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Arlig uppfdlining av nationell
hégspecialiserad vard

Lagen for en ny beslutsprocess for den hdgspecialiserade varden gick igenom
den 1 juli 2018. Syftet med nationell hogspecialiserad vard ar att koncentrera
avancerad halso- och sjukvard till upp till fem enheter i landet for att hoja
den medicinska kompetensen, stérka patientsdkerheten och tka effektivite-
ten.

Som en del i Socialstyrelsens arbete med nationell hogspecialiserad vard in-
gar arlig uppfoljning av de nationella enheter som har tillstand att bedriva
nationell hogspecialiserad vard. Enligt propositionen ska ett litet antal (5-10
stycken) indikatorer och bakgrundsmatt foljas upp for varje vardomrade.
Uppfoljningsmatten ska grunda sig i den egenkontroll som de nationella var-
denheterna utfor och foretradesvis tas fran kvalitetsregister eller patientadmi-
nistrativa system. Uppfoljningsmatten visualiseras pa Socialstyrelsens hem-
sida.

| detta dokument redovisas uppfoljningsmatt for tillstandsomrade neuromus-
kulara sjukdomar. Uppfoljningsmatten inom arlig uppfoljning av nationell
hogspecialiserad vard faller inom kategorierna bakgrundsmatt, tillganglig-
hetsmatt, resultatmatt, patientrapporterade matt och 6verrapporteringsmatt.

Bakgrundsmdtt

Bakgrundsmatt ger en bild av antal patienter och antal behandlingar inom
nationell hogspecialiserad vard, alder och kon pa patienterna, samt var pati-
enterna kommer ifran. De kan ocksa visa vardtid eller hur svart sjuka patien-
terna ar. Data samlas in arligen for att kunna folja utveckling, remitterings-
monster och patientférdelning inom nationell hdgspecialiserad vard. Till
skillnad fran 6vriga uppfdljningsmatt finns det ingen 6nskvard riktning pa
bakgrundsmatten. I den arliga uppféljningen av NHV utarbetas 1-5 bak-
grundsmatt per tillstindsomrade.

Tilgénglighetsmdatt

Tillganglighetsmatt ar uppféljningsmatt som visar tillganglighet till den nat-
ionellt hogspecialiserade varden. Exempel pa tillganglighetsmatt kan vara
hur stor andel av remitterade patienter som far ett besok vid en nationell var-
denhet inom rekommenderad tid, eller hur lang tid en patient far vanta pa be-
handling. Det kan ocksa handla om i vilken man en nationell vardenhet maste
remittera patienter till annan nationell vardenhet. Tillganglighetsmatt har en
onskvard riktning som vardenheterna ska arbeta mot, till exempel att en sa
hdg andel av patienterna som mdjligt behandlats inom rekommenderad tid.
Dessa matt beror pa en rad faktorer som vardgivaren ibland inte kan paverka,
till exempel hur sjuk patienten ar nar hen remitteras, tillgang till organ for
transplantation eller att patienten vill skjuta upp behandlingen. Resultaten be-
hover tolkas med det i atanke. 1-2 tillganglighetsmatt utarbetas per tillstands-
omrade.



Resultatmdtt

Resultatmatt visar hur det gar for patienterna, s som exempelvis 6verlevnad,
aterinlaggning eller komplikationer efter ett ingrepp. Likt tillganglighetsmatt
har resultatmatten en 6nskvard riktning som vardenheterna ska arbeta mot.
Dessa resultat beror pa en rad faktorer som vardgivaren ibland inte kan pa-
verka, till exempel hur sjuka patienterna &r vid remittering. Resultaten beho-
ver tolkas med det i atanke. Det kan vara svart att ta fram nagra fa 6vergri-
pande resultatmatt som speglar vard for samtliga patienter inom definitionen.
Matten kan darfor aldrig ersétta vardenheternas egna kvalitetsuppfdljningar
och resultat fran eventuella kvalitetsregister. 1-3 resultatmatt utarbetas per
tillstandsomrade.

