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Arlig uppfélining av nationell
hégspecialiserad vard

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

Som en del i Socialstyrelsens arbete med nationell hogspecialiserad vard
ingar arlig uppféljning av de nationella enheter som har tillstand att bedriva
nationell hogspecialiserad vard. Enligt forarbetena till den nya lagen ska ett
litet antal (510 stycken) indikatorer och bakgrundsmatt foljas upp for varje
vardomrade. Uppfdljningsmatten ska grunda sig i den egenkontroll som de
nationella vardenheterna utfor och foretradesvis tas fran kvalitetsregister eller
patientadministrativa system. Uppféljningsmatten visualiseras sedan pa
Socialstyrelsens webbplats.

Uppféljningsmatten inom arlig uppfoljning av nationell hogspecialiserad
vard faller inom kategorierna bakgrundsmatt, tillganglighetsmatt,
resultatmatt, patientrapporterade matt och dverrapporteringsmatt. | detta
dokument redovisas uppfoljningsmatt for tillstandsomrade skelettdysplasier.

Bakgrundsmatt

Bakgrundsmatt ger en bild av antal patienter och antal behandlingar inom
nationell hogspecialiserad vard, alder och kén pa patienterna, samt var
patienterna kommer ifran. De kan ocksa visa vardtid eller hur svart sjuka
patienterna ar. Data samlas in arligen for att kunna folja utveckling,
remitteringsmonster och patientférdelning inom nationell hégspecialiserad
vard. Till skillnad fran 6vriga uppféljningsmatt finns det ingen 6nskvérd
riktning pa bakgrundsmatten. | den arliga uppféljningen av NHV utarbetas
1-5 bakgrundsmatt per tillstindsomrade.

Tilgénglighetsmdtt

Tillganglighetsmatt ar uppféljningsmatt som visar tillganglighet till den
nationellt hogspecialiserade varden. Exempel pa tillganglighetsmatt kan vara
hur stor andel av remitterade patienter som far ett besok vid en nationell
vardenhet inom rekommenderad tid, eller hur lang tid en patient far vanta pa
behandling. Det kan ocksa handla om i vilken man en nationell vardenhet
maste remittera patienter till annan nationell vardenhet. Tillganglighetsmatt
har en 6nskvard riktning som vardenheterna ska arbeta mot, till exempel att
en sa hog andel av patienterna som majligt 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 behdver tolkas med det i atanke. 1-2 tillgdnglighetsmatt utarbetas
per tillstandsomrade.



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
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 resultatmatt som speglar vard for samtliga patienter inom
definitionen. Matten kan darfor aldrig ersatta vardenheternas egna kvalitets-
uppféljningar och resultat fran eventuella kvalitetsregister. 1-3 resultatmatt
utarbetas per tillstandsomrade.

Patientrapporterade matt

Patientrapporterade matt syftar till att 6ka patientdelaktigheten 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 méter patientens
upplevelse av och tillfredsstéllelse med varden. Patientrapporterade utfall &ar
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
tillstindsomrade.

Overrapporteringsmdtt

Dessa uppfoljningsmatt syftar till att forbattra vardkedjan for patienter som
vardas inom nationell hogspecialiserad vard, sakerstalla en trygg évergang
till varden i patientens hemregion och 6ka patientsakerheten. De kan ocksa
framja samverkan mellan tillstdndsinnehavare och remittent, exempelvis
genom att visa om tillstandsinnehavarna aterrapporterar patienten till
hemortslakare eller remitterande sjukhus, och i sa fall hur. Ett annat exempel
ar att visa andelen patienter som far en individuell vardplan vid utskrivning.
Matten har en onskvard riktning som vardenheterna ska arbeta mot. Minst ett
overrapporteringsmatt utarbetas per tillstandsomrade.



Forteckning Over uppfoljiningsmatt

Tabellen nedan visar samtliga uppféljningsmatt for arlig uppfoljning av
nationell hogspecialiserad vard (NHV) inom tillstandsomrade
skelettdysplasier. Den vard som ingar i NHV-definitionen redovisas i bilaga
1.

Tabell 1. Uppféljningsmatt for tillstandsomrade skelettdysplasier

ID Namn Kategori

Bl Antal patienter Bakgrundsmatt

B2 Antal &tgdrder Bakgrundsmatt

B3 Alder Bakgrundsmatt

T Tid fré&n remiss till besdk Tilganglighetsmatt

R1 Andel som fatt diagnos Resultatmdtt

P1 Patientrapporterad erfarenhet Patientrapporterat matt

Ol Andel som fatt en individuell vérdplan Overrapporteringsmétt
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 foregaende arets resultat, vilket ocksa ar
det som visas ut pa myndighetens webbplats.

