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Forord

Socialstyrelsen redovisar i denna rapport den utredning som gjorts inom
omradet ovanliga diagnoser. | denna utredning har en dversyn gjorts av or-
ganisationen av informations- och halso- och sjukvardsresurser for personer
med ovanliga diagnoser. Utifran denna dversyn har ett antal centrala forbatt-
ringsomraden lyfts fram samt forslag getts pa hur man kan ga vidare.

Underlaget till denna rapport har baserats pa intervjuer med personer eller
organisationer som har kunskap, arbetar eller spelar en roll inom omradet
ovanliga diagnoser.

Rapporten ar skrivits av Jonas Karnstrom, Socialstyrelsen

Marie Lawrence
Enhetschef
Utvardering
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Sammanfattning

Enligt den svenska definitionen innebar en ovanlig diagnos sjukdom eller
skada som finns hos hogst 100 personer per miljon invanare och leder till
omfattande funktionsnedsattning.

I denna utredning har en Oversyn gjorts av organisationen av informa-
tions- och hélso- och sjukvardsresurser for personer med ovanliga diagnoser
och dess anhdriga. Underlaget till denna Gversyn ar baserad pa intervjuer
med personer eller organisationer som arbetar, har kunskap eller spelar en
roll inom omradet ovanliga diagnoser. Den bild som framtrader av hur det
ser ut idag och fungerar ar att det skiljer sig at beroende pa vilken diagnos
man talar om. Det uppges aven rada kunskapsbrist inom hélso- och sjukvar-
den i stort, men dven inom &vriga samhéllsinstanser som berors av omradet
ovanliga diagnoser. Man papekar dven problemen ett decentraliserat system
for finansiering av hélso- och sjukvarden medfér och papekar bristen pa
kunskap om hur det fungerar for vuxna.

Socialstyrelsen konstaterar att det ar svart att ge en entydig bild av hur or-
ganisationen av informations- och hélso- och sjukvardsresurser for personer
med ovanliga diagnoser och dess anhoriga. De ovanliga diagnoserna bestar
av en méngd olika diagnoser dar behov och tillgangliga resurser kan skifta
till stor del. Dock bedomer Socialstyrelsen att det finns ett antal aterkom-
mande fragor i bilden av hur det fungerar idag och att det framtrader ett an-
tal centrala forbattringsomraden dar insatser bor goras.

Socialstyrelsen foreslar i denna rapport att man i ett forsta steg ingaende
bor kartlagga de olika ovanliga diagnoserna eller diagnosgrupperna och de
specifika behov som finns, samt tillganglighet till kunskap, information och
halso- och sjukvard. Vidare bor man ga vidare med de forbattringsomraden
som lyfts fram i denna utredning, vilka ar:

e Att se Over mojligheterna att vidare utreda en central finansie-
ringsmodell for de ovanliga diagnoser som innebédr dyra utred-
ningar och behandlingar

e Att se 6ver mojligheterna att gora insatser for att 6ka samordning-
en av vardprogram och riktlinjer for ovanliga diagnoser inom hél-
so- och sjukvarden

e Att se dver mojligheterna att gora insatser for att 6ka kunskapen
om ovanliga diagnoser hos évriga berérda samhéllsinstanser

e Att se over mojligheterna for att organisera samordning och koor-
dinering av fragor rérande ovanliga diagnoser pa central niva

Utover detta bor utvecklingen av synliggérandet av de ovanliga diagno-
serna i kodnings- och klassificeringssystem bevakas.






Inledning

Bakgrund

Socialstyrelsen har sett behovet av att narmare utreda organisationen av re-
surser for personer med ovanliga diagnoser. | denna utredning har en éver-
syn gjorts av organisationen av informations- och halso- och sjukvardsresur-
serna for personer med ovanliga diagnoser. Utifran denna utredning kan
eventuella forbattringsforslag pekas ut och forslag pa hur man kan ga vidare
ges.

Rikssjukvard och sallsynta sjukdomar

Sallsynta och ovanliga sjukdomstillstand tas upp i regeringens proposition
"Nationell samordning av rikssjukvarden” som ledde fram till andringar i
halso- och sjukvardslagen [1]. Fore lagandringen om rikssjukvard fanns
Vardkatalogen, som var en sammanstéllning av hogspecialiserad sjukvard
av rikskaraktar, utarbetad av Socialstyrelsen. Ett av kriterierna for inforan-
det av en verksamhet i Vardkatalogen var verksamhet som ar inriktad pa
diagnostik och behandling av relativt sallsynta sjukdomar. Vidare sa togs
det upp som en del av den problembild som foregar forslaget om lagand-
ringen, att det inte fanns nagon instans pa nationell niva samordnar hur be-
handlingar av vissa ovanliga sjukdomstillstdnd ska kunna garanteras eller
hur vardplatser for att kunna behandla sma patientgrupper med svarbehand-
lade sjukdomar ska kunna sakerstéllas. Dock framgar det i riktlinjerna vid
beslutsfattande om vilken halso- och sjukvard som ska vara rikssjukvard att
sjukvard inte bor bli betraktad som rikssjukvard enbart for att den ar séll-
synt.

Problembild
Enligt den definition som anvénds i Sverige innebadr en ovanlig diagnos en
sjukdom eller skada som leder till omfattande funktionsnedsattningar och
som finns hos hogst 100 personer per miljon invanare. Detta innebar att en
diagnos ar ovanlig om den finns hos maximalt ca 900 personer i Sverige.
Manga ovanliga diagnoser ar dock betydligt mer séllsynta an sa. Socialsty-
relsens kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser innehaller hittills 259 dia-
gnoser, men antalet identifierade och diagnostiserade sjukdomar och skador
ar betydligt hogre an sa. Enligt en uppskattning som EU har gjort finns det
mellan 5 000 och 8 000 ovanliga diagnoser, som har drabbat mellan 27 och
36 miljoner personer inom unionen. EU anvander dock en bredare definition
av begreppet ovanlig diagnos eller séllsynt sjukdom (’rare disease”) an Sve-
rige.

De ovanliga diagnoserna ar oftast komplexa och symtomen allvarliga,
vilket gor att de drabbade personerna maste ha manga kontakter med hélso-



och sjukvarden, omsorgen och andra samhallssektorer. Inom hélso- och
sjukvarden blir ofta flera specialister inblandade runt samma patient och det
innebar i manga fall att personerna sjélva eller deras anhoriga far ta ansvar
for att samordna insatserna fran de olika instanserna. Framforallt patientfo-
reningar har lyft fram att det finns flera problem med insatserna for personer
med ovanliga diagnoser. Socialstyrelsen och riksforbundet Sallsynta dia-
gnoser har gjort enkatundersdkningar riktade till medlemmar i patientfore-
ningar och natverk for personer med ovanliga diagnoser, och resultaten visar
en brist pa helhetssyn och samordning samt stora skillnader i landet nar det
galler tillgangen till specialistsjukvard [2,3,4]. Enligt rapporten ”Fokus pa
vardagen” ar det stora problemet dock ovanligheten i sig, vilket medfor att
personer med ovanliga diagnoser upplever att de mots av en stor okunskap i
sina kontakter med sjukvarden och andra samhallsinstanser. Vissa upplever
dven att de mots av misstro, ointresse och brist pa forstaelse. Detta innebéar
att dessa personer drabbas av socialt, kdnslomassigt och praktiskt till foljd
av sin ovanliga diagnoser.

Syfte och avgransning

Syftet med denna utredning ar att gora en dversyn av organisationen av in-
formations- och hélso- och sjukvardsresurserna inom omradet ovanliga dia-
gnoser. Utifran denna éversyn kan eventuella centrala forbattringsomraden
pekas ut samt forslag pa hur man kan ga vidare ges.

