslo, som dven deltar i
lakemedelsstudier for AdvSM. De har kidnnedom om cirka 200 patienter med
systemisk mastocytos i Norge (vilket motsvarar cirka 400 patienter i Sverige)
och registrerar dessa i det europeiska mastocytosregistret (ECNM). Varden
ar dock inte formellt centraliserad och det finns inget krav pa remiss eller be-
domning 1 Oslo. Den enda tyrosinkinashimmaren som 4r godkénd (mid-
ostaurin) kan i princip skrivas ut av enskild hematolog oavsett klinik i Norge.

I Finland finns, enligt sakkunniggruppens kdnnedom, inte ndgon strukturerad
mastocytosvard idag.

ECNM ir en europeisk multidisciplindr samarbetsorganisation som idag be-
star av 37 centrum i 19 europeiska lander, och som har en formaliserad ack-
rediteringsprocess for deltagande CoE. ECNM driver studier, det europeiska
mastocytosregistret, anordnar arliga fortbildnings- och expertmoten samt har
ocksa expertis inom s.k. referenscentra dér de olika CoE kan erhélla rad,
stdd, validera sina diagnostiska metoder m.m. For ndrvarande finns det tva
CoE 1 Sverige som dr ackrediterade av ECNM — pd Akademiska sjukhuset i
Uppsala och Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm. ECNMs syfte ér
att forbattra kunskap, diagnostik och behandling for patienter med mastocy-
tos och andra mastcellsrelaterade sjukdomar.
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Forvéntade vardvolymer

Nuvarande vardvolymer

Enligt data fran det svenska mastocytosregistret &dr cirka 500 patienter regi-
strerade som bedémda vid négot av Sveriges tvd CoE eller nagon av de tre
enheter dér sérskild hematologisk kompetens finns avseende sjukdomen. Det
nationella antalet remisser, inklusive egenremisser som behdver bedomas pa
NHVe uppskattas till cirka 200 per ar. Gillande barn inkommer arligen cirka
30 forfragningar kring missténkta fall av systemisk mastocytos. Den faktiska
incidensen for barn med systemisk mastocytos dr dock mycket lag, hogst ett
bekriftat fall per ar nationellt.

Framtida vardvolymer

Epidemiologiska data fran bade Sverige och Danmark anger en estimerad
prevalens for systemisk mastocytos pé cirka 10-25 patienter per 100 000 in-
vanare [1, 2], vilket motsvarar 1 000-2 500 vuxna patienter i Sverige.

Med ett inférande av ett nationellt hogspecialiserat varduppdrag forvéntas
antalet remisser 0ka vésentligt. Sakkunniggruppen beddmer att remissvoly-
men kan komma att férdubblas i takt med 6kad medvetenhet, battre remitte-
ringsrutiner och tydligare vardstrukturer. I takt med att fler patienter identi-
fieras och diagnostiseras korrekt, kommer dven behovet av multidisciplinir
beddmning och langsiktig uppfoljning att oka.

For indolent systemisk mastocytos uppskattas den nationella incidensen till
50-60 patienter per ar. Samtliga patienter bor genomga en multidisciplinér
beddmning inom ramen for nationell hogspecialiserad vard. En betydande
andel av dessa patienter behdver sedan foljas kontinuerligt av NHVe. Patien-
terna har en normal forvéntad overlevnad och cirka 80% foljs med arliga
kontakter, vilket genererar betydande vardvolymer.

Vad giller stéllningstagande till avancerade behandlingar sé ar detta aktuellt
for cirka 10 patienter per ar enligt data frdn svenska mastocytosregistret. Det
faktiska antalet kan dock vara hogre.

Sakkunniggruppen bedomer inte att vardvolymen for den pediatriska hand-
laggningen kommer att forandras.

Mest resurser kommer édgnas till patienter med svara symtom som kréver
aterkommande multidisciplindra bedomningar. For patienter med lindrigare
symtom kan viss uppfoljning genomforas digitalt, utan att fysisk nérvaro vid
NHVe krévs. Denna patientgrupp bedoms ha ett lagre behov av resurser. Det
ar dock av vikt att patienter i samtliga grupper har en etablerad kontakt med
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NHVe, dé behov av stdd kan uppsta dven vid stabil sjukdomsbild, exempel-
vis 1 samband med annan sjuklighet, anestesi och kirurgi, graviditet, forloss-
ning eller andra livshindelser som paverkar vardbehovet.

