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Arlig uppfélining av nationell
hégspecialiserad vard

Lagen for en ny beslutsprocess for den hogspecialiserade varden gick igenom
den 1 juli 2018. Syftet med nationell hogspecialiserad vérd &r att koncentrera
avancerad hélso- och sjukvard till upp till fem enheter i landet for att hoja
den medicinska kompetensen, stirka patientsiakerheten och dka
effektiviteten.

Som en del i Socialstyrelsens arbete med nationell hogspecialiserad vard
ingar arlig uppfoljning av de nationella enheter som har tillstand att bedriva
nationell hogspecialiserad vird. Enligt forarbetena till den nya lagen ska ett
litet antal (5—10 stycken) indikatorer och bakgrundsmaétt f6ljas upp for varje
vardomrade. Uppfoljningsmétten ska grunda sig i den egenkontroll som de
nationella vardenheterna utfor och foretradesvis tas fran kvalitetsregister eller
patientadministrativa system. Uppfoljningsmatten visualiseras sedan pa
Socialstyrelsens webbplats.

Uppfoljningsmatten inom arlig uppfoljning av nationell hdgspecialiserad
vard faller inom kategorierna bakgrundsmatt, tillgdnglighetsmatt,
resultatmatt, patientrapporterade matt och overrapporteringsmatt. I detta
dokument redovisas uppfoljningsmatt for tillstdndsomréde Tillstand som
paverkar konsutvecklingen / Differences in Sex Development (DSD).

Bakgrundsmatt

Bakgrundsmaétt ger en bild av antal patienter och antal behandlingar inom
nationell hogspecialiserad vard, &lder och kon pd patienterna, samt var
patienterna kommer ifrén. De kan ocksa visa vardtid eller hur svart sjuka
patienterna dr. Data samlas in drligen for att kunna f6lja utveckling,
remitteringsmonster och patientférdelning inom nationell hogspecialiserad
vérd. Till skillnad frén 6vriga uppfoljningsmatt finns det ingen onskvérd
riktning pa bakgrundsmatten. I den arliga uppfoljningen av NHV utarbetas
1-5 bakgrundsmaétt per tillstindsomréde.

Tilgénglighetsmatt

Tillgdnglighetsmatt &r uppfoljningsmatt som visar tillgénglighet till den
nationellt hogspecialiserade varden. Exempel pa tillgdnglighetsmatt kan vara
hur stor andel av remitterade patienter som fér ett besok vid en nationell
vardenhet inom rekommenderad tid, eller hur lang tid en patient far vénta pa
behandling. Det kan ocksa handla om i vilken méan en nationell vardenhet
maste remittera patienter till annan nationell vardenhet. Tillgdnglighetsmatt
har en 0nskvird riktning som vardenheterna ska arbeta mot, till exempel att
en sd hog andel av patienterna som mojligt behandlats inom rekommenderad
tid. Dessa matt beror pd en rad faktorer som vardgivaren ibland inte kan
paverka, till exempel hur sjuk patienten dr ndr hen remitteras, tillgang till
organ fOr transplantation eller att patienten vill skjuta upp behandlingen.



Resultaten behover tolkas med det i atanke. 1-2 tillgénglighetsmaétt utarbetas
per tillstindsomrade.

Resultatmdtt

Resultatmatt visar hur det gér for patienterna, s& som exempelvis dverlevnad,
aterinlaggning eller komplikationer efter ett ingrepp. Likt tillgédnglighetsmatt
har resultatmétten en onskvird riktning som vérdenheterna ska arbeta mot.
Dessa resultat beror pé en rad faktorer som véardgivaren ibland inte kan
paverka, till exempel hur sjuka patienterna ar vid remittering. Resultaten
behover tolkas med det i atanke. Det kan vara svart att ta fram nagra fa
overgripande resultatméatt som speglar vard for samtliga patienter inom
definitionen. Matten kan dérfor aldrig ersitta vardenheternas egna kvalitets-
uppfoljningar och resultat fran eventuella kvalitetsregister. 1-3 resultatmatt
utarbetas per tillstindsomrade.