Avgransningar

Oversynen ligger pa en overgripande nationell niva och utgar fran hur det
ser ut i Sverige idag och hur det fungerar inom omradet ovanliga diagnoser,
och innebdr inte en total kartlaggning eller inventering av resurser. Utred-
ning berdr endast de organisatoriska forutsattningarna for informations- och
hélso- och sjukvardsresurserna for personer med ovanliga diagnoser. Inne-
hallet i informationen eller medicinska aspekter av den vard som ges till
dessa personer ingar inte i Gversynen.

Gallande fragor om finansiering av halso- och sjukvard kan forslag pa
forbattringsomraden ges, men nagra losningar av eventuell problematik
kring fragan kommer inte att kunna presenteras da detta ligger inom sjuk-
vardshuvudménnens mandat. Fragan om sarlakemedel kan beréras men in-
gar inte i 6versynen.



Metod och arbetsprocess

Syftet med denna utredning &r att géra en dversyn av organisationen av in-
formations- och halso- och sjukvardsresurser for personer med ovanliga
diagnoser. Denna 6versyn delades in féljande tre steg:

— Hur ser det ut i dag och hur fungerar det?

— Vilka ar de centrala forbattringsomradena?

— Hur gar man vidare?

Som underlag for de tva forsta stegen ligger de intervjuer som beskrivs

nedan. Utifran detta har sedan Socialstyrelsen dragit slutsatser och gett for-
slag pa hur man kan ga vidare i det tredje steget.

Intervjuer

Socialstyrelsen har intervjuat personer som pa olika satt ar insatta i och har
en viktig roll inom omradet ovanliga diagnoser. Totalt intervjuades 19 per-
soner (se bilaga 1) under perioden oktober 2009 till januari 2010.

Intervjupersonerna (se bilaga 2) valdes ut for att de arbetar med, har erfa-
renhet av eller har en roll inom omradet ovanliga diagnoser. Urvalet av in-
tervjupersoner gjordes i tva steg. Forst identifierade Socialstyrelsen ett antal
aktorer som bedoms spela en central roll inom omradet. | det andra steget
skickades en forfragan till varje sjukvardsregion om att fa forslag pa perso-
ner som har erfarenhet och kunskap inom omradet ovanliga diagnoser. Den
aktuella forfragan skickades till representanter for var och en av de sju sjuk-
vardsregionerna. Representanterna ar utsedda via samverkansnamnderna
och ingdr i en grupp initierad av Socialstyrelsen i syfte att framfor allt disku-
tera och forankra fragor rérande rikssjukvard. Da medlemmarna i denna
grupp har en lang erfarenhet och Gverblick dver de sjukvardsregionerna re-
presenterar, bedomdes de dven kunna ge forslag pa lampliga intervjuperso-
ner for detta andamal. Forfragan gick ut pa att medlemmarna skulle foresla
en till tre personer vardera fran sina regioner de representerar.

Forhoppningen var att de intervjuade skulle representera olika roller och
perspektiv inom omradet, och komma fran patientféreningar, sjukvardshu-
vudman, halso- och sjukvardsprofessioner och andra relevanta yrkesgrupper
inom omradet. Denna forhoppning har till storsta del infriats dven om ur-
valsprocessen har resulterat i att det blev ett klart vervégande antal perso-
ner fran den medicinska professionen. Dessa har dock i sin tur represente-
rats av olika perspektiv, med allt fran specialister inom smala omraden till
en mer 6vergripande och generell kunskap.

Syftet med intervjuerna var att ge en bild av hur det ser ut inom omradet
ovanliga diagnoser i dag, ringa in centrala forbattringsomraden och fa for-
slag pa eventuella forbattringsomraden. Meningen var inte att inhamta
standpunkter fran de verksamheter eller organisationer som som intervju-
personerna tillhor, och darfor redovisas inte vem som har sagt vad.
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Intervjufragorna (se bilaga 2 och 3) har utformades utifran syftet med ut-
redningen och ordnades i en del som galler éversyn och en del som géller
centrala forbattringsomraden. Inom dessa tva delar delades fragorna sedan
upp efter resursomradena informationsresurser respektive halso- och sjuk-
vardsresurser. De intervjuade fick mojlighet att ge utforliga svar pa fragorna
och kunde dessutom lyfta fram synpunkter och aspekter som lag utanfor de
fragor som stalldes. Fragorna har skickades till de intervjupersonerna fore
intervjutillfallet och de gavs dven mojlighet att i efterhand komplettera och
ge 6vrig information. De personer som verkar inom, eller har sin bakgrund i,
den medicinska professionen fick aven besvara ytterligare en fraga, nr 7. i
bilaga 3, rérande kodnings- och klassificeringssystem.
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Ovanliga diagnoser

Vad ar en ovanlig diagnos?
Det finns olika definitioner av vad som &r en ovanlig diagnos anvands men i
denna utredning ar utgangspunkten den svenska definitionen: sjukdomar
eller skador som finns hos hogst 100 personer per miljon invanare och som
leder till omfattande funktionsnedsattning.

I Sverige anvéands dven ibland bendmningen “séllsynta diagnoser eller
sjukdomar” och paraplyorganisationen for patientféreningarna kallas exem-
pelvis riksférbundet Séllsynta diagnoser. | internationella sammanhang an-
vands ofta begreppet “rare diseases”, som narmast kan Overséttas till sall-
synta sjukdomar. Sjalva definitionen skiljer sig dven at mellan olika lander
och inom EU anvénds en bredare definition dar definitionen &r hogst 5
drabbade per 10 000 invanare ( eller hogst 500 drabbade per miljon invana-
re).

Intervjuerna som har genomforts till denna utredning visar att det &ven
inom Sverige finns det olika uppfattningar om hur ovanliga diagnoser bor
definieras. Vissa anser att definitionen bor utvidgas till att innefatta fler dia-
gnoser och sjukdomstyper, och andra tycker som att den radande definitio-
nen &r for bred och bor avgransas ytterligare. Denna utredning har dock inte
haft som syfte att utreda vilken definition som &r mest lamplig, &ven om det
ar viktigt att vara klar 6ver vilken definition som anvénds. Socialstyrelsen
har dock bedomt att det finns gemensamma fragor och aspekter som é&r vik-
tiga for personer med ovanliga och séllsynta diagnoser i kombination med
omfattande funktionsnedsattningar, &ven om man har olika uppfattning om
definitionen.

Ovanliga diagnoser i Sverige
| Sverige finns nagra resurser vars verksamheter som riktar sig specifikt till
personer med ovanliga diagnoser eller med tillstand dar ovanliga diagnoser
ingar. Nagra av dem beskrivs kort nedan.
Informationscentrum fér ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska akademien,
Goteborgs universitet, arbetar med att 0ka medvetenheten och sprida kun-
skap om ovanliga sjukdomar och syndrom. Informationscentrum hjélper
aven till med att soka informationssokning, formedla kontakter och ge rad
om vart man kan vanda sig med fragor om ovanliga diagnoser. Informa-
tionscentrum arbetar pa uppdrag av Socialstyrelsen och ansvarar fér produk-
tion och uppdatering av Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga dia-
gnoser, som i dagslaget innehaller information om 258 diagnoser. Informa-
tionen omfattar en beskrivning av de olika diagnosen och hé&nvisningar till
resurser och ytterligare information. FOr varje diagnos finns &ven en sam-
manfattande folder.

Agrenska anordnar familje- och vuxenvistelser och arbetar med att ge ett
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med ovanliga diagnoser,
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samt for deras familjer och de professionella som &r involverade. Syftet ar
att ge ménniskor med ovanliga diagnoser och deras anhoriga ska kunna be-
mastra sitt vardagsliv. Agrenska arbetar ocks& med att samla och sprida
kunskap om ovanliga diagnoser.

Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt kunskapscenter och resurscenter
for orofaciala hjalpmedel. Verksamhetens syfte ar att samla, dokumentera,
utveckla och sprida kunskap om orofacial problematik runt ovanliga diagno-
ser.

Mo Gard Gruppen driver bland annat ett nationellt kunskapscenter for
dovblindfragor.

Rett Center dar ett nationellt center for personer med Rett syndrom. Cent-
ret fungerar som specialistklinik, klinisk forskningsenhet och kompetens-
center.

Utover dessa finns det verksamheter pa nagra av universitetssjukhusen
som bedriver specialiserad utredning och behandling dar ovanliga diagnoser
kan inga.

Internationellt

| detta avsnitt ges en dversikt 6ver vad som pagar inom omradet ovanliga
diagnoser inom EU och Norden. Vidare ges en kortfattad beskrivning av tva
lander i Norden, Danmark och Norge, dér insatser inom omradet har gjorts.

EU

Europeiska gemenskapernas kommission (EU-kommissionen) antog i no-
vember 2008 “"Meddelande fran kommissionen till Europaparlamentet, ra-
det, Europeiska ekonomiska och sociala kommittén samt Regionkommittén
om séllsynta sjukdomar: utmaningar for Europa” och den 8 juni 2009 gav
Europeiska unionens rad ut rekommendationer [4] om satsningar avseende
séllsynta sjukdomar. | den sistndmnda rekommenderas frdmst att medlems-
staterna att uppratta och genomféra planer och strategier avseende sallsynta
sjukdomar. Vidare ges rekommendationer om vad som bor goras i de re-
spektive medlemsstaterna och gemensamt mellan landerna nér det galler
definitioner, kodning och inventering av sallsynta sjukdomar, forskning,
kompetenscentrum och europeiska referensnatverk for séllsynta sjukdomar,
samlande av expertis om séllsynta sjukdomar pa EU-niva, patientorganisa-
tioners egenmakt samt langsiktig hallbarhet.

The European Project for Rare Diseases National Plans Development
(EUROPLAN) ér ett projekt med syftet att ge de nationella halso- och sjuk-
vardsmyndigheterna "verktyg” for att utveckla och genomftra nationella
planer och strategier for séllsynta sjukdomar.

EU-kommissionen beslutade i november 2009 att inrdtta en expertkom-
mitté for sallsynta sjukdomar. Denna kommitte ska hjalpa EU-
kommissionen med att utforma och genomféra gemenskapens insatser som
ror sallsynta sjukdomar samt stimulera utbytet av relevanta erfarenheter,
strategier och metoder mellan medlemsstaterna och berdrda aktorer. Denna
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kommitte ersatte EU-arbetsgruppen for séllsynta sjukdomar som inréttades
2004.

Orphanet ar en databas pa europeisk niva som innehaller dokumentation
och information om séllsynta sjukdomar och sarlékemedel (sarldkemedel
eller ”Orphan Drugs” ar ett lakemedel avsett for diagnos, prevention eller
behandling av sallsynta sjukdomar enligt EU:s definition) . Databasen star-
tade 1997 i av det franska halsodepartementet, men har sedan 2001 delvis
fatt finansiering av EU och databasen har hittills 6versatts till fem sprak.
Orphanet omnamns &ven i de tidigare namnda radsrekommendationerna
fran EU. | databasen utgar man fran EU:s definitionen om hogst 5 drabbade
personer per 10 000 invanare och den innehaller information om ca 6 000
séllsynta sjukdomar.

Norden

| Norden pagar projektet ”Kartlaggning av méjliga nordiska samarbetsom-
raden anknutna till sma och séllsynta diagnosgrupper”. Projektet drivs av
Nordiskt vélfardscenter (NVC), pa uppdrag av Nordiska ministerradet, och
kommer att slutrapporteras i borjan av 2010.

Tidigare fanns en arbetsgrupp som Nordiska ministerradet tillsatte 1996
med ansvar for att titta ndarmare pa utbudet av hogspecialiserad behandling
for sma och mindre kanda diagnosgrupper. Arbetsgruppen konstaterade att
de nordiska landerna behdvde ett mer formaliserat samarbete for diagnoser-
na Aperts syndrom och Crouzons syndrom, och 1998 fick gruppen mandat
fran ministerradet att fortsatta sitt arbete. Arbetsgruppen andrades och ut-
vidgades 2004, och resulterade 2006 i rapporten ”Behandling av kraniofaci-
ale misdannelser 2000-2006”.

Rarelink ar en nordisk lanksamling for ovanliga diagnoser med syftet att
vara en informationskélla for bade personer med ovanliga diagnoser och
professionella. Raredis ar en nordisk databas for séllsynta sjukdomar som
finansieras via Nordiska ministerradet.

Danmark

I Danmark finns det ingen officiell definition av vad som &r en ovanlig dia-
gnos (sjaeldne diagnoser). Center for sma handicapgrupper och Sjaeldne
diagnoser (som ar en sammanslutning av patient- och anhdrigféreningar)
brukar definiera det som kroniska tillstand och tillstand som medfor fysiska
och/eller psykiska funktionsnedséttningar, som oftast & medfddda, och inte
finns hos fler &n 1 000 personer i befolkningen. Inom Sundhedsstyrelsen
definieras det som att tillstanden inte finns hos fler an 500 personer i be-
folkningen.

Sundhedsstyrelsen gav 2001 ut rapporten, Sjeldne handicap - Den frem-
tidige tilrettelzeggelse af indsatsen i sygehusvasene, dar det rekommendera-
des att 14 specifika ovanliga diagnoser skulle tas om hand pa tva specialise-
rade centrum for ovanliga diagnoser. Dessa centrum inréttades pa Arhus
universitetshospital och Rigshospitalet i Kopenhamn. | utredningen fram-
gick &ven att centrumens uppdrag skulle arbeta med (6versatt):

o Utforande av de hogspecialiserade delarna av diagnos, behandling
och kontrollfunktion mellan berérda specialiteter
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« Rad och vagledning, inklusive genetisk radgivning
e Samordning av insatser
« Diagnos, behandling, vard och kontroll enligt protokoll

« Spridning av samarbete mellan hogspecialiserade team pa landsdels-
sjukhusen med hansyn tagen till den regionala nivan

e Insamlande och spridning av kunskap om diagnos och behandling

o Utarbetande av generella behandlingsplaner, protokoll och referens-
program

o Utarbetande av konkreta behandlingsplaner och avtal med regionala
nivaer for enskilda patienter och grupper av patienter

o Tekniskt stod till regionala nivaer

« Kvalitetskontroll och kvalitetsutveckling

« Registrering, Overvakning och uppfdljning
e Forskning och utveckling

o Utbildning

 Internationellt samarbete

o Att sdkra en oversikt med sallsynta funktionshinder i syfte att séker-
stalla att patienterna kan fa tillgang till nya erbjudanden och mojlig-
heter

« Radgivning och formedling till bade patienter, sjukvardssystemet i
sin helhet och andra relevanta myndigheter

o Samarbete med relevanta patientféreningar

Utover dessa tva centrum finns ett antal lands- och landsdelsfunktioner
som beror ovanliga diagnoser samt andra aktorer inom omradet t.ex. Ken-
nedy Centret, som &r ett nationellt forsknings- och radgivningscenter for
genetiska sjukdomar som kan orsaka psykiska utvecklingsstorningar eller
synskador.