Sakkunniggruppen uppskattar att den framtida vardvolymen inom ett NHV-
uppdrag for systemisk mastocytos kommer att omfatta cirka 500—1 500 pati-
enter arligen. Detta dr en grov uppskattning som é&r berdknad utifran preva-
lensen av systemisk mastocytos (baserad pa uppgifter i det svenska mastocy-
tosregistret samt pa epidemiologiska data), att 80% av patienterna behdver
foljas upp pad NHVe, den arliga incidensen for indolent mastocytos, antal pa-
tienter dir det krévs ett stillningstagande for avancerad behandling, samt an-
tal forfrdgningar kring barn. Det rdder en osédkerhet kring de exakta voly-
merna, eftersom det dr sannolikt att en betydande andel av patienter med
mastocytos 1 dagsldget inte &dr registrerade i1 det svenska mastocytosregistret.

Vid infoérandet av ett NHV-uppdrag forvéntas en initial 6kning 1 remissflddet,
delvis till f6ljd av en ackumulerad grupp av redan diagnostiserade patienter
som dnnu inte fatt tillgang till multidisciplindr beddmning. Dérefter bedoms
vardbehovet 1 huvudsak styras av den arliga incidensen, tillsammans med pa-
tienternas behov av dterkommande uppfoljning.

Eftersom majoriteten av patienterna har en normal forvéintad dverlevnad och
ofta &r i behov av érlig uppfoljning, forvantas den samlade vardvolymen oka
successivt dver tid i takt med att fler patienter diagnostiseras och inkluderas i
det nationella virdsystemet. Aven om vardbehovet varierar beroende pa sym-
tomens svarighetsgrad, kriver en betydande andel av patienterna regelbunden
multidisciplindr beddmning och langsiktig kontakt med NHVe.

Framatblick

Varfér nationell hégspecialiserad vard?

Mastocytos utgor en séllsynt och komplex sjukdomsgrupp med stor variation
i symptombild, allvarlighetsgrad, och sjukdomsutveckling. Sjukdomen enga-
gerar ofta flera organsystem och ger upphov till mycket divergerande och
svartolkade symtom, ofta med stor paverkan pa livskvaliteten. Minga patien-
ter upplever langvariga och aterkommande besvir sdsom kronisk smérta,
trotthet, gastrointestinala besvir, allergiliknande reaktioner samt psykisk
stress till foljd av osdkerhet kring symtomens orsak. Den diagnostiska for-
dr6jningen och bristen pa samordnad vard bidrar inte sillan till psykisk
ohilsa, social isolering och nedsatt arbetsforméga [5].

Diagnosen kan vara svdr att stédlla och kriver tillgéng till sdrskilda undersok-
ningsmetoder, sasom hogkénslig PCR-analys for analys av KIT-mutation och
specialfargningar av vdvnadsprover, exempelvis fran tarmbiopsier. Sympto-
men ar ofta ospecifika och misstolkas frekvent, vilket bidrar till att tiden fran
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symtomdebut till korrekt diagnos ofta dr mycket lang [4]. Det saknas idag
tydliga strukturer och incitament for att remittera patienter till enheter med
sarskild kompetens inom mastocytos. Patienterna prioriteras darfor ofta inte i
konkurrens med andra, mer kinda tillstand, vilket leder till ojadmlik vard be-
roende pa bostadsort, behandlande klinik och vardpersonalens kdnnedom om
sjukdomen. Dirtill utgoér kvinnor en majoritet av patientgruppen med syste-
misk mastocytos.

En koncentration av vardomradet till nationell hdgspecialiserad vard forvan-
tas ge en tydligare struktur for remittenter, vilket kan korta tiden for patienten
att fa remiss till adekvat vardniva och bidra till att alla patienter ges mojlighet
till likvérdig bedomning och behandling — oavsett var i landet de bor.

I dagslédget riskerar patienter att fi varierande, och i vissa fall otillrdckliga,
rekommendationer fran olika vardgivare. Detta skapar osdkerhet och gor det
svért att veta hur de pd bésta sitt ska hantera sin sjukdom. Sakkunniggruppen
bedomer att den foreslagna koncentrationen av varden kommer sékerstélla att
patienterna far enhetlig, korrekt och evidensbaserad information om sin sjuk-
dom. Det dr av stor vikt for patientgruppen att de far balanserade och realist-
iska rekommendationer om hur de ska hantera sin sjukdom for att fa sa god
livskvalitet som majligt.

Behandlingsstrategier varierar kraftigt mellan individer beroende pa sjukdo-
mens manifestationer och organspecifikt engagemang. Behandlingsbeslut
kraver darfor ett ssmmanhallet och multiprofessionellt omhéndertagande. I
nuldget dr tillgdngen till multidisciplindra team med specifik erfarenhet av
mastocytos begransad. Detta medfor inte bara forsémrad vardkvalitet, utan
ocksé betydande ojimlikhet — dar patientens bostadsort i hog grad avgor vér-
dens innehall och kvalitet. Genom att koncentrera varden till ett fatal enheter
med tydligt uppdrag och krav pd multidisciplindr kompetens sdkerstills att
alla patienter fér tillgang till ritt diagnostik, ritt behandling och korrekt upp-
foljning. Koncentration skapar forutsittningar for 6kad vardvolym per enhet,
vilket i sin tur leder till 6kad erfarenhet och kunskap, nagot som dr avgorande
vid séllsynta tillstdnd med hog komplexitet.