Patientrapporterade matt

Patientrapporterade matt syftar till att 6ka patientdelaktigheten inom varden.
PROM (Patient Reported Outcome Measures) dr matt som visar hur
patienterna sjdlva skattar sin sjukdom och hilsa efter viss vird, medan
PREM (Patient Reported Experience Measures) dr matt som méter patientens
upplevelse av och tillfredsstéllelse med varden. Patientrapporterade utfall dr
viktiga eftersom de ger ett patientperspektiv pa varden, som inte alltid fingas
av kliniska matt. Aven om kliniska utfall som sjuklighet och dédlighet ir
viktiga for patienterna s visar de inte hur patienterna mar eller vad de vill ha
ut av en behandling. Patientrapporterade matt har en 6nskvérd riktning som
vardenheterna ska arbeta mot. Minst ett patientrapporterat matt utarbetas per
tillstdindsomrade.

Overrapporteringsmdtt

Dessa uppfoljningsmatt syftar till att forbéttra vardkedjan for patienter som
vérdas inom nationell hogspecialiserad vard, sdkerstélla en trygg dvergéng
till varden i patientens hemregion och dka patientsédkerheten. De kan ocksa
framja samverkan mellan tillstdndsinnehavare och remittent, exempelvis
genom att visa om tillstindsinnehavarna aterrapporterar patienten till
hemortsldkare eller remitterande sjukhus, och i s fall hur. Ett annat exempel
ar att visa andelen patienter som far en individuell vardplan vid utskrivning.
Matten har en 6nskvird riktning som vardenheterna ska arbeta mot. Minst ett
Overrapporteringsmatt utarbetas per tillstindsomrade.



Forteckning Over uppfoljiningsmatt

Tabellen nedan visar samtliga uppfoljningsmatt for arlig uppfoljning av
nationell hogspecialiserad vird (NHV) inom tillstindsomrdde DSD. Den
vard som ingar i NHV-definitionen redovisas i bilaga 1.

Tabell 1. Uppfdljningsmatt for tillstdndsomrade DSD

ID Namn Kategori

Bl Antal patienter Bakgrundsmatt

B2 Antal nybesdk Bakgrundsmatt

T Tid fr&n remiss till besdk Tilganglighetsmatt

R1 Antal startade Resultatmdtt

kédnshormonbehandlingar

R2 Etiologisk diagnos Resultatmdtt

R3 Antal ingrepp Resultatmdtt

R4 Antal patologiremisser Utvecklingsmatt

P1 Patientrapporterad erfarenhet Patientrapporterat matt

o1 Overrapportering till remittent Overrapporteringsmdatt

02 Transition Utvecklingsmatt
Inrapporteringsperiod

Data for uppfoljningsmatten som beskrivs i detta dokument rapporteras in i
aggregerad form av NHV-enheterna, och detta sker arligen under mars
manad. Inrapporteringen avser det foregdende rets resultat, vilket ocksé ar
det som visas ut pa myndighetens webbplats.

Mitperioden (behandlingsaret eller det ar en patient besokt NHV-enheten) ar
det &r som uppfoljningsmattet redovisas for. I detta dokument kommer
maétperioden vara det foregadende aret vid inrapportering, exempelvis
rapporteras data i mars 2027 for patienter som vardats vid NHV-enheten
under hela 2026. I vissa fall behdver patienterna foljas upp under en lédngre
tid och métperioden for dessa matt kan da stricka sig ldngre tillbaka i tiden.

Visualisering p& Socialstyrelsens webbplats

P& myndighetens webbplats' redovisas inrapporterade data dels for hela riket
och dels per NHV-enhet.

Den information om uppf6ljningsmatten som visas ut i anslutning till
resultatdiagrammen pd webbsidan for arlig uppfoljning av NHV &r markerad
med en asterisk (*) i tabellerna 1 detta dokument.

! https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/arlig-
uppfoljning/
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Uppfdliningsmatt for
tillstadndsomrdde DSD

Bakgrundsmatt 1

B1 - Antal unika patienter inom definitionen

Matt* Antal unika patienter inom NHV-definitionen som haft en vérdkontakt
vid NHV-enhet

Mdatenhet Antal unika patienter

Syfte* Aft f& en bild av det totala antalet patienter inom definitionen.
Att kunna félja utveckling, remitteringsmonster och patientférdelning
inom nationell hégspecialiserad vard.

Kategori Bakgrundsmatt

Typ av matt Nyckeltal

Datakalla*

Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrénsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga unika patienter inom NHV-definitionen som haft en
vardkontakt vid NHV-enheten under behandlingsdéret (&ret innan
inrapporteringsdret).

Med vérdkontakt avses alla kontakter dokumenterade i journalen
s@som konsultationer, MDK, digitala besdk, och fysiska besdk.