Norge

I Norge definieras ovanliga diagnoser (”sjeldne diagnoser” och "funksjon-
shemninger”) som medicinska tillstand som finns hos mindre an 100 perso-
ner per miljon invanare. Tillstanden ska vara medfédda och innebéara sam-
mansatta funktionshinder sa att personen behéver multidisciplinara insatser
fran olika instanser. Helsedirektoratet ar statens forvaltningsorgan for ovan-
liga diagnoser. Direktoratet har en radgivningsfunktion till Helse- og om-
sorgsdepartementet nar det galler ekonomiska och akademiska fragor, och
har dessutom ansvaret for information och fortsatt utveckling inom omradet.
Pa Helsedirektoratet finns en sarskild avdelning for ovanliga diagnoser kal-
lad Avdelningen for rehabilitering og sjeldne funksjonshemninger. Helsedi-
rektoratets ska:

e Ge tillganglig kompetens och kunskap om sallsynta sjukdomar till
de drabbade och deras anhdriga samt till personal i den sociala
omsorgen
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Bidra till att personer med sallsynta diagnoser far stod sa att de
kan leva ett sa sjalvstandigt liv som mojligt

Bidra till att utveckla kompetens och kunskap sa att resurserna an-
vands vél

I Norge finns 16 kompetenscentrum for ovanliga diagnoseroch sedan
2006 &r alla knutna till regionala halsoforetag. Centrumen ingar i Helsedi-
rektoratets organisation for att ge Helse- och omsorgsdepartementet radgiv-
ning om utvecklingen och foresla eventuella andringar utifran bland annat
de rapporteringar som kommer in fran kompetenscentrumen. Malgrupperna
for ar personer med ovanliga diagnoser, deras anhdriga och professionen.
Kompetenscentren ska:

Se till att manniskor med sallsynta diagnoser far ssmma erbjudanden
och service som andra samt tillgodose deras behov av tjanster, ge-
nom specialiserad information, samrad, medicinska och pedagogiska
bedémningar, férebyggande och specialiserade behandling och moj-
lighet till kontakt med andra som har samma diagnos

Oka sina kunskaper genom direkt kontakt med personer med dessa
villkor och deras familjer, i samarbete med andra som har partiell
kompetens inom diagnos och genom forskning och utvecklingspro-
jekt

sprida kunskap och ge rad i fraga om alla skeden av livet
tillsammans med Helsedirektoratet bidra till ytterligare fortbildning
inom olika yrkeskategorier

bidra till att Helsedirektoratet for ut information till allménheten om
service for séllsynta och mindre kénda diagnoser

Exempel pa dessa kompetenscentrum ar Senter for sjeldne diagnoser pa
Oslo universitessykehus och Frambu - senter for sjeldne funksjonshemning-

er.
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Hur ser det ut i dag och hur fungerar
det?

| denna del av rapporten ges en bild av hur det ser ut idag och hur organisa-
tionen av informationsresurser och halso- och sjukvardsresurser fungerar
inom omradet ovanliga diagnoser. Framstallningen bygger pa de genomfor-
da intervjuerna.

Informationsresurser

Detta avsnitt sammanfattar de intervjuades uppfattning om dagens organisa-
tion av informationsresurser och kunskapsférmedling samt hur den fungerar.

Den 6vergipande bilden ar att det finns ett antal aktérer som sprider in-
formation och kunskap inom olika omraden och pa olika nivaer. Socialsty-
relsens kunskapsdatabas riktar sig till alla dven om flera av de intervjuade
uppfattar att malgruppen i forsta hand &ar patienter och anhoriga och dven
den mer allmanna halso- och sjukvardsprofessionen inom exempelvis pri-
marvarden. Informationen i databasen konstateras vara inriktad pa medi-
cinsk kunskap. Sedan finns patientféreningarna och deras paraplyorganisa-
tion Riksforbundet for séllsynta diagnoser som for ut information och kun-
skap till patienter och anhériga men riktar dven sin information till befatt-
ningshavare p& olika nivaer och halso- och profession. Agrenska for ut
information och kunskap inriktad pa hur det &r att leva med en diagnos till
patienter och dess anhdriga men riktar dven information till olika berérda
yrkeskategorier, framforallt personal inom socialtjansten, Forsakringskassan
och skolan.

Nar det géller hélso- och sjukvardsprofessionen ar det utifran intervjuerna
svart att ge en generell bild av hur det ser ut. Det beror pa vilken diagnos
eller diagnosgrupp det handlar om, vilket specialistomrade och huruvida det
finns nétverk eller andra organisationsformer, hur sjukhusen ar organisera-
de, vilket system och organisation som finns i de olika landstingen mm. Den
medicinska kunskapen tas fram av specialisterna som ar inriktade pa de om-
raden dar ovanliga diagnoser férekommer, och de flesta befinner sig pa uni-
versitetssjukhusen.

Patienter och anhériga far kunskap och information pa olika satt men det
vanligaste ar i direktkontakt med hélso- och sjukvarden eller anvander Soci-
alstyrelsens kunskapsdatabas, som har en expertgrupp knuten till sig med
specialister inom de olika specialomradena eller diagnoserna. Informations-
och kunskapsoverforingen inom professionen sker till storsta del genom
natverk och foreningar och via de méten och seminarier som dessa anord-
nar.
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Hur fungerar informationsresurserna?

De intervjuade gav olika svar nér det galler hur val informationsresurser-
na och kunskapsformedlingen fungerar. Svaren beror pa vilken malgrupp
det handlar om, det vill sdga om informationen ar riktad till de patienter och
anhoriga eller professionen. FOr patienterna beror det framfor allt néar det
galler vilken diagnos eller diagnosgrupp det handlar om. For vissa diagnoser
finns det mycket information och for vissa finns det lite eller inget alls. For
de diagnoser dar det finns ytterst lite i Sverige uppger flera av de intervjuade
att informationen da maste sokas internationellt pa andra sprak.

Nar det galler tillgangen till information inom hélso- och sjukvardsprofes-
sionen kan det kan det variera beroende pa om man arbetar inom den specia-
liserade sjukvarden eller den mer allmanna sjukvarden, men &ven mellan
specialistomradena kan det skilja sig at. Dessutom konstateras att det finns
skillnader pa regional niva mellan olika landsting. Hos 6vriga yrkesaktego-
rier som exempelvis socialtjanst- och férsakringskassehandlaggare, konsta-
teras av de som tar upp dessa, att kunskapsnivan om ovanliga diagnoser
generellt verkar vara lag. Det ska dock papekas att ndgon representant ur
denna grupp inte intervjuats i denna utredning.

Ett flertal av de intervjuade tar upp Socialstyrelsens databas och de flesta
konstaterar att den fungerar val vad det géller innehall och att informationen
blir sammanhallen nar den samlas pa ett stalle. Dock anser de flesta att den
bor vidareutvecklas. Nagra vill att fler diagnoser ska inga och att det gar for
langsamt for diagnoserna att komma in i databasen. Flera av de intervjuade
konstaterar ocksa att det handlar om vilken diagnos det rér sig om har bety-
delse for hur val informationen fungerar, da det runt vissa diagnoser finns
mycket information att hdmta och runt vissa ingen alls. Ett flertal konstate-
rar ocksa att om en kunskapsdatabas ska fungera forutsatter det att den upp-
dateras hela tiden och tatt mellan gangerna, da utvecklingen av kunskapen
inom omradet gar mycket fort.