Vid avancerad sjukdom dr behandlingarna (t.ex. tyrosinkinashdmmare) dyra
och forenade med betydande biverkningar. Det ar dirfor av yttersta vikt att
behandlingsindikationer sitts av expertteam med erfarenhet och aktuell kun-
skap om béde sjukdomen och behandlingsalternativen. Aven vid indolent
sjukdom ér ett korrekt och individanpassat omhéndertagande nddvéndigt for
att minska symtombdrdan, forbéttra livskvaliteten och forebygga komplikat-
ioner. Nya och potentiellt mycket kostsamma behandlingar for denna patient-
grupp dr dessutom under utveckling, vilket ytterligare 6kar behovet av
hogspecialisering av omradet.
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Till skillnad fran dagens modell, ddr endast CoE engageras i internationella
studier, mojliggér NHV att dven andra deltagande enheter kan bidra till re-
krytering och uppfoljning i studier. Genom att samla patientgruppen nation-
ellt skapas en tydlig struktur for inkludering av patienter 1 kliniska prov-
ningar, vilket Okar attraktiviteten for internationella forskningssamarbeten.
NHV-strukturen kan dessutom utgoéra en nationell expertgrupp for utvirde-
ring av nya likemedel for mastocytos, vilket gynnar bade kunskapsutveckl-
ing och en jimlik introduktion av nya terapier.

Ett nationellt uppdrag sikerstéller att kunskap och kompetens inte blir per-
sonberoende. Genom att formalisera ansvaret inom NHV skapas forutsitt-
ningar for langsiktig kompetensforsorjning, fortbildning och generationsvéx-
ling — nagot som &r sérskilt viktigt inom ovanliga diagnoser dar mycket av
kunskapen idag vilar p enskilda personer. NHV ér en nddvandig 16sning for
att sdkerstélla jamlik, effektiv och hogkvalitativ vard for patienter med syste-
misk mastocytos. Det ér ett system som inte bara forbéttrar varden for indivi-
den, utan ocksa skapar en héllbar struktur for framtida kunskapsutveckling
inom omrédet. Att det finns nationella enheter med tydligt ansvar for ut-
veckling och kunskapsspridning kan leda till 6kad kunskap kring patient-
gruppen nationellt, och ddrmed ocksa minska risken for att patienter lamnas
utan adekvat vard.

Resonemang kring antal enheter

Sakkunniggruppen foreslar fem enheter dirfor att virden av patientgruppen
ar komplex, krdver multidisciplindr kompetens och omfattar avancerade och
kostsamma behandlingar. Sakkunniggruppen bedémer att fem enheter ar ade-
kvat utifran de forvantade vardvolymerna; som ér tillrackligt stora for att fem
enheter ska kunna 6ka/bibehalla sin kompetens inom omradet utan att till-
géangligheten forsdmras. Sakkunniggruppen bedomer att remissvolymen kan
komma att fordubblas i takt med 6kad medvetenhet, bittre remitteringsruti-
ner och tydligare vardstrukturer. Nér fler patienter identifieras och diagnosti-
seras korrekt, kommer dven behovet av multidisciplindr beddmning och 14ng-
siktig uppfoljning att 6ka. En betydande andel av dessa patienter kommer att
behova f6ljas kontinuerligt av NHVe. Sammantaget uppskattar sakkunnig-
gruppen att ungefar 500—1 500 patienter per ar innefattas i forslaget. Fordelat
pa fem enheter blir det cirka 100-300 patienter per enhet och ar. Eftersom
majoriteten av patienterna har en god prognos vad géller 6verlevnad men
med behov av specialiserad uppfoljning kommer antalet patienter som foljs
pa NHVe att 6ka successivt over tid.

Sakkunniggruppen bedémer att fyra enheter inte ar andamalsenligt for detta
forslag. En koncentration till fyra enheter leder till storre patientvolymer per
enhet, vilket kan bli svért att hantera och leda till sémre tillgdnglighet till vér-
den. Dock skulle en storre mangd patienter per enhet innebéra en 6kad erfa-
renhet av svéra fall. Eventuella produktionsbortfall pd en enhet eller andra
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oforutsedda héndelser kan bli svarare att hantera med totalt fyra enheter, vil-
ket potentiellt sett skulle kunna bli mer sarbart for samtliga enheter. Fler en-
heter ger séledes en redundans i systemet.