Definition av vérden som ingdr i tillstGndsomrddet redovisas i bilaga 1.

For mattet redovisas totalt antal unika patienter samt férdelningar
enligt nedan.

Férdelningar

-Hemregion (enligt folkbokfdring, ej folkbokférda i Sverige)

-Juridiskt kén

-Antal barn (<18 ar)

-Antal vuxna (= 18 ar)

- Antal som fatt ett ingrepp (enligt definitionen fér ingrepp i matt R3)

Kommentar

En individ réknas endast en gdng per behandlingsdr.

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta gdngen i mars ér 2027
for patienter inom NHV-tillst&dndet frén 1 januari tom. 31 december
2026. Darefter inrapporteras uppgifter &rligen i mars fér patienter som
haft en vardkontakt under féregdende ér (1 januari-31 december).
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Bakgrundsmaditt 2

B2 — Antal nybesok

Matt* Antal unika patienter som haft ett nybesdk p& NHV-enhet
Matenhet Antal unika patienter
Syfte* Att ge en bild av antalet nya patienter inom definitionen.

Att kunna félja utveckling inom nationell hdgspecialiserad vard.
Kategori Bakgrundsmatt
Typ av matt Nyckeltal

Datakalla*

Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrénsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population
Samtliga unika patienter som haft ett nybesdk vid NHV-enheten under
behandlingséret (dret fére inrapporteringsdret)

Med nybesok avses den forsta vérdkontakten (registrerad i journal) fér
en patient inom NHV enheten oavsett kontaktform. Vérdkontakt kan
omfatta konsultationer, MDK, digitala besok, och fysiska besok.

En individ r&knas endast en gang per behandlingsar.

For mattet redovisas totalt antal unika patienter som varit pd nybesdk
samt férdelningar enligt nedan.

Definition av vérden som ingdr i tillstGndsomrédet redovisas i bilaga 1.
Férdelningar

-Barn (<18 ar)
-Vuxna (=18 ar)

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta géngen i mars ér 2027
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 januari tom. 31 december
2026. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter som
beddmts under féregdende ar (1 januari-31 december).
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Tillg&nglighetsmatt 1

T1 - Tid fran remiss till besék

Matt* Tid fr&n remiss till forsta fysiska besdk

Matenhet Tid i antal dagar

Syfte* Att sékerstdlla att patienter far vard i tid och att félja utveckling av
vantetid till beddmning

Riktning* Malvarden for maximalt dnskad vantetid anges bland annat i
vardprogram.

Kategori Tilganglighetsmatt

Typ av matt Processmatt

Datakalla* Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrdnsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga patienter inom NHV-definitionen, som varit p& fysiskt besok for
forsta géngen pd NHV-mottagning under behandlingsdret, inkluderas i
mattet.

Patienter som &vergdr till NHV DSD-vuxen rdknas infe som en ny patient
om hen tidigare varit p& besék hos NHV DSD-barn.

Patienter som varit pd& &terbesdk under dret, inkluderas ej i mattet,
Definition av vérden som ingdr i tillstGndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Méttet berdknas genom att ta datum fér fysiskt mottagningsbesok p&
NHV-enhet minus datum for remiss. Mattet anges i antal dagar och
redovisas enligt férdelning nedan.

Antal dagar redovisas som medel, standardavvikelse, median och 10:e
respektive 90: percentilen. Vid inrapportering anges ocksé totalantalet
(N) patienter som varit pd mottagningsbesdk som data &r baserade
pd, samt férdelat enligt nedan:

Férdelningar

- nyfédda (<28 dagar)

- bam/tonédr (29 dagar-18 ar)
- vuxna (218 ar)

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta gdngen i mars ér 2027
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 januari tom. 31 december
2026. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter som
varit p& besdk under féregdende ar (1 januari-31 december).

DSD
SOCIALSTYRELSEN




ResultatmAtt 1

R1 - Antal startade kénshormonbehandlingar

Matt* Antal patienter som startat kdnshormonsubstitutionsbehandling under
behandlingsdret

Matenhet Antal patienter

Syfte* Mattet avser att visa pd resultatet av den vérd som ges inom
definitionen.

Riktning* Ingen énskad riktning

Kategori Resultatmatt

Typ av matt

Datakalla*

Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrdnsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga patienter som beddmfts vid NHV-enheten under
behandlingséret (nybesdk och/eller &terbesdk) och som startat
kénshormonsubstitutionsbehandling (androgen- eller
ostrogenbehandling) under samma ér.