Socialstyrelsens kunskapsdatabas uppger sig vara riktad till alla som kan
tankas berdras av omradet, som t.ex. patienter, personal inom halso- och
sjukvard och socialtjanst, forsakringskassehandlaggare med flera, men de
flesta av de intervjuade ser det som att den i forsta hand ar riktad till patien-
ter och anhoriga. Nagra av de intervjuade tog dven upp att d&ven om det finns
utforlig information om en diagnos sa ar fragan vad den ger for konsekven-
ser for den som laser det. Eftersom det ror sig om allvarliga tillstdnd som
ofta ar livshotande staller de sig fragan om vad som hander med patient eller
anhorig som kan lasa om en diagnos pa en webbsida utan direkt tillgang till
professionellt omhandertagande. Néar det géller information till patienter och
anhoriga tas dven Agrenska upp som bedriver informations- och utbild-
ningsverksamhet och dér det konstateras fungera bra och &ven patientfére-
ningarna bedriver informationsverksamhet. Dock handlar den sammantagna
bilden om huruvida det fungerar vél eller inte om vilken diagnos det rér sig
om, och dar kan det skifta mycket.

Intervjupersonerna ger en skiftande bild av informationsresurserna och
kunskapsférmedlingen mellan och till de medicinska professionerna. Inom
de olika specialiteterna finns det ofta natverk av olika slag dar information
och kunskap kan éverforas, dock handlar det da om en viss avgransad del av
de ovanliga diagnoserna. Denna informations- och kunskapsoverforing kan
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aven skifta mellan hur de olika néatverken ar uppbyggda och organiserade.
Ur ett bredare perspektiv konstaterar flera att det utdver Socialstyrelsens
kunskapsdatabas inte finns ndgon sammanhallen informations- och kun-
skapsOverforing organiserad. Bilden kan &ven skilja sig mellan landsting
och hur de ar organiserade. En central aspekt &ven inom denna del &r vilken
diagnos det roér sig om. For vissa diagnoser finns det mycket kunskap och
information framtagen och vardprogram finns framtagna, medan det for
vissa diagnoser finns lite eller ingen information och kunskap alls inom lan-
det. For de diagnoser dar det finns mycket kunskap om har i vissa fall centra
byggts upp pa olika hall. Detta beror ofta pa att en eller ett fatal personer har
specialiserat sig pa en diagnos eller diagnosgrupp vilket innebér att informa-
tions- och kunskapsresurserna finns dar dessa personer verkar. Med nagot
undantag finns dessa resurser pa universitetssjukhusen.

En aspekt som flera lyfter upp &r hur det fungerar for vuxna. Dér finns det
ingen klar bild éver hur det ser ut nar det géller informationsresurser och
kunskapsformedling da resurserna dverhuvudtaget till allra storsta del finns
inom barn- och ungdomssidan. De allra flesta ovanliga diagnoser &r med-
fodda och upptécks och diagnostiseras under de tidiga barnaaren ar det pa
barnsidan resurserna finns i form av specialister och specialistkunskaper.
Dock &r det vissa tillstand som upptacks forst i vuxen alder, eller att barn
med en ovanlig diagnos helt enkelt dvergar till vuxen alder, och pa vuxensi-
dan finns det lite eller ytterst lite kunskap och information att tillga jamfort
med barnsidan enligt de som tagit upp detta. De intervjuade uttrycker en oro
for hur 6vergangen fran barn- till vuxensidan fungerar och att det inte finns
nagon tydlig bild 6ver hur det ser ut for dessa personer.

Sammantagen bild

Det sammantagna bilden fran intervjuerna ar att bilden av hur informa-
tionsresurserna och kunskapsformedlingen fungerar skiftar en hel del. Stor
betydelse for hur val det fungerar eller inte verkar bero pa vilken diagnos
man talar om eftersom detta hanger pa om en eller flera specialister har in-
riktat och specialiserat sig pa en eller flera diagnoser eller diagnosgrupper.
Detta medfor att informationsresurserna och kunskapsférmedlingen till stor
del blir personberoende, vilket ocksa kan ge regionala skillnader mellan
landstingen. Intrycket ar att runt de diagnoser dér det finns mycket informa-
tion och kunskap framtagen kan det fungera vél. Men det récker inte med att
det finns mycket information och kunskap for att det ska fungera, det galler
ocksa att den nar ut till de som berors pa olika sétt. Detta galler da inte bara
patienter anhoriga och hélso- och sjukvardspersonal utan dven andra instan-
ser som skola, socialtjanst och Forsakringskassan med flera. Aven nar det
géller andra formedlare av information och kunskap som patientféreningar-
na ar bilden att det skiljer sig at beroende pa diagnos, for vissa diagnoser
finns det inte ens nagon forening i Sverige. Socialstyrelsens databas tar flera
upp som ett bra exempel pa en sadan kunskapskélla och informationskanal,
men att dels finns inte alla diagnoser med dér och den récker inte till ensam
for att det ska fungera fullt ut. For de diagnoser dar det finns lite eller ingen
alls information eller kunskap inom landet &r bilden mer komplex da det blir
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beroende pa vilka internationella informations- och kunskapsresurser som
finns att tillga samt vem eller vilka som kan vidarebefordra den inom Sveri-

ge.

Halso- och sjukvardsresurser

Den dvergripande bilden fran intervjuerna ar att det finns ett antal specialite-
ter som oftast kommer ifrdga nar det handlar om ovanliga diagnoser som
t.ex. klinisk genetik da de allra flesta tillstand ar medfoédda. Inom dessa spe-
cialiteter har sedan nagon eller nagra ytterligare specialiserat sig inom en del
av omradet eller runt en specifik diagnos eller diagnosgrupp. Dessa experter
eller expertverksamheter finns nastan uteslutande pa ett eller flera av uni-
versitetssjukhusen. De far patienter via remiss fran specialvarden for att
eventuellt kunna diagnostiseras och fa behandling. Till specialvarden kom-
mer de oftast pa remiss fran primarvarden. Dessutom ar habiliteringen en
verksamhet som ofta kommer ifrdga néar det galler ovanliga diagnoser da
dessa leder till omfattande funktionshinder.

Hur fungera halso- och sjukvardsresurserna?

De intervjuade ger en blandad bild av hur val de uppfattar att halso- och
sjukvardsresurserna fungerar for ovanliga diagnoser, dock uppger de flesta
att bilden av hur det fungerar i stort ar splittrad. Liksom nar det galler in-
formationsresurser anser de flesta att det hanger mycket pa vilken diagnos
det handlar om. For vissa diagnoser eller diagnosgrupper finns det en vél
fungerande organisation i form av ett team eller centra for att ta hand om
patienter och anhoriga, medan det for andra diagnoser finns lite eller inte
nagon expertis alls inom omradet i Sverige. For de diagnoser dar det till och
med finns sa kallade centra eller team uppger de flesta att det fungerar
mycket vél, men for de ovriga diagnoserna ar det svart att ge en entydig
bild. D& dessa team oftast endast finns pa universitetssjukhusen, och ofta
inte ens pa alla universitetssjukhus, eller pa ett enda stélle i landet, kan det
aven har uppsta skillnader beroende pa var i landet patienten bor. Eftersom
ovanliga diagnoser ofta ror sig om ett smalt och ytterst begransat omradet
inom ett storre, att det oftast krdvs mycket specialiserad kunskap och det
finns lite kunskap fran borjan, gor att det hanger mycket pa enskilda perso-
ner och att det ofta ar en slump pa vilket sjukhus och var i landet dessa ex-
perter eller expertteam finns.