Sakkunniggruppen anser inte heller att det ar aktuellt med samverkansreg-
ional nivastrukturering. Det finns kompetens kring patientgruppen pa fem en-
heter idag, men kompetensen finns inte i alla samverkansregioner. Sakkun-
niggruppen ser inte att det d&r mdjligt att ha fler &n fem enheter pa grund av
storleken pa det totala patientunderlaget, den resurskrdvande verksamheten
och brist pa specifik kompetens.

Forslag till vérdkedja/flode
Sakkunniggruppen foreslar foljande vardkedja/flode:

» Vardprocessen inleds genom remiss fran vardgivare eller genom egen
vardbegiran. Sakkunniggruppen anser att det inte ska finnas krav pa re-
miss fran specialistvdrd, utan att det 4&r mest &ndamalsenligt om remisser
fran savil specialistvard som primérvard och egen vardbegéran accepteras.
Sakkunniggruppen bedomer att detta kommer att bidra till att korta tiden
for patienter att f4 remiss till NHVe, vilket mojliggor att patienterna far
adekvat och likvirdig beddomning och behandling.

* En forsta remissbedomning gors pd NHVe for att avgdra om misstanke om
systemisk mastocytos foreligger. Om ingen misstanke finns skrivs re-
missvar och patienten kan hénvisas till annan vardgivare.

* Vid misstanke om systemisk mastocytos planeras patienten for grundut-
redning. Grundutredningen kan utforas pA NHVe eller pa patientens hem-
klinik (dock i samrad med NHVe for sikerstdllande av utredningens full-
standighet).

* Vid faststilld diagnos genomfors en multidisciplindr bedomning pé
NHVe, som koordineras av ansvarig lédkare/kontaktsjukskoterska. I denna
fas ingér utredningar frén flera specialiteter och professioner, vilka som
deltar i utredningen beror pa patientens specifika behov och vilka utred-
ningar som eventuellt har genomforts 1 hemregionen. Utredningen omfat-
tar bedomning av det multidisciplindra teamet. P& NHVe tréaffar patienten
kontaktsjukskdterska och registreras i det svenska mastocytosregistret. P4
NHVe finns det ocksa forutsittningar for sdkring av eventuella forsknings-
prover och/eller kvalitetsmétningar.

* Vid faststélld diagnos utfors dven kompletterande utredning med radiologi
och bentdthetsmitning. Dessa undersokningar kan utforas antingen pa
NHVe eller pa patientens hemklinik.

Den multidisciplindra utredningen ligger till grund for:
* Behandlingsbeslut

» Patientinformation
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» Upprittande av individuell vard- och behandlingsplan
» Eventuellt ytterligare utredningar

» Falldiskussion i nationellt forum om det behdvs

Efter den multidisciplindra utredningen foljs patienten upp enligt vard- och
behandlingsplanen, vilket kan ske pA NHVe eller hos vardgivare i hemreg-
ionen, beroende pa vad NHVe bedomer dr mest &ndamalsenligt. Ett re-
missvar dterkopplas till inremitterande instans.

Barn med kutan mastocytos har mycket séllan systemisk mastocytos. Barn

med svara symtom pa grund av kutan mastocytos, t.ex. diffus kutan mastocy-

tos, handldggs med stéd av NHV Svara hudsymtom.

Barn som debuterar med mastocytosutslag senare under barndomen/tonéren
och dir systemisk mastocytos misstinks ska dock remitteras till NHVe for
stod kring &ldersanpassad utredning samt uppréttande av diagnosspecifik
vard- och behandlingsplan. Den faktiska incidensen for barn med systemisk
mastocytos dr dock mycket 14g, hogst ett bekriftat fall per &r nationellt.

Figur 1: Sakkunniggruppens forslag till virdkedja for systemisk mas-
tocytos
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Forslag till sarskilda villkor

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till sarskilda villkor. Namnden for
nationell hogspecialiserad vird beslutar om vilka sérskilda villkor som ska
gélla for tillstdnden. De generella villkoren regleras i Socialstyrelsens fore-
skrifter (HSLF-FS 2018:48) om nationell hogspecialiserad vard. Sakkunnig-
gruppen ansvarar for att ta fram forslag till sirskilda villkor for respektive
omrade. Forslagen ska dterspegla definitionen och i viss mén vara vigle-
dande vid tilldelning av tillstand. De foreslagna sérskilda villkoren for aktu-
ellt tillstdnd kan komma att justeras av ndmnden nir beslut om tillstdnd fatt-
tas.

De villkor som anges under respektive rubrik ska vara unika funktioner som
det definierade omradet kriver. Vird/kompetens/utrustning som tillhor stan-
dardutbudet och finns pa alla sjukhus i Sverige behover inte framga som ett

sarskilt villkor.