Matperioden (behandlingsaret eller det ar en patient besokt NHV-enheten) ar
det ar som uppfoljningsmattet redovisas for. | detta dokument kommer
matperioden vara det foregaende aret vid inrapportering, exempelvis
rapporteras data i mars 2027 for patienter som vardats vid NHV-enheten
under hela 2026. | vissa fall behdver patienterna foljas upp under en langre
tid och matperioden for dessa matt kan da stracka sig langre 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 uppfoljningsmatten som visas ut i anslutning till
resultatdiagrammen 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 skelettdysplasier

Bakgrundsmatt 1

B1 - Antal patienter

Matt* Antal unika patienter som beddmts inom definitionen vid NHV-enhet.
Mdatenhet Antal 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 som beddmts (vid nybesok eller Gterbesdk)
inom definitionen vid NHV-enhet under dret fére inrapporteringsdret.

Med beddmning avses fysiskt besok, digitalt besdk samt beddmning vid
multidisciplinér konferens (MDK) med eller utan patient ndrvarande.

Definition av vérden som ingdr i tillstGndsomrddet redovisas i bilaga 1.
For mattet redovisas totalt antal patienter samt fordelat enligt nedan.
Férdelningar

. Hemregion (enligt folkbokféring)

e FEjfolkbokférda i Sverige
e Juridiskt k&n vid beddmning

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta gdngen i mars &r 2026
for patienter inom NHV-tillstdndet frén 1 september tom. 31 december
2025. Darefter inrapporteras uppgifter &rligen i mars for patienter som
beddmts under féregdende ar (1 januari-31 december).
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Bakgrundsmaditt 2

B2 - Antal atgarder

Matt* Antal &tgdrder inom definitionen som ar utférda pd NHV-enhet.

Matenhet Antal besok eller beddmningar

Syfte* Att kunna félja utveckling, vardvolymer och patientférdelning inom nationell
hégspecialiserad vard.

Kategori Bakgrundsmatt

Typ av matt Nyckeltal

Datakdlla* Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrénsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population
Samtliga patienter inom definitionen som f&tt en &dtgdrd p& NHV-enhet under
Aret fore inrapporteringsdret.

Definition av v@rden som ingdr i tillstdndsomrdadet redovisas i bilaga 1.

For mattet redovisas antal besok eller beddmningar fordelat enligt nedan. En
patient kan férekomma i flera av kategorierna nedan under dret.

Férdelningar

. Beddmningar p& multidisciplindr konferens (MDK)

. Nybesok pd mottagning (inklusive utredning av oklar skelettdysplasi)

. Behandlingskonferens med stdliningstagande till avancerad behandling

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta gdngen i mars ér 2026 for
patienter inom NHV-tillstdndet fr&n 1 september tom. 31 december 2025.
Ddrefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter som bedémts
under féregéende ar (1 januari-31 december).
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Bakgrundsmaditt 3

B3 - Alder

Matt* Alder hos patienter inom definitionen som beddmts vid NHV-enhet.

Matenhet Alder i antal &r

Syfte* Att ge en bild av patienternas &lder vid NHV-enheten.
Att kunna folja utveckling och patientférdelning inom nationell
hégspecialiserad vard.

Kategori Bakgrundsmatt

Typ av matt Nyckeltal

Datakalla* Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrdnsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population
Samtliga unika patienter som beddémts (vid nybesok eller dterbesok)
inom definitionen (samma population som i matt B1) under déret fére
inrapporteringsdret.

Med beddmning avses fysiskt besok, digitalt besdk samt beddmning vid
multidisciplinér konferens (MDK) med eller utan patient ndrvarande.

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

Méttet redovisas i antal &r med medelvérde och standardavvikelse,
median och 10:e respektive 90:e percentil. For barn <1 dr inkluderas
Alder i berdkningarna som decimaltal (barnets dlder i antal dagar
dividerat med 365).

Vid inrapportering anges ocksd totalantalet (N) patienter data ér
baserade pa.

Méttet redovisas uppdelat p& barn (£174r) och vuxna (218 ar).