Enligt de flesta intervjuade finns det en kunskap hos specialistvarden om
de expertresurser som finns i landet. Dessa kunskaper grundas pa erfarenhet
och upparbetade samarbeten inom regionen eller landet. De flesta specialite-
ter har natverk dar fragor kring vissa diagnoser kan diskuteras. Det konstate-
ras aven av de flesta att det finns val fungerande resurser runt om i landet
men att det inte finns nagon samordning eller koordinering. Inom primér-
varden finns det dock mycket lite kunskap om var man ska remittera menar
flera av de intervjuade, vilket riskerar att medfora att patienterna far ga en
omvég innan de kommer till ratt specialist eller inte kommer dit alls.
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Flera av de intervjuade lyfte dven upp aspekten om hur de fungerar for
vuxna nar det galler halso- och sjukvardsresurserna da, som namnts ovan
angaende informationsresurser, de allra flesta ovanliga diagnoser medfodda
och diagnostiseras i tidig alder. De intervjuade lyfter upp frdgan om hur det
fungerar for de vuxna och man befarar att det inte fungerar sarskilt val. Spe-
ciellt habiliteringen lyfts upp som ett sadant omrade dar barnen beddms tas
val om hand, men att motsvarande resurser inte finns for vuxna och det
finns ingen kunskap om var och hur de tas om hand.

Flera av de intervjuade aterkommer till fragan om kostnaden for hélso-
och sjukvarden for ovanliga diagnoser. De flesta menar att det finns mycket
och manga bra resurser i form av utredning och behandling men att de ofta
for med sig mycket hoga kostnader. Eftersom det ror sig om ett fatal patien-
ter aven totalt sett sa finns inte alltid s3 mycket kunskap om vad dessa be-
handlingar ger. Detta menar man medfor att det blir beroende av huruvida
sjukvardshuvudmannen eller vardgivaren ar beredda att betala och att detta
aven inverkar pa huruvida patienterna remitteras vidare. Detta galler aven
utredning for att satta diagnos, speciellt da de allra flesta ovanliga diagnoser
ar medfodda och det kan vara aktuellt att utreda inte bara patienten utan
aven de anhdriga.

Sammantagen bild

Den sammantagna bilden de intervjuade ger av hur det ser ut och fungerar
nar det galler halso- och sjukvardsresurserna ar att det skiljer sig at beroende
pa framforallt vilken diagnos man talar om. Dessa skillnader beror pa vilken
kunskapsniva som finns om diagnosen eller diagnosgruppen i Sverige och
huruvida det finns en enskild expert eller att det utvecklats ett expertteam
eller centra som ar anpassat for en eller flera diagnoser. Det decentraliserade
systemet for finansiering av hélso- och sjukvarden kan innebara att ekono-
miska hénsyn behdver tas vid remittering nar det géller de ovanliga diagno-
ser dar utredning och behandling medfor stora kostnader, vilket paverkar
tillgangligheten till specialiserad sjukvard for dessa personer.

Sammanfattning
For att fa en dverblick 6ver ovanstaende beskrivning, av hur det ser ut idag
och hur det fungerar, kan man sammanfatta detta i féljande punkter:
e Ingen enhetlig bild, olika l&age for olika diagnoser
e Kunskapsbrist inom hélso- och sjukvarden utéver de specialisera-
de verksamheterna
e Kunskapsbrist inom 6évriga samhéllsinstanser som Forsakringskas-
sa, socialtjanst, forskola och skola
e Decentraliserat system for finansiering av hélso- och sjukvarden
innebér att det kan fa betydelse var i landet man bor for méjlighe-
terna till utredning och behandling
e Kunskapsbrist rérande vuxna med ovanliga diagnoser.
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Vilka ar de centrala forbattringsomra-
dena?

| denna del sammanfattas vad de intervjuade sag som de centrala forbatt-
ringsomradena. Intervjupersonerna fick dven ge sin syn pa behovet av att
inrdtta en koordinerande instans, men svaren behandlas i ett separat avsnitt
eftersom fragan inte sjalvklart gick att sortera in under informationsresurser
eller hélso- och sjukvardsresurser. Dessutom togs fragan om hur de ovanliga
diagnoserna kan synliggoras i kodnings- och klassificeringssystem upp med
de intervjuade som tillhérde den medicinska professionen. Aven svaren pa
denna fraga sammanfatts i ett separat avsnitt.

Informationsresurser

De flesta av de intervjuade anser att information och kunskap pa olika satt
bor goras an mer lattillganglig, tydlig och anpassad till de malgrupper som
berérs. Det finns information riktad till patienter och anhériga, och en hel
del anses vara bra, men den kan utvecklas och goras battre.

Flera efterlyser att den medicinska informationen och bor kompletteras
med ytterligare och djupare information och kunskap kring konsekvenserna
av diagnosen nar det géller praktiska fragor rérande vardagslivet. Da dessa
fragor till storsta del ber6r samhallsinstanser utover sjalva sjukvarden anser
man att information maste riktas aven till andra instanser och da i forsta
hand till Forsékringskassan, socialtjanst, forskola och skola. Man upplever
man att det finns mycket lite eller ingen kunskap hos dessa nar det galler
ovanliga diagnoser och konsekvenserna av dessa. Darfor ser man att ett stort
behov av att 6ka och utveckla informations- och kunskapsférmedlingen till
dessa instanser.

De allra flesta intervjuade menar att en webbaserad databas ar en central
del i na alla berérda malgrupper. Ett flertal tar da dven upp Socialstyrelsens
kunskapsdatabas i sammanhanget och menar att den &r en bra borjan men att
den bor utvecklas ytterligare. Det anses vara det mest tillgangliga och snab-
baste instrumentet for att na alla berérda malgrupper. Det konstateras att det
generellt &r sa att forskning och utveckling av ny kunskap ofta gar fort och
att nya upptackter standigt gors inom omradet ovanliga diagnoser ar det
viktigt att uppdateringen av den information som star i databasen gors stan-
digt och ofta. Man papekar aven vikten av att den medicinska informationen
ska tas fram av de som &r experter och har erfarenhet inom den aktuella dia-
gnosen. Med det menas att den bor tas fram av de som skoter handhavandet
av de aktuella patienterna och dar forskningen bedrivs. Dock papekar flera
att ansvaret for databasen bor innehas av en opartisk aktér och att denna ska
avgora vem eller vilka som ar experter och ha kontroll éver innehdllet i da-
tabasen. Denna opartiskhet innebar att det bor vara pa en niva ovanfor sjuk-
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vardshuvudmannen. De flesta anser ocksa att en mycket viktig del av infor-
mationen i denna databas bor vara att redovisa utbudet av sjukvard for just
den eller de diagnoser man soker information om.

Flera menar att det &r viktigt att en svensk databas bor lankas eller kopp-
las samman med utldndska databaser i framforallt i Norden, 6vriga Europa
och Nordamerika eftersom Sverige ar ett forhallandevis litet land och det
kan rora sig om diagnoser dar det inte finns nagon eller lite information och
kunskap om i Sverige eller att utvecklingen inom omradet sker internatio-
nellt.

Som s&gs ovan sa betonar flera vikten av att informera och sprida kun-
skap till andra malgrupper &n patienter, anhoriga och halso- och sjukvards-
personal. Darfér anser man att databasens innehall och upplagg bor anpassas
efter aven till andra malgrupper som Forsékringskassan, socialtjanst, skola
och forskola, sa att dven personal inom dessa instanser kan ta tillgodogora
sig den information och kunskap som finns att hdmta i databasen.

Nar det galler halso- och sjukvardspersonal sa menar flera att den infor-
mations- och kunskapsdéverforing som idag sker via olika natverk och fore-
ningar kan utvecklas ytterligare. Framforallt behdver informationen och
kunskapen na ut till de som sallan eller aldrig mott eller tagit hand om en
patient med en ovanlig diagnos hittills. Eftersom en patients forsta kontakt
med sjukvarden ofta &r inom primarvarden anses saledes detta dven vara en
viktig malgrupp. Att utveckla databasen till att bli mer kand, tillganglig och
anvandbar for denna grupp ar en del i forbattringsarbetet. Men &ven att in-
formation och kunskapen som sprids via professionella natverk och fore-
ningar bor utvecklas for att na ut till fler och 6ka kunskapen hos dem. Nagra
anser dven att kunskapen bor ges redan vid utbildningen av sjukvardsperso-
nal och bli en del av framférallt lakar- och sjukskéterskeutbildningarna.