Kritisk personalkompetens

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

* Specialistldkare i hematologi

 Specialistldkare i allergologi

» Specialistldkare 1 hud- och konssjukdomar

* Specialistldkare 1 medicinsk gastroenterologi och hepatologi

* Specialistldkare i psykiatri, psykolog eller hdlso-och sjukvardskurator
* Specialistlikare i klinisk patologi

» Kontaktsjukskoterska

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

* Administrativ resurs/koordinator

» Kompetens for att bedoma bentéthetsundersdkning

* Dietist

+ Tillgang till specialistldkare i hud- och kdnssjukdomar med kunskap inom
mastocytos hos barn

Kritisk utrustning eller lokaler
+ Tillgéng till hogkénslig metod for att diagnostisera KIT-mutation
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Ovriga villkor

» NHVe ska bidra till att forskning inom det aktuella sjukdomsomradet bed-
rivs.

» NHVe ska verka for strukturerad uppfoljning av vardomradet, t.ex. genom
kvalitetsregister.

* NHVe ska ansvara for 6verrapportering till remitterande enheter och upp-
ratta individuella vardplaner.
* NHVe ska folja upp patientrapporterade matt.

* NHVe ska medverka i kontinuerlig uppdatering av nationella riktlinjer
faststéllda av Diagnosgruppen for Systemisk Mastocytos

+ NHVe ska verka for att etablera ett nationellt forum for systemisk mas-
tocytos for att diskutera komplexa fall.
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Konsekvensanalys

Nedan foljer sakkunniggruppens konsekvensanalys av sitt forslag till att kon-
centrera definierad vérd.

De forslag som utarbetas inom arbetsprocessen for nationell hogspecialiserad
vard och som berdr barn tar hansyn till barnens perspektiv i enlighet med
barnkonventionen'. Socialstyrelsens beslut foregas av en bred remiss och be-
redning for att sékerstilla att koncentration av den foreslagna varden inte ska
ge stora negativa konsekvenser for hilso- och sjukvardssystemet. Bered-
ningsgruppen (B1) utgér fran sakkunniggruppernas underlag och remissvaren
for att gora en overgripande analys av systemeffekterna, framfor allt géllande
formégan att bedriva akut sjukvard.

Infoér nimndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhdmta ett yttrande
frén en av regionerna utsedd beredningsgrupp (B2). Beredningsgruppen ska
tillsammans representera foljande perspektiv: lanssjukvard, akut vard, uni-
versitetssjukhusvéard och medicinsk fakultet. Systemkonsekvenser, t.ex. pa-
verkan pa akutsjukvérden, patienttransporter samt utbildning och forskning,
far beaktas vid en fordelning av tillstdndet/tillstdnden om det &r for att séker-
stélla patientens bésta.

Eventuella konsekvenser av forslaget

Patient- och ndrstdendeperspektiv

Genom att koncentrera védrden till ett fatal enheter med tydligt uppdrag och
krav pa multidisciplindr kompetens sékerstills att alla patienter far tillgang
till rédtt diagnostik, rétt behandling och korrekt uppfoljning — oavsett var i lan-
det de bor. De nationella enheterna far storre vardvolymer och ddrmed mer
vana av patientgruppen, vilket forvéntas leda till forbattrad kvalitet i hand-
laggningen, minskad risk for komplikationer och forbéttrat utfall f6r landets
alla patienter. Det ansvar for kunskapsspridning som kommer med NHV kan
ocksa bidra till att tiden till korrekt diagnos blir kortare.

Foreslagen koncentration forvéntas ge 6kad trygghet for patienten, eftersom
ansvarsfordelningen blir tydligare och det kommer att finnas utpekade in-
gangar for patienterna nationellt. Forslaget framjar ocksa en tydlig vardkedja
for patienterna.

Som det ser ut idag kan patienterna fa olika, ibland bristfélliga, rekommen-
dationer frén olika aktorer, vilket skapar osdkerhet och gor det svart att veta

! https://www.regeringen.se/rapporter/2018/06/konventionen-om-barnets-rattigheter-s2018.010
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hur de pa bésta sitt ska hantera sin sjukdom. Sakkunniggruppen anser att fo-
reslagen koncentration kommer att bidra till att patienterna far korrekt, balan-
serad och sammanhallen information om sin sjukdom vilket leder till forbatt-
rad livskvalitet. Patienter som tidigare varit sjukskrivna pa grund av sin
sjukdom kan éterga till arbete nér de fatt adekvat behandling.

En nackdel med forslaget &r att patienter kan fa resa langre for att komma till
NHVe. Sakkunniggruppen anser dock att fordelarna med en koncentration
overvager denna nackdel.