Patientrapporterade mdatt

Patientrapporterade matt, PROM och PREM, syftar till att 6ka patientdelak-
tigheten inom varden. PROM (Patient Reported Outcome Measures) ar matt
som visar hur patienterna sjalva skattar sin sjukdom och halsa efter viss vard,
medan PREM (Patient Reported Experience Measures) ar matt som méater
patientens upplevelse av och tillfredsstallelse med varden. Patientrapporte-
rade utfall &r viktiga eftersom de ger ett patientperspektiv pa varden, som inte
alltid fangas av kliniska matt. Aven om kliniska utfall som sjuklighet och
dodlighet ar viktiga for patienterna sa visar de inte hur patienterna mar eller
vad de vill ha ut av en behandling. Patientrapporterade matt har en 6nskvard
riktning som vardenheterna ska arbeta mot. Minst ett patientrapporterat matt
utarbetas per tillstandsomrade.

Overrapporteringsmdtt

Dessa uppfoljningsmatt syftar till att forbattra vardkedjan for patienter som
vardas inom nationell hogspecialiserad vard, sakerstalla en trygg dvergang
till varden i patientens hemregion och 6ka patientsakerheten. De kan ocksa
framja samverkan mellan tillstandsinnehavare och remittent, exempelvis ge-
nom att visa om tillstandsinnehavarna aterrapporterar patienten till hemorts-
lakare eller remitterande sjukhus, och i sa fall hur. Ett annat exempel &r att
visa andelen patienter som far en individuell vardplan vid utskrivning. Mat-
ten har en 6nskvard riktning som vardenheterna ska arbeta mot. Minst ett
overrapporteringsmatt utarbetas per tillstindsomrade.



Forteckning Over uppfoljiningsmatt

Tabellen nedan visar samtliga uppfoljningsmatt for arlig uppfoljning av nat-
ionell hogspecialiserad vard (NHV) inom tillstindsomrade neuromuskulara
sjukdomar. Den vard som ingar i NHV-definitionen redovisas i bilaga 1.

Tabell 1. Uppfdljningsmatt for tillstdndsomrade neuromuskuldra sjukdomar

ID Namn Kategori

Bl Antal patienter Bakgrundsmatt

B2 Antal patienter som genomgdtt diagnostisk Bakgrundsmatt
utredning eller beddmning avseende dia-
gnos

B3 Antal diagnostiska patologiutredningar Bakgrundsmatt

B4 Antal tolkningar av helgenom/helexomse- Bakgrundsmatt
kvensering

B5 Sjukdomsmodifierande behandling Bakgrundsmatt

T1 Tid till diagnostisk utredning Tillgénglighetsmdatt

T2 Tid till teambeddmning vid nybesdk Tillgénglighetsmatt

R1 Andel patienter som fatt diagnos Resultatmdtt

P1 Patienters upplevelse av att vérden har an- Patientrapporterat matt
passats efter deras behov och 6nskemal

O1 Individuell vardplan Overrapporteringsmdait

Inrapporteringsperiod

Data for uppfoljningsmatten som beskrivs i detta dokument rapporteras in i
aggregerad form av NHV-enheterna, och detta sker arligen under mars ma-
nad. Inrapporteringen avser det foregaende arets resultat, vilket ocksa ar det
som visas ut pa myndighetens hemsida.

Matperioden (behandlingsaret eller det ar en patient besokt NHV-enheten) ar
det ar som uppfoljningsmattet redovisas for. | detta dokument kommer mét-
perioden vara det foregaende aret vid inrapportering, exempelvis rapporteras
data i mars 2025 for patienter som vardats vid NHV-enheten under hela
2024. | vissa fall behdver patienterna foljas upp under en langre tid och mét-
perioden for dessa matt kan da stracka sig langre tillbaka i tiden.

Visualisering p& Socialstyrelsens hemsida

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

Den information om uppfoljningsmatten som visas ut i anslutning till resul-
tatdiagrammen pa webbsidan for arlig uppfoljning av NHV ar markerad med
en asterisk (*) i tabellerna i detta dokument.

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

Bakgrundsmaitt 1

B1 Antal patienter

Matt* Antal patienter som bedodmts eller behandlats av NHV-enhet inom defi-
nitionen fér neuromuskuldra sjukdomar.

Matenhet Antal

Syfte* Att & en bild av det totala antalet patienter. Att kunna félja utveckl-

ingen, remitteringsmonster och patientférdelning inom nationell
hégspecialiserad vard.

Kategori Bakgrundsmatt

Datakalla* Lokal datakdlla

Felkdllor och begrdns-

ningar*

Teknisk beskrivning* Antal patienter som beddmts eller behandlats nGdgon géng under aret
inom NHV-definitionen for neuromuskuldra sjukdomar.

