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Resultat av remiss av begreppet sallsynt
hélsotillstand

Vi har gjort ett terminologiarbete om séllsynt hilsotillstand. Begreppet har
forankrats genom en bred nationell remiss. Synpunkterna vid remissen har lett
till en smérre dndring av det forslag som skickades ut.

Remissen avslutades den 6 september 2019.
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Bakgrund

Ar 2012 kom Sillsynta sjukdomar — En slutrapport om nationell funktion och
forslag till strategi (2012). I rapporten star det att Socialstyrelsen ska ta fram
en definition av séllsynta sjukdomar.

Vi har genomfort ett terminologiarbete for att definiera begreppet och besluta
en lamplig termrekommendation. Arbetsgruppen har bestétt av sakkunniga
fran Socialstyrelsen, Lakemedelsverket, Centrum for sdllsynta diagnoser,
Kompetenscenter for sillsynta odontologiska tillstand, Primér
immunbristorganisationen, Nationella funktionen séllsynta diagnoser,
Riksférbundet Sallsynta diagnoser samt jurist och terminologer fran
Socialstyrelsen.

Resultatet av arbetet publiceras i Socialstyrelsens termbank i februari 2020.
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Remissen skickades till 153 remissinstanser, av vilka 95 svarade via
enkétverktyget och 14 via e-post.

Generellt har remissinstanserna gett positiv aterkoppling pa foreslagen term,
definition och anmérkning. Tabellen nedan visar hur remissvaren som kom in

via enkétverktyget har fordelats 1 svarsmallen.

Svar enligt svarsmallen (i procent)

Forslag pa termpost

Term
Definition

Anmérkning

Av svaren som kom in via e-post var det en remissinstans som tillstyrkte och
en som avstyrkte forslaget. Ovriga tolv avstod frén att lamna synpunkter.

sdllsynt hélsotillstand 89
hélsotillstdand med 14g prevalens 89
Med hilsotillstand avses ett tillstind som en person 88

potentiellt kan vénda sig till hdlso- och sjukvéarden for.

Som végledning kan forekomst hos férre dn 5 av

10 000 invanare anses som lag prevalens, enligt
Europaparlamentets och radets beslut nr 1295/1999/EG
av den 29 april 1999 om att anta ett atgérdsprogram for
gemenskapen avseende séllsynta sjukdomar inom
ramen for atgirderna pa folkhélsoomradet (1999—
2003).

Séllsynta hilsotillstind medfor vanligen varaktiga
konsekvenser for livsvillkoren och sérskilda problem
som betingas av sillsyntheten. Vid diagnostik och
behandling behovs speciell kunskap och ofta
samordnade insatser fran hélso- och sjukvarden och
ovriga samhéllet.
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Synpunkter pa forslaget
Arbetsgruppen har gatt igenom de synpunkter och kommentarer som kom in

vid remissen. Synpunkterna har lett till en smérre revidering av
anmérkningen. Hir nedan &r vara resonemang.

Term

Synpunkter och resonemang

Négra remissinstanser invinde mot att vi rekommenderade en helt ny term i
stéllet for ndgot av de redan etablerade uttrycken sdllsynt sjukdom eller sdllsynt
diagnos. Anledningen till att foresla en ny term var att de etablerade varianterna
var missvisande pé olika sdtt. Termen sdllsynt sjukdom &r missvisande om man
avser andra fOreteelser dn bara sjukdomar. Termen sdllsynt diagnos ér
missvisande for tillstind som inte dr diagnostiserade. Vi valde sdllsynt
hdlsotillstind eftersom det kan anvdndas bade om fler foreteelser én sjukdomar
och om odiagnostiserade tillstand.

Ett antal remissinstanser tyckte att Adlsotillstand var ett olampligt ordval
eftersom det skulle kunna fora tankarna till andra foreteelser dn vad som avses,
t.ex. en persons sociala vilbefinnande. Andra menade att det signalerade nagot
banalt, mindre allvarligt och 6vergaende. Det var dock inte tillrdckligt manga
som uttryckte dessa farhagor for att arbetsgruppen skulle 6vervdga ndgon
andring av termen.