Det dr endast ett fatal barn som berors av det aktuella forslaget, men i den ge-
nomlysning som genomforts av sakkunniggruppen har beaktande av barns
bista och rittigheter gjorts. Sakkunniggruppen anser att barnets rétt till liv
och utveckling och ritt till hélsa och sjukvard &r 6verordnat eventuella ris-
kerna for diskriminering etc. vilket bl.a. redovisas genom resonemangen om
varfor virden ska koncentreras och hur ménga enheter i landet virden ska
koncentreras till. Forslaget syftar till forbéttrad vard och har vigts mot de
eventuella inskrdnkningar som kan behdva goras 1 barnets réttigheter.

Kunskaps- och kompetensbverféring

Sakkunniggruppen bedomer att kunskapen hos NHVe kommer att 6ka ef-
tersom de kommer att hantera fler patienter 4n idag. Till NHV-uppdraget hor
ocksa ansvar for spridning och uppritthallande av kunskap i landet. Saledes
skapas bittre forutsittningar for kunskapsspridning om varden koncentreras
via NHV-systemet. En generellt 6kad medvetenhet om vardomradet kan for-
véntas, vilket kan leda till att tiden till korrekt diagnos blir kortare for pati-
entgruppen.

Sakkunniggruppen konstaterar att det kan vara en fordel att det ar tydligt ut-
pekat vilka enheter som &r ansvariga for den nationella nivan. Detta &r sir-
skilt relevant for att sdkerstélla en langsiktig planering av kompetensforsor;j-
ning av nyckelkompetenser, till exempel vid pensionsavgangar.

Sakkunniggruppen ser att de negativa konsekvenserna blir minimala nér det
géller kunskaps- och kompetensoverforing for de regioner som inte far till-
stand. Sakkunniggruppen ser vidare att det finns en risk for att remittenter
tror att NHV-uppdraget omfattar hela vardkedjan for den aktuella patient-
gruppen och dérfor inte tar ansvar for patienten pd hemmaplan. Risken for
detta skulle minska om alla patienter har en fast kontakt 1 sin hemregion. Uti-
fran det aktuella forslaget ska patienterna fi en vird- och behandlingsplan ef-
ter genomford bedomning pd NHVe, vilket sannolikt kommer att leda till
okad kompetens hos remittenter.

Forskning och utbildning
Sakkunniggruppen bedomer att forskningen inom vardomradet skulle stimul-
eras genom att alla patienter kommer till NHVe, pa sa sitt tillskapas ett storre
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populationsbaserat patientunderlag. Det 6kar mojligheten att Sverige inklud-
eras i internationella lidkemedelsstudier, och det skulle ge fler patienter chans
att delta i sadana studier.

Forslaget underléttar 4ven biobankning och dirigenom prekliniska och trans-
lationella studier samt samarbeten utanfér NHVe (nationellt savél som inter-
nationellt), samt frimjar genomfdrande av stdrre studier. Aven epidemiolo-
giska studier underldttas genom att fler patienter inkluderas i1 det svenska
mastocytosregistret. Det multidisciplinira arbetet pa framtida NHVe 6ppnar
ocksd mdjligheter for forskning for andra yrkeskategorier &n lakare.

Aven nir det giller utbildning 4r det positivt med en koncentration for att
samla kunskap och erfarenhet av vardomradet. Det blir tydligt vart nagon
som &r intresserad kan vénda sig om den vill ldra sig mer inom omrédet, ex-
empelvis ldkare som genomgar specialistutbildning.

Ndrliggande vard

Om denna vard koncentreras inom NHV-systemet kommer verksamheterna
att synas tydligare, men sakkunniggruppen bedémer inte att andra patient-
grupper kommer att trdngas undan.

Akutsjukvard

Sakkunniggruppen bedémer inte att akutsjukvarden kommer att paverkas i
ndgon storre utstrackning jamfort med idag, varken pa sjukhus som far NHV-
tillstand eller pé sjukhus som inte far det.

Vardkedjan

Sakkunniggruppen bedomer att forslaget kommer att leda till att vardkedjan
for patientgruppen blir tydlig, vilket ar positivt eftersom den i dagsldget inte
ar det. Genom att tydligt definiera ansvarsfordelning och kontaktvigar
skapas en forbittrad overskadlighet for sdvil patienter som remittenter, vilket
underlattar tillgdngen till ratt vard vid ratt tidpunkt.

Verksamhetsperspektiv

Sakkunniggruppen bedomer att ett NHV-uppdrag kan innebdra en dkad ro-
busthet och stabilitet géllande kompetensforsorjningen och minskad risk for
att varden blir personbunden. Det blir ocksé tydligare att det behover finnas
en struktur for upprétthallande av kompetensforsorjning och langsiktig plane-
ring av verksamheten. Med ett NHV-uppdrag kommer ocksa ett tydligt an-
svar for att upprétta kontinuitetsplaner for att kunna tillgodose vard for hela
landets patienter.