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

| detta bakgrundsmatt &r matenheten antal enskilda patienter totalt.
Antal patienter redovisas separat fér barn (0-17 &r) och vuxna (frén 18
Ar och uppdt).

Redovisningsnivaer och Riket, NHV-enhet, hemregion (folkbokféringsadress), kdn, barn/vuxna
fordelningar

Kommentar Resultat avseende undertillsténd fér barn och ungdomar samt undertill-
st&nd for riktade utredningar av metabola/mitokondriella sjukdomar
rapporteras endast av Region Stockholm och Vastra Gétalandsreg-
jonen som har dessa fillstand.

Inrapportering NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta géingen i mars ar 2024
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 april tom. 31 december 2023.
Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter som be-
démts/behandlats under féregdende ar (1 januari-31 december).
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Bakgrundsmaditt 2

B2 Antal patienter som genomgatt diagnostisk utredning eller bedémning
avseende diagnos

Matt* Anftal patienter inom definitionen som genomgatt diagnostisk utredning
eller beddmning avseende diagnos.

Mdatenhet Antal

Syfte* Att & en bild av antalet patienter med misstéinkt neuromuskuldr sjuk-
dom ddr NHV-enheten dr involverad i diagnostiken.

Kategori Bakgrundsmatt

Datakdlla* Lokal datakdlla

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Redovisningsnivaer och
fordelningar

Kommentar

Inrapportering

Antal patienter som ndgon géng under dret genomgdtt diagnostisk ut-
redning eller beddmning avseende diagnos inom NHV-definitionen fér
neuromuskuldra sjukdomar.

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

| detta bakgrundsmatt &r matenheten antal enskilda patienter som ge-
nomgatt diagnostisk utredning eller bedémning och bland dem antal
patienter som utreds fér misstankt metabol/mitokondriell sjukdom. Antal
patienter redovisas separat fér barn (0-17 ar) och vuxna (frén 18 &r och
uppat).

Riket, NHV-enhet, barn/vuxna, antal metabola/mitokondriella utred-
ningar

Resultat avseende undertillsténd fér barn och ungdomar samt undertill-
st&nd for riktade utredningar av metabola/mitokondriella sjukdomar
rapporteras endast av Region Stockholm och Vastra Gétalandsreg-
jonen som har dessa tillstand.

NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta géngen i mars ér 2024
for patienter som utretts inom NHV-tillstdndet frén 1 april tom. 31 de-
cember 2023. Ddarefter inrapporteras Arligen i mars patienter som utretts
under féregdende ar (1 januari-31 december).
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Bakgrundsmaitt 3

B3 Antal diagnostiska patologiutredningar

Matt* Antal diagnostiska patologiutredningar med muskelbiopsi inom definit-
ionen fér neuromuskuldra sjukdomar.

Mdatenhet Antal

Syfte* Att & en bild av antalet diagnostiska patologiutredningar med muskel-
biopsi.

Kategori Bakgrundsmatt

Datakdlla* Lokal datakdlla

Felkdllor och begrdns-
ningar*
Teknisk beskrivning*

Redovisningsnivaer och
fordelningar

Kommentar

Inrapportering

Antal diagnostiska patologiutredningar med muskelbiopsi som genom-
forts ndgon gang under daret inom NHV-definitionen fér neuromuskuldra
sjukdomar.

Definition av varden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Riket, NHV-enhet.

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2024
for patienter (utldmnade svar) inom NHV-tillstdndet frdn 1april tom. 31
december 2023. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér pati-
enter (utl@mnade svar) under féregdende ar (1 januari-31 december).
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Bakgrundsmaitt 4

B4 Antal tolkningar av helgenom/helexomsekvensering

Matt* Antal tolkningar av helgenom/helexomsekvensering inom definitionen
fér neuromuskuldra sjukdomar.

Mdatenhet Antal

Syfte* Att fa en bild av antalet tolkningar av helgenom/helexomsekvensering.

Kategori Bakgrundsmatt

Datakdlla* Lokal datakdlla

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Redovisningsnivaer och
fordelningar

Kommentar

Inrapportering

Totalt antal tolkningar av helgenom/helexomsekvensering som genom-
forts ndgon gang under aret inom NHV-definitionen fér neuromuskuldra
sjukdomar. Med tolkning avses tolkning av genotyp, dvs. bioinformatisk
filtfrering och tolkning av funna varianter.