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2026
for patienter inom NHV-tillstdndet frén 1 september tom. 31 december
2025. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter som
beddmts under foregdende ar (1 januari-31 december).
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Tillg&nglighetsmatt 1

T1 - Tid fran remiss till besék

Matt* Tid fr&n remiss till besdk p& NHV-enhet.
Matenhet Tid i antal dagar

Syfte* Att folja utveckling av vantetid.
Riktning* Deskriptivt matt

Kategori Tilganglighetsmdtt

Typ av matt Processmatt

Datakalla* Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrdnsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga patienter som haft ett fysiskt eller digitalt besék p& NHV-enhet
under dret fore inrapporteringsdret.

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

Mattet berdknas genom att ta datum fér fysiskt eller digitalt besok pd
NHV-enhet minus datum fér inkommen, registrerad och godk&and
remiss.

Vid rapportering anges medelvarde och standardavvikelse, 10:e
percentil, median samt 90:e percentil. Vid inrapportering anges ocksé
totalantalet (N) patienter data ér baserade pd.

Kommentar

Med godk&nda remisser avses remisser som efterfrdgar en beddémning
av patienter inom NHV-definitionen. Remisser som &r felskickade,
saknar information for att kunna beddémas eller avser frégestdliningar
om t.ex. regional vard ingdr ej i mattet.

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2026
for patienter inom NHV-tillsténdet frén 1 september tom. 31 december
2025. Darefter inrapporteras uppgifter &rligen i mars fér patienter som
beddmts under féregdende ar (1 januari-31 december).
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ResultatmAtt 1

R1 - Andel som fatt diagnos

Matt* Andel patienter som fatt en specifik skelettdysplasi-diagnos efter
beddmning p& NHV-enhet.

Matenhet Andel i procent

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

Riktning* Ett hogt vérde efterstrévas

Kategori Resultatmatt

Typ av matt Resultatmdtt

Datakalla* Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrdnsningar*

Teknisk beskrivning* Mdttets population

Samtliga patienter som har oklar/ingen skelettdysplasi-diagnos och som
beddmts inom definitionen vid NHV-enhet under &ret fore
inrapporteringsdret.

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

Téljare
Antal patienter, enligt néGmnaren, som fatt en specifik skelettdysplasi-
diagnos efter beddmning p& NHV-enhet

N&mnare

Antal patienter som har oklar/ingen skelettdysplasi-diagnos och som
beddmts inom definitionen vid NHV-enhet under &ret fére
inrapporteringsdéret

Kommentar

Inrapportering NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta géngen i mars &r 2026
for patienter inom NHV-tillst&ndet frén 1 september tom. 31 december
2025. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter som
bedodmts under féregdende ar (1 januari-31 december).
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Patientrapporterat matt 1

P1 - Patientrapporterad erfarenhet

Matt* Andel narstdende eller patienter som upplevt att de fatt tillrédcklig information om vérden.
Mdatenhet Andel i procent

Syfte* Att f6lja upp narstdendes/patientens upplevelse av information om véarden.

Riktning* Ett hdgt varde ar att féredra.

Kategori Patientrapporterat matt

Typ av matt Resultatmdatt

Datakalla* Lokal patientenk&t

Felkdllor och
begrdnsningar*

Teknisk
beskrivning*

Efter beddmning (fysisk eller digital) vid NHV-enhet skickas en PREM-enkdt ut till narstdende
fill barn eller fill vuxna patienter.

Nd&r vardnadshavare/narstaende svarar pd enkdten fillfrdgas de féljande:
"Fick du tillrGcklig information om barnets sjukdom och varde”
Respondenterna fér vdlja ett alternativ enligt nedan:

- Aldrig

- Sallan

- Ibland

- Ofta

- Alltid
Det finns dven eft svarsalternativ for Ej aktuellt/Ingen uppfattning.

Nd&r vuxna patienter svarar pd enkaten finns féljande fraga:
"Fick du tilliéicklig information om din vard och behandling?”
Respondenterna fér valja ett alternativ enligt nedan:

- Nej, inte alls

- Nej, knappast

- lvissman

- Ja, i stort sett

- Jahelt och héllet
Det finns dven ett svarsalternativ fér Ingen uppfattning.

Mdttets population
Samtliga patienter, eller nérst&ende till barn (<10 &r), som beddmts p& NHV-enhet och
som har besvarat enkdten minst en gédng under dret fére inrapporteringsaret.

Definition av v@rden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Téljare
Antal narstdende eller vuxna patienter, enligt némnaren, som har angett svarsalternativen
"Ofta", "Alltid"”, "Ja, i stort sett” eller "Ja, helt och hdllet” pd respektive frdga ovan.