Halso- och sjukvardsresurser

Flera av de intervjuade hade svart att ge ett generellt svar pa vilka som &r
de centrala forbattringsomradena de inte ansag sig ha en 6verblick 6ver hela
hélso- och sjukvarden i landet och vilka resurser som finns for de ovanliga
diagnoserna. De flesta har koll pa det omrade man sjalv verkar inom eller
har kunskap om men inte om samtliga diagnoser eller specialitetsomraden
inom sjukvarden. Flera av de intervjuade ansag att man borde bdrja i den
anden att man forst borde gora en utredning, dar de specifika behoven och
tillgdngligheten till resurser kartlaggs for de olika diagnoserna eller dia-
gnosgrupperna. Detta for att kunna uppskatta problemens omfattning och
vad de innebar for respektive diagnos eller diagnosgrupp.

Det som de flesta tar upp som en avgorande fraga for att fa halso- och
sjukvardsresurserna att fungera for alla ar att fragan om finansiering. Man
pekar pa att kostnaderna for framforallt utredning for diagnossattande och
for behandling ofta kan innebara mycket hoga kostander for enskilda eller
en liten grupp av patienter. Utredning kan exempelvis vara en omfattande
genetisk utredning av patienten och dess anhériga och behandling kan
ibland innefatta sarlakemedel som &r blir dyra da de gors i liten upplaga.
Detta problem menar manga &r ihopkopplat med hur det decentraliserade
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sjukvardssystemet ar utformat dar ansvaret for finansieringen av hélso- och
sjukvarden ligger regionalt pa de respektive sjukvardshuvudmannen. Dessa
huvudman lagger i sin tur ansvaret for kostnaden pa de enskilda sjukvards-
verksamheterna att ansvara for sin budget. Detta beddmer man medfora att
det ofta kan bli kostanden for en utredning eller behandling som blir avgo-
rande for om patienten ska remitteras snarare an vardbehovet. Da det ror sig
om ovanliga diagnoser blir det dessutom ofta fraga om att skicka patienter
till andra landsting pa grund av att resurserna inte finns inom alla landsting i
landet. Den I6sning de flesta tar upp ar nagon form av gemensam eller soli-
darisk finansiering av dessa fall. Det skulle da finnas en gemensam pott,
med dronmérkta medel, for alla sjukvardshuvudman att anvanda for dessa
andamal. Det skulle kunna vara speciellt avsatta medel fran staten eller att
landstingen och regionerna satter av en del till denna pott eller inférande av
ett gemensamt forsakringssystem.

For patienterna och dess anhériga menar manga att kunskapen om att leva
med en diagnos och konsekvenserna av denna maste forbattras och foras ut
mer, och att det &r en av de viktigaste delarna att utveckla fér hédlso- och
sjukvarden. For patienter och anhoriga sker den mesta kontakten med och
varden hos primarvard, habilitering och annan lanssjukvard.

For att forbattra omhandertagandet av patienter och anhdriga hos de vard-
givare som ligger utanfor expert och specialistnivan menar flera av de inter-
vjuade att det behdvs riktlinjer och vardprogram for de olika diagnoserna,
och att det i de fall de finns behdver koordineras och tydliggdras. Detta for
att patienterna ska kunnas tas om hand pa ratt satt inom sjukvarden pa alla
nivaer inom sjukvarden. Dessa riktlinjer och vardprogram behover ocksa
koordineras mellan de om det finns flera expertteam eller centra inom dia-
gnosen eller diagnosgruppen, for att det ska bli tydligt for Gvriga vardgivare
inom alla nivaer hur de ska omhénderta patienten pa bésta satt. Man menar
att det ar framforallt kunskapen och hur man for ut den som &r det viktigaste
att forbattra och da galler det bade till 6vriga vardgivare och patienter och
dess anhériga.

For att veta vilka forbattringsomraden som finns och hur det ska goras,
menar flera att det forst behdver goras en utredning och kartlaggning éver
hur det ser ut. Man menar att det for vissa diagnoser ar svart att veta beho-
ven da man inte vet antalet personer, och var de finns, inom de olika dia-
gnoserna. Vidare skulle man behdva titta pa om de har personerna far den
vard de behdver for att avgora om och i sa fall vilka forbattringsomraden
som finns. Speciellt nér det galler de vuxna finns det lite kunskap idag om
vilka de &r och var de finns och om de tas om hand pa ratt satt av sjukvar-
den. Da de lamnar barnsjukvarden eller om sjukdomen uppstar i vuxen alder
ingar de i den vanliga sjukvarden” och blir darmed inte lika latta att se som
nar det géller barnen. Men detta kan dven galla barn som inte finns i den
specialiserade sjukvarden eller habiliteringen.

Nar det galler den specialistsjukvard som omhéandertar patienter med
ovanliga diagnoser menar flera att det dven har borde inga i en utredning
och kartlaggning for att se vilka behov och forbattringsomraden som kan
finnas. Flera av de intervjuade menar att man bér bygga vidare och utveckla
de verksamheter som finns i form av centra och experter. Dock menar flera
att det behovs koordineras da det ofta har uppstatt verksamheter pa grund av
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olika anledningar som t ex att en expert helt enkelt rakat arbeta pa just det
universitetssjukhuset. Man efterlyser en samordning da det kan finnas flera
verksamheter eller team som arbetar med samma diagnos men att de har
olika uppfattning om hur det bor tas om hand. | vissa fall behdvs &ven en
centralisering for att 6ka patientunderlaget for verksamheten. Nagra anser
att denna samordning och koordinering kan ske genom verksamheterna sjal-
va eller genom sjukvardshuvudmannen, medan nagra menar att det bor ske
pa en overgripande niva av SKL eller pa statlig niva av Socialstyrelsen.
Néagra menar att nar det galler den hogspecialiserade behandlande delen
tacks redan detta in av rikssjukvarden, d&ven om den inte specifikt ar riktad
mot endast ovanliga diagnoser.

Nar det galler mer specifikt fragan om medicinska centra sa skiljer sig
uppfattningarna at mellan de intervjuade. Nagra anser att man bor bygga
vidare pa de verksamheter som finns och att det ska tillatas byggas upp av
dem sjélva. Andra menar att man bor utga fran det som finns och fungerar
bra men att nagon maste ta ett 6vergripande ansvar att samordna detta, vil-
ket exempelvis skulle ske genom SKL eller staten. Nagra menar att medi-
cinska centra behdvs, men att de ska bygga vidare pa det som finns men att
en Gvergripande aktor talar om vad de ska innehalla. De som foresprakar att
medicinska centra ska inrdttas menar att en utredning och kartlaggning bor
goras pa nationell niva over vilka diagnoser som finns och vilka behov i
form av sjukvard de har for att sedan inratta medicinska centra. Detta ska da
styras centralt.

Hur dessa centra eller medicinska centra ska organiseras och vilket upp-
drag de ska ha skiljer finns det dven olika uppfattningar om. De allra flesta
anser att kunskapen ska centraliseras och flera anser det minst lika viktigt att
det forutom expert och specialistkunskapen ska finnas kunskapen om vad
diagnosen far for konsekvenser i det dagliga livet for patienter och anhoriga.
Den behandlande delen finns det olika uppfattningar om, en del anser att
endast den hogspecialiserade varden ska centraliseras medan andra vill
bredda det till att dven innefatta andra delar. Nagra menar ocksa att den
hogspecialiserade delen ryms inom rikssjukvarden.