Nagra remissinstanser hdvdade praktiska problem med Adlsotillstand.:

— uttrycket forsvarar vid dverséttning till engelska
— hiélsotillstdnd kan vara svara att méta.

Att hitta en engelsk termekvivalent bor inte vara svarare i det har fallet &n 1 andra
fall. Definitionen och anmérkningen skapar goda forutsattningar for dverséttning.

Att hélsotillstdnd kan vara svéra att méta ar ingen anledning att dndra termen.

Déaremot valde vi att ytterligare fortydliga vad som avses med hélsotillstdnd i det
hir sammanhanget, i inledningen av termpostens anméarkning, se nedan.

Beslut efter remissen: Ingen dndring av termen.

Definition

Synpunkter och resonemang
Nagra remissinstanser tyckte att forslaget var for abstrakt och foreslog att vi

skulle gora som Danmark, dar man sades inkludera foljande kriterier:
— Oftast genetiskt.
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— Allvarligt och komplext.
— Begrénsad kunskap om diagnos och behandling och hur det dr att leva med
ett sillsynt halsotillstand.

Vi menar att Danmark, enligt ovanstaende, har valt att beskriva begreppet pé ett
annat sétt dn vi. De kriterier som Danmark réknar upp éterfinns i vér
anmarkning. I termbankens definition anges endast kinnetecken som &r
gemensamma for alla sdllsynta hilsotillstand, och inga andra. Vid vér
begreppsutredning diskuterade vi flera kdnnetecken: genetiskt, medfott,
kroniskt, livslangt m.fl. Men vi kom fram till att 1dg prevalens var det enda
gemensamma kinnetecknet for alla séllsynta halsotillstand.

Nagra remissinstanser stillde sig frigande till att séllsynta cancerformer
omfattas av definitionen, trots att patienter med sédllsynta cancerformer inte
stélls infor svarigheter vid kontakten med véarden.

Kénnetecknet ”svarigheter vid kontakten med varden” diskuterades ocksa under
utredningen, men vi tyckte inte att begreppet borde definieras av eventuella
tillkortakommanden hos varden av idag. Nar det giller séllsynta cancerformer
inkluderas dessa inom Europa, och dérfor ér det bra att de omfattas av var
svenska definition ocksa.

Beslut efter remissen: Inga édndringar av definitionen.

Anmarkning

Synpunkter och resonemang

Vi reviderade den inledande meningen genom att fortydliga ytterligare vad som
avses med hdlsotillstand 1 det hidr sammanhanget. Vi utgick frdn termbankens
definition av diagnos.

Négra remissinstanser pekade pa att ”vanligen varaktiga konsekvenser for
livsvillkor” kan inkludera oerh6rt ménga individer 1 vart samhélle. Men
anmirkningen syftar inte till att avgrinsa begreppet utan till att ange ett
karakteristiskt drag.

Andra menade att prevalenstalet 5/10 000 inte fungerar i1 alla sammanhang, t.ex.
for séllsynt tillstand i tandvardssammanhang, och foreslog att vi skulle ldgga till
flera grader av séllsynthet med olika prevalenstal. Vi menade dock att
anmirkningen var tydlig med att siffran var en végledning. Inget hindrar att
andra prevalenstal anvidnds 1 andra sammanhang.

Beslut efter remissen: Vi fortydligar anmérkningens forsta mening.
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Slutgiltig termlista

Slutgiltig termpost

Term sallsynt hélsotillstand

Definition hilsotillstind med 1ag prevalens

Anmérkning Med hilsotillstind avses sjukdom, skada, storning eller forindring i
kroppsfunktion.

Sallsynta hilsotillstind medfor vanligen varaktiga konsekvenser for
livsvillkoren och sérskilda problem som betingas av séllsyntheten. De kraver
speciell kompetens och ofta samordnade insatser fran hélso- och sjukvarden
och Gvriga samhallet.

Som végledning kan forekomst hos férre d4n 5 av 10 000 invanare anses som
lag prevalens. Se dven Europaparlamentets och radets beslut nr
1295/1999/EG.