Definition av varden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Riket, NHV-enhet.

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ar 2024
for patienter (utldmnade svar) inom NHV-fillstadndet fran 1 april tom. 31
december 2023. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for pati-
enter (utl@mnade svar) under féregdende ar (1 januari-31 december).
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Bakgrundsmatt 5

B5 Sjukdomsmodifierande behandling

Matt* Antal patienter som stér pd& sjukdomsmodifierande behandling vid
NHV-enheten.

Mdatenhet Antal

Syfte* Att & en bild av antfalet patienter med neuromuskuldr sjukdom som stér
pd sjukdomsmodifierande behandling inom NHV.

Kategori Bakgrundsmatt

Datakdlla* Lokal datakdlla

Felkdllor och begrdns-

ningar*

Teknisk beskrivning* Totalt antal patienter som under aret pabdrjat eller star pd sjukdoms-
modifierande behandling (s&som genetisk och stamcellsbehandling
och enzymsubstitution) under uppfélining av NHV-enhet.

Definition av varden som ingdr i fillstdndsomrdadet redovisas i bilaga 1.

Redovisningsnivaer och Riket, NHV-enhet.
fordelningar

Kommentar

Inrapportering NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2024
for patienter inom NHV-tillstdndet frén 1 april tom. 31 december 2023.
Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter under fére-
gdende ar (1 januari-31 december).
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Tillg&nglighetsmatt 1

T Tid till diagnostisk utredning

Matt* Tid frén att patienten remitteras till NHV-enhet till diagnostisk utredning
vid NHV-enhet.

Matenhet Tid i antal dagar

Syfte* Att sdkerstdlla att patienter fér vard i tid.

Riktning L&gt varde efterstravas

Kategori Tillg&nglighetsmatt

Typ av matt Processmatt

Datakdlla* Lokal datakalla

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Redovisningsnivaer och
fordelningar

Kommentar

Inrapportering

Patientvald vantan och olika former av remisshantering mellan reg-
ioner ar faktorer utanfér NHV-enheten som kan pdaverka tiden. | mattet
ingdr ej remisser inom och mellan NHV-enheter.

Mattet beréknas genom att ta antal dagar frén registrerad remiss fill di-
agnostisk utredning av patienten vid NHV-enhet.

For mattet redovisas tid i dagar (medelvarde och standardavvikelse,
10:e percentil, median, 90:e percentil), uppdelat p& barn (0-17 é&r) och
vuxna (frén 18 &r och uppadt). Vid inrapportering anges ocksa totalan-
talet (N) patienter data ér baserade pa.

Definition av varden som ingdr i fillstdndsomrdadet redovisas i bilaga 1.

Riket, NHV-enhet, barn/vuxna

Resultat avseende undertillsténd fér barn och ungdomar samt under-
fillsténd for riktade utredningar av metabola/mitokondriella sjukdomar
rapporteras endast av Region Stockholm och Vastra Gétalandsreg-
ionen som har dessa fillstand.

NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta gangen i mars ar 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 januari tom. 31 december
2024. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter under
foregé@ende ar (1 januari-31 december).
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Tillg&nglighetsmdatt 2

T2 Tid till teambed6mning vid nybesok

Matt* Tid frén att patienten remitteras till NHV-enhet till teambedémning vid
NHV-enhet.

Matenhet Tid i antal dagar

Syfte* Att sdkerstdlla att patienter fér vard i tid.

Riktning L&gt varde efterstravas

Kategori Tillg&nglighetsmatt

Typ av matt Processmatt

Datakdlla* Lokal datakalla

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Redovisningsnivaer och
fordelningar

Kommentar

Inrapportering

Patientvald vantan och olika former av remisshantering mellan reg-
ioner ar faktorer utanfér NHV-enheten som kan pdaverka tiden. | mattet
ingdr ej remisser inom och mellan NHV-enheter.

Mattet berdknas genom att ta antal dagar frén registrerad remiss fill
teambeddmning vid NHV-enhet (nybesok).