Det dr mojligt att en koncentration via NHV-systemet kommer att leda till
Okad administration och 6kade kostnader for de nationella enheterna, sarskilt
inledningsvis da struktur och rutiner behover utvecklas (remissmallar, inrap-
portering m.m.). Sakkunniggruppen bedémer dock att de hilsoekonomiska
vinsterna med koncentration av varden for systemisk mastocytos viger
tyngre. Tidig och korrekt diagnos minskar behovet av upprepade och ofta
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onddiga vardkontakter och utredningar i primér- och specialistvard. Genom
att samordna resurser till fem NHVe sékerstills att diagnostik och behandling
sker effektivt, med ritt kompetens och med adekvat anvindning av resurser —
inklusive avancerade och kostsamma terapier som kriaver noggrann indikat-
ion. Multidisciplindr beddmning och strukturerad uppf6ljning kan dven
minska risken for felbehandling och komplikationer, vilket i sin tur leder till
farre akuta vardtillfallen och kortare sjukskrivningsperioder. For samhéllet
innebdr detta minskade direkta vardkostnader, men dven minskad produkt-
ionsforlust och forbattrad livskvalitet for patienterna. En koncentrerad vérd-
struktur mojliggdr dessutom béttre kunskap om och forbittrad kostnadskon-
troll 6ver nya, dyra lakemedelsbehandlingar.

For att arbetet pA NHVe ska fungera optimalt ser sakkunniggruppen ocksa att
det behdver finnas koordinator och kontaktsjukskdterska pé de nationella en-
heterna.

Sjuktransporter

Det kan bli en ldngre resa for patienter som ska till planerade besok pa
NHVe. De flesta patienter behdver dock inte sjuktransport utan reser med
vanliga transportmedel, och det &r inte aktuellt med akuta sjuktransporter for
patientgruppen. Sakkunniggruppen bedomer séledes att sjuktransporter inte
kommer att paverkas i ndgon storre utstrickning jimfort med idag.
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Ovriga kommentarer

Den medicinska behandlingen kan komma att fordandras i framtiden vad gél-
ler intensitet, komplexitet och monitorering. Det finns en mojlighet att nya
lakemedel introduceras och implementeras i storre omfattning.
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Uppfdlining och utvardering

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till uppfoljningsmatt for arlig rap-
portering av den definierade varden. Syftet med den érliga rapporteringen ar
att tillgingliggora resultat for vard som gjorts tillstandspliktig. Uppfoljnings-
métten som rapporteras ska for varje vairdomrade vara ett mindre antal (totalt
cirka 5-10) och demografiskt beskriva patientpopulationen, tillgénglighet till
varden, resultat, hur patienterna skattar varden och sin hélsa samt informat-
ionsoverforing.

Uppfoljningsmatten genomarbetas och faststills av Socialstyrelsen i dialog
med framtida tillstindsinnehavare. Tillstdndsinnehavarna av nationell
hogspecialiserad vard ansvarar for inlimning av arsrapporter till Socialstyrel-
sen samt uppfoljning av sina verksamheter (egenkontroller). Socialstyrelsen
ansvarar for fordjupad uppfoljning av tillstanden inom nationell hdgspeciali-
serad vard.

Sakkunniggruppen foreslar foljande uppfoljningsmatt:
* Bakgrundsmatt
— Antal patienter (totalt samt fordelat pa juridiskt kon och hemregion)

— Tid fran forsta symptom till diagnos

Tillgdnglighetsmatt

- Tid fran remiss till forsta bedomning pa NHVe

» Resultatmatt

— Andel patienter som behdver en utredning (férdelat pa hemort/NHVe)

— Antal genomforda multidisciplindra bedomningar

Patientrapporterade matt

— Andel patienter som foljts upp med avseende pa livskvalitet
— Patientndjdhet

« Overrapporteringsmatt

— Andel patienter med indolent systemisk mastocytos som fatt en dia-
gnosspecifik behandlings- och vardplan

— Overrapportering till remittent
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Deltagare i sakkunniggrupp