Definition av vérden som ingdr i tillstGndsomrddet redovisas i bilaga 1.
Férdelningar

-Barn (<18 ar)
-Vuxna (=18 ar)

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2027
for patienter inom NHV-tillstédndet frén 1 januari tom. 31 december
2026. Dérefter inrapporteras uppgifter érligen i mars fér patienter som
behandlats under féregdende &r (1 januari-31 december).
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ResultatmAatt 2

R2 - Etiologisk diagnos

Matt* Antal patienter som fatt en etiologisk diagnos faststalld

Matenhet Antal patienter

Syfte* Mattet avser att visa p& hur ménga patienter som fér en etiologisk
diagnos faststélld som resultatet av den vérd och utredning som ges
inom definitionen av NHV-enheten.

Riktning*

Kategori Resultatmdtt

Typ av matt

Datakalla*

Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrénsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga patienter inom NHV-definitionen som har genomgdatt en
utredning p& NHV-enhet och f&tt en faststdlld etiologisk diagnos under
behandlingsdret (dret fére inrapporteringsdret)

Diagnosen hypospadi exkluderas ur mattet.

Definition av vérden som ingdr i tillstGndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Kommentar

NHV-enheterna har en gemensam dverenskommen lista med de
diagnoser som inkluderas i mdttet.

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2027
for patienter inom NHV-tillstdndet frén 1 januari tom. 31 december
2026. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter som
utretts under féregdende ar (1 januari-31 december).
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Resultatmatt 3

R3 - Antal ingrepp

Matt* Antal genomférda ingrepp vid NHV-enheten

Matenhet Antal ingrepp

Syfte* Mattet avser att visa pd utfall av den vard som ges inom definitionen.
Riktning* Ingen énskad riktning

Kategori Resultatmatt

Typ av matt

Datakalla*

Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrdnsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population
Samtliga patienter inom NHV-definitionen som under behandlingséret
genomgatt ett ingrepp p& NHV-enhet.

En patient kan f& fler an ett ingrepp under behandlingsaret och darfér
redovisas i detta matt totalt antal ingrepp sam férdelat enligt nedan:

Definition av véarden som ingdr i tillstGndsomrédet redovisas i bilaga 1.

Férdelningar

-Initiering av vaginal dilatationsbehandling
-Skopi och/eller biopsi under narkos
-Rekonstruktiv genitalkirurgi

Per férdelning redovisas dven:
-Patientens juridiska kén

-Barn <12

-Barn 12-17

-Vuxna 218

Kommentar

Ange ev KVA-koder pd& ingreppen har.

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta gdngen i mars ér 2027
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 januari tom. 31 december
2026. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for ingrepp utférda
under féregdende ar (1 januari-31 december).
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ResultatmAatt 4

R4 - Antal patologiremisser - Utvecklingsmatt

Matt* Antal remisser utfardade till patolog for uppfdljning av malignitet och
risk for malignitet

Matenhet Antal remisser

Syfte* Screening/uppfdljning fér malignitet och malignitetsrisk. Att patologisk
diagnostik utfors.

Riktning*

Kategori Resultatmdtt

Typ av matt

Utvecklingsmdtt

Datakalla*

Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrénsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Utvecklingsmatt

Mattet avser att i framtiden mata antalet remisser till patologisk
diagnostik (och annan uppfdljning?) av malignitet och risk for
malignitet.

Utvecklingsmatt: Uppfolining och eventuell utveckling av mattet sker
varen 2027.

Definition av vérden som ingdr i tillstGndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ar X for
patienter inom NHV-tillst&ndet frén 1 januari tom. 31 december X-1.
Ddrefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter som
behandlats/beddmts under foregdende ar (1 januari-31 december).
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Patientrapporterat matt 1

P1 - Patientrapporterad erfarenhet

Matt* Andel patienter dar uppfdljining av patientrapporterad erfarenhet
(PREM) av varden har genomforts.

Matenhet Andel i procent

Syfte* Att folja upp patienternas erfarenhet av vérden pd ett strukturerat séitt
samt att stimulera verksamheterna ftill utveckling av vérden med hjdlp
av patientinvolvering.