For mattet redovisas tid i dagar (medelvarde och standardavvikelse,
10:e percentil, median, 90:e percentil), uppdelat p& barn (0-17 é&r) och
vuxna (frén 18 &r och uppadt). Vid inrapportering anges ocksa totalan-
talet (N) patienter data ér baserade pa.

Definition av varden som ingdr i fillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Riket, NHV-enhet, barn/vuxna

Resultat avseende undertillsténd fér barn och ungdomar samt under-
fillsténd for riktade utredningar av metabola/mitokondriella sjukdomar
rapporteras endast av Region Stockholm och Vastra Gétalandsreg-
ionen som har dessa fillstand.

NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta gangen i mars ar 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 januari tom. 31 december
2024. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter under
foregé@ende ar (1 januari-31 december).

NEUROMUSKULARA SJUKDOMAR
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ResultatmAatt

R1 Andel patienter som fatt diagnos

Matt* Andel patienter som har fatt en neuromuskuldr diagnos under éret.

Mdatenhet Andel i procent

Syfte* Mattet avser att mdta i vilken mén patienterna fér en neuromuskular
diagnos.

Kategori Resultatmatt

Typ av matt Resultatmatt

Datakalla* Lokal datakdalla

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Tdljare:

N&mnare:

Redovisningsnivaer och
fordelningar

Kommentar

Inrapportering

Allmént halsotillstdnd och sjukdomsgrad kan variera mellan patienter,
vilket kan pdverka resultatet. Avsaknad av neuromuskuldr diagnos kan
innebdra att sddan uteslutits, varpd en ladg andel inte nddvandigtvis in-
nebdr ett ddligt resultat.

Alla patienter som genomgatt diagnostisk utredning eller bedémts av-
seende diagnos (populationen i bakgrundsmatt 2) inom definitionen
under dret fére inrapporteringsaret ingdr i mattet. Mattet avser mata
andelen av dessa patienter som erhdllit diagnos. Erhdllen diagnos kan
innebdra bekraftelse eller ytterligare specificering av eventuell diagnos
i remissen.

Mattet redovisas uppdelat p& barn (0-17 ar) och vuxna (frén 18 &r och
uppat).

Definition av varden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1,
och NHV-enheternas ytterligare specifikation redovisas i Bilaga 2.

Antal patienter, enligt ndmnaren, som f&tt neuromuskuldr diagnos

Alla patienter som genomgatt diagnostisk utredning eller bedémts av-
seende diagnos inom definitionen under féregdende ar

Riket, NHV-enheft, barn/vuxna

Resultat avseende undertillsténd fér barn och ungdomar samt under-
fillsténd for riktade utredningar av metabola/mitokondriella sjukdomar
rapporteras endast av Region Stockholm och Vastra Gotalandsreg-
ionen som har dessa tillstdnd.

NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta géngen i mars ar 2024
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 april tom. 31 december 2023.
Ddrefter inrapporteras uppgifter &rligen i mars fér patienter under fére-
gdende ar (1 januari-31 december).
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SOCIALSTYRELSEN



Patientrapporterat matt

P1 Patienters upplevelse av att varden har anpassats efter deras behov
och 6nskemal

Matt* Andel patienter som upplever att varden har anpassats efter deras be-
hov och énskemdl.

Mdatenhet Andel i procent

Syfte* Att mata patientens upplevelse av vérden, delaktighet/inflytande och
mojlighet att pdverka besluten i den egna varden.

Riktning Ett hogt varde ar efterstradvansvart.

Kategori Patientrapporterat matt

Typ av matt
Datakalla*
Felkdllor och begrdns-

ningar*
Teknisk beskrivning*

Redovisningsnivaer och
fordelningar

Kommentar

Inrapportering

Resultatmatt

Lokal datakdlla

Mattets population ér samtliga patienter som vardats inom definit-
ionen under aret (enligt matt B1).

Alla patienter som vérdats inom NHV fér neuromuskul@ra sjukdomar fér
mojlighet att svara pd& en patientenkdt angdende hur de upplever var-
den. | enkaten ombeds patienten bland annat att svara p& hur val pd-
stdendet "Jag upplever att varden pd NHV-enheten har anpassats ef-
ter mitt (eller mitt barns) behov och 6nskemal” stdmmer. De
svarsalternativ som finns ér féljande:

St&dmmer inte alls
Stdmmer ganska ddligt
Stdmmer ganska bra
Stdmmer helt

Vet inte

Tdljare: Antal patienter, enligt ndmnaren, som svarat "stdmmer helt” el-
ler "st&mmer ganska bra™.