N&mnare
Samtliga patienter eller ndrstdende fill barn <10 &r som beddmts vid NHV-enhet och som
har besvarat enkaten under aret fére inrapporteringsdret.

For mattet redovisas Gven enkdtens svarsfrekvens (antal respondenter som besvarat
enkdten/antal patienter eller ndrstdende som fatt enkaten).

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta géngen i mars &r 2026 for patienter inom
NHV-tillstdndet frdn 1 september tom. 31 december 2025. Dérefter inrapporteras uppgifter
Arligen i mars for patienter som beddmts under foregdende ar.
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Overrapporteringsmatt 1

O1 - Andel som fatt en individuell vardplan

Matt* Andel patienter som vid besdk pd NHV-enhet fatt en individuell
vardplan.

Mdatenhet Andel i procent

Syfte* Mattet avser att visa pd resultatet av den vérd som ges inom
definitionen.
Att sékerstalla att information frdn vardtiliféllet kommer patienten fill
handa genom att patienten fér en skriftlig individuell vardplan efter
beddmning vid NHV-enheten.

Riktning* Ett hogt varde ar att féredra.

Kategori Resultatmdtt

Typ av matt Resultatmdtt

Datakalla* Patientadministrativa system

Felkdllor och
begrdnsningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population
Samtliga patienter som har en skelettdysplasi-diagnos inom definitionen
och som beddmts p& NHV-enhet under dret fére inrapporteringsdret.

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

En individuell diagnosspecifik vardplan kan exempelvis innehdlla
information om diagnos, behandlingsplan, uppfdljiningsplan,
ansvarsférdelning, planerade aterbesdk och kontaktinformation.

Téljare
Antal patienter, enligt ndmnaren, som fatt en diagnosspecifik
individuell vérdplan av NHV-enhet

N&mnare
Antal patienter som har en skelettdysplasi-diagnos inom definitionen
och som beddmts p& NHV-enhet under dret fére inrapporteringséret

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2026
for patienter inom NHV-tillsténdet frén 1 september tom. 31 december
2025. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars for patienter som
beddmts under foregdende ar (1 januari-31 december).
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Versionshistorik

Version Andring Datum

1.0 Dokumentet &r nytt 25-05-27

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
tillstdndsomrade skelettdysplasier

Foljande utgdr nationell hogspecialiserad
vard

Beslut

Definition
Nedanstaende géller oavsett alder:

Utredning vid oklar diagnos

Vid missténkt skelettdysplasi dar diagnos inte kunnat faststéllas efter
primarutredning och misstanke kvarstar eller om en familjéar predisposition
foreligger ska kontakt tas med nationell hogspecialiserad vardenhet (NHV-
enhet). Utredning innefattar exempelvis klinisk, radiologisk och genetisk
bedémning samt klinisk och genetisk radgivning.

Upprattande av diagnosspecifik vardplan

Alla patienter med faststélld allvarlig skelettdysplasi (se férklaring nedan),
ska fa minst en bedémning vid NHV-enhet for upprattande av
diagnosspecifik vardplan.

Stallningstagande till avancerad behandling

Avser stéllningstagande till in- och utséttning av avancerad behandling nar
sadan kan vara aktuell. Med avancerad behandling avses exempelvis:
enzymsubstitution (t.ex. asfotas alfa vid hypofosfatasi), antikroppsbehandling
(t.ex burosumab vid x-bunden hypofosfatemisk rakit), behandling med
receptorantagonister, stamcellsbehandling och eventuellt genterapi.

Fortydliganden till definitionen

Allvarlig form av skelettdysplasi innebar generellt nagot eller flera av
foljande fynd: tydliga kliniska tecken sa som onormal langd,
skelettdeformiteter och dysproportionalitet, radiologiska skelettavvikelser,
forekomst av strukturella avvikelser eller vdvnadssvagheter i inre organ
associerade med sjukdomen. Patienten ska ocksa ha ett allvarligt uttryck av
sin sjukdom.

Gruppen allvarliga skelettdysplasier som avses &r en mycket heterogen
patientgrupp och definitionen ar darfor med avsikt generellt hallen for att
kunna inkludera alla patienter med behov av NHV.

Avgransningar till definitionen
Foljande omraden/patientgrupper med koppling till definitionen ingar ej:
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w

Lindrig dysproportionalitet och milda former av genetisk bekraftad
skelettdysplasi som inte leder till allvarliga komplikationer
Artrogrypos

Dysmeli

Ol
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