Riktning* HOgt varde efterstrévas

Kategori Patientrapporterat matt

Typ av matt

Processmatt

Datakalla*

Lokal datakdlla

Felkdllor och
begrdnsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga unika patienter inom NHV-definitionen som haft eft fysiskt
mottagningsbesdk under behandlingsdret (ret fore
inrapporteringsdret).

En PREM-enkdt distribueras till patient eller narstdende efter
mottagningsbesdk. Enk&dten mater bland annat patientens och/eller
ndrstdendes upplevelse av information frdn NHV-enheten.

Definition av véarden som ingdr i tillstGndsomrédet redovisas i bilaga 1.

Téljare
Antal patienter eller nérstdende till patienter, enligt ndmnaren, som har
besvarat en PREM-enkd&t.

N&mnare

Antal patienter inom NHV-definitionen som varit p& fysiskt
mottagningsbesdk under behandlingsdret (dret fore
inrapporteringsdret).

Kommentar

Mdalet d@r att pd sikt Gven rapportera resultatet av patientrapporterad
néjdhet med informationen som givits av NHV-enhet.

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar processmattet for forsta gdngen i mars ér
2027 for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 januari tom. 31 december
2026. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter inom
NHV-tillstdndet under féregdende &r (1 januari-31 december) fram fill
att ett patientrapporterat resultatmatt tagits fram som ersatter
processmattet.

DSD
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Overrapporteringsmatt 1

01 - Gverrapportering till remittent

Matt* Andel remissvar till remittent

Mdatenhet Andel i procent

Syfte* Att frédmja samverkan mellan NHV-enhet och remittent, ka
patientsdkerheten samt forbattra vardkedjan for patienter som
behandlas inom definitionen.

Riktning* Hogt varde efterstravas

Kategori Overrapporteringsmdtt

Typ av matt Processmatt

Datakalla*

Felkdllor och
begrénsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Méttet inkluderar samtliga remisser med ett remissdatum under aktuellt
behandlingsér och som inkommit fill NHV-enheten med frégestalining
kring vard inom definitionen.

Definition av vérden som ingdr i tillstGndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Téljare
Antal remisser, enligt némnaren, dar remissvar har skickats till remittent.

N&mnare
Samtliga remisser med remissdatum under behandlingséret (&ret fére
inrapporteringsd@ret) och som leder till en beddmning av NHV-enheten.

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta gdngen i mars ér 2027
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 januari tom. 31 december
2026. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter som
beddmts under foregdende ar (1 januari-31 december).

DSD
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Overrapporteringsmatt 2

02 - Transition - Utvecklingsmatt

Matt* Antal unika patienter som dverrapporterats pd transitions-MDK eller
fransitionmottagning

Mdatenhet Antal unika patienter

Syfte* Att sékerstalla att information éverfors frdn barn- till vuxenklinik. Samla
kompetensen runt patienten och frémja samarbetet mellan
barn/vuxen sjukvard.
Attinformationsdverféringen inte bara skickas via remissvar.

Riktning* H&gt varde efterstravas

Kategori Overrapporteringsmdtt

Typ av matt Processmatt/Utvecklingsmdtt

Datakalla*

Felkdllor och
begrdnsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population Samtliga unika patienter som dverrapporterats p&
fransitions-MDK eller transitionsmottagning av NHV-enhet.

Utvecklingsmdatt: Uppfdlining och eventuell utveckling av mattet sker
varen 2027.

Definition av véarden som ingdr i tillstGndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta gdngen i mars ar x fér
patienter inom NHV-tillstdndet frdin 1 januari tom. 31 december x-1.
Ddrefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter som
bedodmts under féregdende ar (1 januari-31 december).
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Versionshistorik

Version Andring Datum

1.0 Dokumentet &r nytt 2025-11-28

Ny huvudversion upprdttas varje géng uppfdljiningsmatt uppdaterats (om matt justerats, lagts till eller
tagits bort). Sddana férandringar ska vara avstémda med fillsténdsinnehavarna och de noteras i
versionshistoriken. Ny version publiceras p& webben.

Ny delversion upprattas om endast mindre justeringar av terminologi etc. har gjorts.
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Bilaga 1. Definition av
tillstadndsomrdde DSD

Foljande utgdr nationell hogspecialiserad
vard

Beslut

Foljande ska utgdra nationell hdgspecialiserad vard vid DSD:

1.  Vid misstanke om DSD-tillstind under forsta levnadsaret ska en
NHVe kontaktas for bedomning, framtagande av vardplan och
eventuell fortsatt multidisciplinir handléiggning vid sidan enhet.