Namnare (barn): Antal patienter 0-17 &r som vérdats under behand-
lingsaret (&ret innan inrapportering) inom definitionen och besvarat
enkdten.

Namnare (vuxna): Antal patienter frdn 18 &r som vardats under be-
handlingsaret (&ret innan inrapportering) inom definitionen och besva-
rat enkaten.

Enheterna ska dven rapportera svarsfrekvensen (antal patienter som
besvarat enkdten/antal som fatt enkaten) samt andel patienter som
har fatt enkaten av samiliga som har vardats.

Definition av varden som ingdr i fillstdndsomrédet redovisas i bilaga 1.

Riket, NHV-enhet.

Resultat avseende undertillsténd fér barn och ungdomar samt under-
fillst&nd for riktade utredningar av metabola/mitokondriella sjukdomar
rapporteras endast av Region Stockholm och Vastra Gotalandsreg-
ionen som har dessa tillstédnd.

NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta géngen i mars ar 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 januari tom. 31 december
2024. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter under
féregdende ar (1 januari-31 december).

NEUROMUSKULARA SJUKDOMAR
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Overrapporteringsmatt

o1 Individuell vardplan

Matt* Andel beddémda eller behandlade patienter som erhdller en individuell
vardplan.

Mdatenhet Andel i procent

Syfte* Att sdkerstdlla att patienten fér en individuell vardplan och méta fére-
komsten av multiprofessionella bedémningar som ligger fill grund fér
vardplanen.

Riktning Ett hogt resultat for uppfoliningsmattet ar att féredra

Kategori Overrapporteringsmdit

Typ av matt Processmatt

Datakalla* Lokal datakdalla

Felkdllor och begrdns-
ningar*
Teknisk beskrivning*

Tdljare:

Nd&mnare:

Redovisningsnivaer och
fordelningar

Kommentar

Inrapportering

Mattet innefattar samtliga patienter som bedémts eller behandlats nd-
gon gdng under dret inom NHV-definitionen for viss neuromuskuldr sjuk-
dom. Av dessa redovisas andelen som fatt (A) en individuell vérdplan,
och (B) andelen som har fatt en multiprofessionell bedémning.

A, Antal patienter, enligt némnaren, som har f&tt en individuell vérd-
plan.

B, Antal patienter, enligt ndmnaren, som har fatt en multiprofessionell
beddmning.

Totalt antal patienter med viss neuromuskuldr sjukdom inom NHV-
definitionen som beddmts eller behandlats under éret som féregadr in-
rapporteringsaret.

Riket, NHV-enhet.

NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta géngen i mars ar 2024
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 april tom. 31 december 2023.
Ddarefter inrapporteras uppgifter &rligen i mars fér patienter under fére-
gdende ar (1 januari-31 december).

NEUROMUSKULARA SJUKDOMAR
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Versionshistorik

Version Andring Datum

1.0 Dokumentet ar nytt 2023-02-16

Gjort ett mindre fortydligande i tekniska beskriv-
ningen i matt B2.

Gjort ett mindre fértydligande angdende inrapporte-
ringen i matt B3.

Lagt till patientrapporterat matt, som mater andel

patienter som upplever att varden p& NHV-enheten
3.0 . .

har anpassats efter deras behov och &nskemal.

Mindre justeringar av terminologin har ocksa gjorts.

| samband med férsta inrapportering har ndgra maétt
justerats:

e Tid till beddmning har delats upp i tvé matt,
dar T1 ar tid fill diagnostisk utredning och T2
ar Tid till teambeddmning vid nybesdk,

4.0 bdada matten redovisas uppdelat pd barn 2024-05-23
och vuxna.

e Matt R1 redovisas uppdelat p& barn och
vUuxna.

e I matt O1 har téljare och nadmnare fértydli-
gats

4.1 Fortydligande av métt P1 2024-11-14
42 Fortydligande av métt O1 2025-01-17

20 2023-02-17

2023-12-13

Ny huvudversion upprdttas varje gang uppfdliningsmatt uppdaterats (om matt justerats, lagfts fill eller ta-
gifs bort). S&dana féréndringar ska vara avstdmda med tillstdndsinnehavarna och de noteras i versionshi-
storiken. Ny version publiceras p& webben.