Samverkansregion Namn och specialistkompetens
Goteborg Teet Pullerits (specialist inom allergologi)
Linkdping Johanna Ungerstedt (specialistinom hematologi)
Lund/Malmé Evangelia Baimpa (specialist inom hematologi)
Stockholm Maria Karlsson (specialist inom hud- och k&nssjukdo-
mar)
Ulrica Bergstrom, strateg universitetssjukvard Region
Umed Véasterbotten (ej medverkat i sakkunniggruppens ar-
bete, men konsulterades innan underlaget fardigstall-
des)
Uppsala/Orebro Mattias Mattsson (specialist inom hematologi)
Patientféretradare Karin Hogvall
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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 hdgspe-
cialiserade vdrden. I 2 kap. 7 § HSL definieras nationell hdgspecialiserad
vard som offentligt finansierad hilso- och sjukvard som behover koncentre-
ras till en eller flera enheter men inte till varje sjukvérdsregion for att kvali-
teten, patientsidkerheten och kunskapsutvecklingen ska kunna upprétthéallas
och ett effektivt anvindande 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, multidisciplindr kompetens eller stora in-
vesteringar eller medfor hdga 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 innebdr denna nivastrukturering en majlighet att profilera sig
inom olika omraden och bygga upp olika specialistcentra. Ett storre patient-
underlag for en hogspecialiserad verksamhet skapar nddvindiga forutsitt-
ningar for att bedriva hog-kvalitativ forskning, utbildning och rekrytera
spetskompetens.

Socialstyrelsen samarbetar med regionernas system for kunskapsstyrning 1
hélso- och sjukvard och engagerar profession och patientrepresentanter i ar-
betet med att definiera vilken vard som ska anses vara av nationell karaktér.

Hinsyn ska tas till hela vardkedjan. Riktlinjer, vardprogram, vardresultat och
register-data ska beaktas i definition av vdrdomraden och framtagande av
kunskapsunderlag for nationell hdgspecialiserad vérd.

Arbetsprocessen for att nivastrukturera varden pa nationell niva bestar av atta
steg:
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Steg 1 Steg 2 Steg 3 Steg 4
NPO ger Sakkunnig- Remiss, Socialstyrelsen
forslag pa grupper konsekvens- tar beslut om
vardomraden tar fram analys och vad och antal
att genomlysa underlas berednin utférare
Naikisiaieie SRR 8 U ° )\ J
Steg 8 Steq 7 Steg 6 Steg 5
Tillstanden féljs Namnden tar Beredning av Regionerna
upp och beslut om ansékningar anstker om
utvarderas tillstand infér beslut tillstand
. / / A \ A

Representanterna i nationella programomradet (NPO) forvintas ha sirskilt
god kunskap inom sitt virdomrdde for att kunna ge underlag till steg 1 1 ar-
betsprocessen. NPO ansvarar for uppgiften att ta fram forslag pa vardomra-
den som ska genomlysas samt att ge forslag pa personer till de sakkunnig-
grupper som i steg 2 tar fram underlag infor beslut om nationell
hogspecialiserad vérd.

NPO ska inhdmta kunskapsldget nationellt och internationellt och déirefter {6-
resla omraden som skulle kunna utgdra nationell hogspecialiserad vard. For
att stodja arbetet med att ta fram forslag pa omréaden (t.ex. en diagnostisk me-
tod, ett kirurgiskt ingrepp, en avancerad medicinsk behandling, en rehabilite-
rande insats) vid ett visst hilso- eller sjukdomstillstdnd har Socialstyrelsen
tagit fram kriterier som arbetet ska utga ifran.

Sakkunniggruppens huvuduppdrag dr att beskriva den eller de delar i vard-
kedjan som &r aktuell for nationell hogspecialiserad vard samt rekommendera
hur manga enheter denna vérd bor bedrivas pa. Sakkunniga ska ha ett nation-
ellt perspektiv med patientens bésta som framsta malséttning. Patientforetra-
daren bidrar med patient- och nérstaendeperspektivet i sakkunniggruppens
arbete och star bakom forslaget. I enlighet med barnkonventionen ska sak-
kunniggruppen tydliggora vilken paverkan forslaget har pa barn nér sa ar re-
levant.

Sakkunniggruppernas underlag skickas ut pa en bred remiss. Socialstyrelsen
sammanstéller inkomna synpunkter och dérefter kan sakkunniggruppen kom-
plettera sitt underlag eller gora eventuella fortydliganden.

Sakkunniggruppens underlag och remissvar ldmnas over till en berednings-
grupp vars uppdrag ar att sdkerstélla att koncentration av den foreslagna var-
den inte ska ge stora negativa konsekvenser for hdlso- och sjukvardssyste-
met.

Efter beredning beslutar Socialstyrelsen vilken vdrd som ska nivastruktureras
samt antalet enheter i landet som far bedriva den tillstdndspliktiga varden.
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Néamnden for nationell hogspecialiserad vard beslutar om vilken/vilka reg-
ion/regioner som ska fa bedriva definierad vard pé nationell nivd. Infor
ndmndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhdmta ett yttrande fran
en av regionerna utsedd beredningsgrupp.
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