Foljande ska utgéra NHV och utféras av NHVe:

a) Beddmning av hormonell och genetisk utredning

b) Barnurologisk utredning sa som cystoskopi, laparoskopi och
biopsi

c) Patologisk granskning och genetik av gonadmaterial

d) Konshormonbehandling

2.  Vid DSD-tillstand eller misstanke om DSD-tillstind, efter forsta
levnadséaret och hos vuxna, ska kontakt tas med NHVe for bedomning,
framtagande av vardplan och eventuell fortsatt multidisciplinir
handliggning vid sddan enhet.

Foljande ska utgéra NHV och utféras av NHVe:

a) Beddmning av hormonell och genetisk utredning

b) Urologisk/gynekologisk utredning sé som skopi med/utan biopsi

c) Patologisk granskning och genetik av gonadmaterial

d) Beslut om initiering av konshormonbehandling inkl.
pubertetsinduktion

e) Initiering av vaginal dilatationsbehandling

Fortydliganden fill definitionen

1.  Med DSD-tillstind och misstanke om DSD-tillstand hos
nyfodda/smébarn (under forsta levnadsaret) avses exempelvis men inte
uteslutande foljande:

* uppenbart oklart kon
* hypospadi och retentio testis

* hypospadi med andra tecken pé bristande virilisering sasom
mikropenis eller bifid scrotum

* klitorishypertrofi
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2.

DSD

* Dbakre labial fusion, singelmynning hos flicka

* inguinalt brack med palpabel gonad/misstinkt testikel, hos flicka

* nér genitalia inte 6verensstimmer med prenatal karyotyp

* bilateral icke palpabla testiklar hos fullgdnget barn med i 6vrigt
manlig fenotyp (t.ex. Prader V, CAH)

Med DSD-tillstdnd och misstanke om DSD-tillstand efter forsta
levnadsaret och hos vuxna, avses exempelvis men inte uteslutande,
foljande:

+ tidigare oupptickt DSD-tillstdnd

+ primdr amenorré hos flicka/ kvinna med kdnskromosomavvikelse,
vaginalatresier och liknande genitala avvikelser

* inguinalbrick med palpabel gonad/misstédnkt testikel hos flicka/
kvinna

» virilisering hos flicka/ kvinna (klitorishypertrofi och/eller
labiafusion)

+ uttalad gynekomasti hos pojke/ man tidigare opererad for
hypospadi

* symptomgivande uterus- och/eller vaginal missbildning inklusive
Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser-syndrom (MRKH)

» komplett och partiell androgenokianslighet (CAIS och PAIS)
* testosteron och DHT syntesdefekter
* ovotestikuldr DSD

+ tillstdnd med defekt androgensyntes sdsom enzymdefekter i
binjurebarkens hormonsyntes

» LH receptordefekt, Leydig cells hypoplasi/aplasi

+ tillstdnd som paverkar gonadutveckling sdsom komplett och
partiell gonaddysgenesi

Provtagning/utredning (t.ex. blodprovstagning) vid obestdmbart kon vid

fodseln kan initieras regionalt innan barnet skickas, efter lokala
forutsittningar och i samrad med NHVe.

Plan {6r utredning och eventuell handldggning ska tas fram av NHVe,
men utforande av utredning och eventuell viss handldggning vid DSD-
tillstdnd, eller misstanke om DSD-tillstand efter forsta levnadsaret och
hos vuxna kan delvis utforas regionalt efter lokala forutsattningar.
Beslut om kdnshormonbehandling till barn efter forsta levnadsaret och
till vuxna ska tas av NHVe men initiering och uppf6ljning kan 1
samverkan med NHVe ske vid regionalt center om lokala
forutsittningar finns.

Den initiala vaginala dilatationsbehandlingen ska ske pA NHVe men
den fortsatta behandlingen kan, i 6verenskommelse med remitterande
enhet, ske regionalt/i patientens hemregion om rétt forutsittningar
finns.
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Avgransningar till definitionen

Foljande omrdden, med stark koppling till definitionen, ingar ej 1
definitionen:

7. Turner utan Y-kromosom

8.  Klinefelters syndrom

9.  Glukokortikoidbehandling vid CAH

10. Patienter som redan ingér i andra tillstindsomriden, t.ex. viss avancerad

barn- och ungdomskirurgi (vABUK), inkluderas ej primért 1 detta forslag.
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