Ny delversion upprattas om endast mindre justeringar av terminologi etc. har gjorts.
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Bilaga 1. Definitionen av
tillstdndsomrdde neuromuskuléra
sjukdomar

Foljande utgdr nationell hogspecialiserad
vard

Muskelbiopsidiagnostik (patologiutredning) och tolkning av helgenom/
helexom sekvensering i samband med utredning av misstankt neuromus-
kulér sjukdom.

Beddmning och eventuell fortsatt diagnostisk utredning, vid misstankt
neuromuskular sjukdom dér diagnos inte kunnat faststallas.

Med neuromuskulér sjukdom avses sjukdomar med primar sjukdomsprocess i
nagon del av den motoriska enheten: i framhornscellerna, i perifer nervtrad, i
andplattan eller i sjalva muskeln.

Beddmning och upprattande av uppféljningsplan efter behov vid viss
neuromuskulér sjukdom.

Rekommendation om och uppféljning av sjukdomsmodifierande behand-
ling (sasom genetisk och stamcellsbehandling och enzymsubstitution) nar
sadan ar aktuell vid viss neuromuskular sjukdom.

Med viss neuromuskular sjukdom avses exempelvis men inte uteslutande per-
soner med
e arftliga motorneuronsjukdomar sasom spinal muskelatrofi
e ovanliga och/eller komplexa fall av polyneuropatier; &rftliga former
samt immunologiskt medierade former som &dr behandlingsrefraktéara
e primara icke-inflammatoriska muskelsjukdomar
e neuromuskul&ra transmissionsrubbningar; arftliga former, immunolo-
giskt medierade former som ar behandlingsrefraktara samt myastenia
gravis hos barn
e metabola/mitokondriella muskelsjukdomar samt jonkanalssjukdomar
med neuromuskulér manifestation.
e ataxisjukdomar med neuromuskulara manifestationer sasom Fri-
edreich ataxi.

Definition av den vard inom neuromuskulara sjukdomar som ska utgéra nationell hégspeciali-
serad vard. Avgransning fran ovanstdende: Patienter diagnosticerade med amyotrofisk lateral
skleros (ALS) beddms och behandlas generellt inom regionala ALS-team.
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Bilaga 2. Ytterligare specifikation
av diagnoser inom NHV-
definitionen

Nationell hogspecialiserad vard for barn och
ungdomar med neuromuskulara sjukdomar

Bakgrund

Socialstyrelsen har beslutat (2022-03-09 Dnr 8.9-32412/2021) att viss vard
av neuromuskulara sjukdomar fran och med 1 april 2023 kommer att vara
tillstandspliktig. Nar det géller barn och ungdomar samt avseende riktade ut-
redningar av metabola och mitokondriella sjukdomar &r beslutet att varden
skall koncentreras till Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg och Ka-
rolinska Universitetssjukhuset i Solna.

Definition

Med neuromuskular sjukdom avses sjukdomar med primér sjukdomsprocess
som engagerar framhornsceller i ryggmargen, perifera nerver, évergangen
mellan nerv och muskel och muskelfibern. Det finns idag narmare 200 en-
skilda genetiska orsaker men orsaken kan ocksa vara immunologisk.

Neuromuskulara sjukdomar som omfattas av tillstandet:

1. arftliga motorneuronsjukdomar (5g SMA, non-5q SMA)

2. komplexa fall av arftliga polyneuropatier oavsett typ samt
svar CIDP

i. Avgrénsning: Patienter med milda symtom exklude-
ras

3. primara icke-inflammatoriska muskelsjukdomar sasom exem-
pelvis muskeldystrofier, myopatier, dystrofia myotonika

i. Avgransning: myositer exkluderas

4. neuromuskuldra transmissionsrubbningar; kongenitala my-
astena syndrom och autoimmun myastenia gravis

5. metabola sjukdomar évervédgande neuromuskuldr manifestat-
ion sasom exempelvis Pompes sjukdom och mitokondriella
encephalomyopatier.

6. jonkanalssjukdomar med 6vervagande neuromuskuldr mani-
festation sasom exempelvis myotonisjukdomar och perio-
diska paralyser

7. ataxisjukdomar med neuromuskulara manifestationer sasom
exempelvis Friedreich ataxi
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