Nar det géller organisationen anser nagra att det bor vara ett team av flera
professioner utéver specialister och experter och ndgon menar att det bor
vara en allmanspecialist som koordinerar och kallar in de specialistresurser
som behovs for respektive diagnos och patient. Flera anser att dock att det
endast bor vara expert och specialistnivan som bor centraliseras och att res-
ten av omhéndertagandet bor ske dar patienten bor. De flesta anser dock
oavsett syn pa uppdrag och organisation att det bor foregas av en utredning
och kartlaggning av behov.

Koordinerande instans

Inom den del av intervjuerna som behandlade centrala forbattringsomraden
ombads de intervjuade att ge sin syn pa behovet av nagon slags koordine-
rande instans och hur detta i sa fall borde utformas. Denna fraga var fri for
de intervjuade att tolka och sorterades darmed inte in under nagon av delar-
na informations- eller halso- och sjukvardsresurser.
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Har skiljer sig de intervjuades uppfattning at fran de som inte ser nagot
behov av en koordinerande instans till de som anser att det borde inréttas i
nagon form. Sedan finns det flera som anser att det kan finnas behov av en
koordinerande instans men under vissa forutsattningar. De som inte ser ett
behov av en koordinerande instans anser att man inte bor sérbehandla en
grupp av patienter.

De allra flesta anser dock att det finns behov av en nagon form av koordi-
nerande instans eller instanser, eller att det kan ténkas finnas behov. Flera
ser det som att koordineringen framforallt behévs nar det galler kunskap och
spridning av kunskap och information. Det kan vara inom halso- och sjuk-
vardsprofessionen och dar experter och centra sjalva tar ansvar for att sprida
kunskap och framfor allt ny kunskap till resten av professionen. Detta skulle
ske genom en att de centra och experter som finns far ansvar for att samord-
na detta och att bilda natverk och halla méten. Flera menar ocksa att denna
koordinerande instans har till uppdrag att informera, sprida kunskap och
utbilda patienter och anhoriga. Andra &r inne pa att detta borde hallas sam-
man och koordineras pa central niva. Flera framhaller att det inte bor byggas
upp nagot nytt utan att man bor utga fran det som finns idag, men att sam-
ordning och koordinering kan forbattras.

Flera av de intervjuade &r inne pa att en centralt koordinerande instans ska
ha ett 6vergripande ansvar att kartlagga behov, utvardera det som finns och
ge riktlinjer fér vad som bor finnas och vilket uppdrag dessa resurser bor ha.
Nagra av de intervjuade &r inne pa en central instans gar igenom och inven-
terar de halso- och sjukvardsresurser som finns for de olika diagnoserna och
diagnosgrupperna och utvérderar detta. Detta kan leda till slutsatsen att for
vissa delar kan det finnas behov av centralisering och for vissa att det inte
finns alls eller for lite i Sverige. Flera framhaller vikten av att i en sadan
genomgang dven titta internationellt pa vad som finns i 6vriga Norden och
Europa om det inte finns tillgang av viss vard eller kunskap i Sverige eller
om den anses otillracklig. | en koordinerande roll menar flera bor det &ven
inga att ha koll och samordna med eventuella sjukvardresurser utomlands.

Ett flertal av de intervjuade menar att en central del i den koordinerande
instansens uppdrag &r att informera om vad som finns i form av kunskaps-
och halso- och sjukvardsresurser och att lotsa till ratt instans. Att lotsa till
ratt instans innefattar bade patienter och anhoriga och halso- och sjukvards-
profession.

Om det ska byggas upp nagon ny organisation for samordning eller att
man identifierar att det fattas ndgot i informations- eller hélso- och sjuk-
vardsresurserna betonar man att detta d&ven maste kopplas ihop med nya
resurser och ett tydligt uppdrag. De flesta ar anda inne pa att man bor bygga
vidare pa, eller utga fran, det som redan finns i idag nar det géller informa-
tions- och halso- och sjukvardsresurser men att nagon central instans far
ansvar for ansvaret for att samordna och koordinera detta. Vem som pa cen-
tral niva ska ha ansvar for att koordinera finns det olika uppfattningar om
men framfor allt Socialstyrelsen och SKL ndmns.
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Kodnings- och klassificeringssystem

Inom delen centrala forbattringsomraden fick de intervjupersoner som be-
stod av medicinsk profession aven specifikt ge sin syn pa fragan om hur de
ovanliga diagnoserna kan synliggoras i kodnings- och klassificeringssystem.

Flera av de intervjuade héanvisar till det nya ICD 11 som &r under utveck-
ling och att man dar bland annat tittar pa denna fraga. Nagra av de intervju-
ade har anser att dagens kodnings- och klassificeringssystem récker och ser
inte behov av ytterligare koder eller att bryta ned koder ytterligare medan
andra menar att det bor goras mojligt att ytterligare specificera diagnoser
genom koder.

De flesta patalar dock att det avgorande for om det ska fungera ar att det
sker en systemet blir hanterligt for de som ska registrera och framfor allt att
aterkoppling ges. Man menar att om det ska innebara nagon nytta med att
kunna specificera olika tillstand och registrera dem maste det ske en ater-
koppling till den medicinska professionen fran dem som samlar in registre-
ringen. For att registreringen ska bli ratt kravs da ocksa att systemet &r an-
vandarvanligt for professionen sa att dessa ovanliga tillstand registreras med
ratt kod nér de dyker upp.

Sammanfattning
For att fa en overblick 6ver ovanstaende forslag pa centrala forbattringsom-
raden, kan dessa sammanfattas under foljande punkter:
e Kartldggning av behov tillgangliga resurser fér de olika diagnoserna
och diagnosgrupperna
e Central finansiering for de ovanliga diagnoser som innebéar dyra ut-
redningar och behandlingar
e Okad samordning av vardprogram och riktlinjer fér ovanliga diagno-
ser inom halso- och sjukvarden
e Insatser fOr att 6ka kunskapen hos 6vriga samhéllsinstanser
e Central samordning och koordinering
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Hur gar man vidare?

Socialstyrelsen konstaterar att, utifran de intervjuer som gjorts, det inte
finns en entydig bild av hur organisationen av informations- och héalso- och
sjukvardsresurser for personer med ovanliga diagnoser och dess anhori-
ga fungerar idag. Det rader ocksa skiftande uppfattningar om vilka som é&r
de centrala problemomradena och forbattringsomradena, vilket formodligen
har att gora beror pa vilket perspektiv man har och inom vilket omrade man
verkar. Svarigheten i att fa en entydig bild kan aven forklaras av att de ovan-
liga diagnoserna bestar av ett stort antal olika diagnoser som kan skilja sig
at till stor del vad det galler behov och tillgangliga resurser och drabbar rela-
tivt fa personer. Dock beddmer Socialstyrelsen att man anda kan se nagra
aterkommande fragor som lyfts upp i bilden av hur det fungerar idag, och att
det aven finns ett antal centrala forbattringsomraden dar insatser bor goras.

Socialstyrelsen foreslar att man i ett forsta steg ingaende bor kartlagga de
olika ovanliga diagnoserna och de specifika behov som finns, samt tillgang-
lighet till kunskap, information och halso- och sjukvard for de drabbade
personerna och dess anhoriga. Man bor dven ga vidare med de forbattrings-
omraden som lyfts fram i denna utredning:

e Att se dver mojligheterna att vidare utreda en central finansie-
ringsmodell for de ovanliga diagnoser som innebadr dyra utred-
ningar och behandlingar

e Att se Over mojligheterna att gora insatser for att 6ka samordning-
en av vardprogram och riktlinjer for ovanliga diagnoser inom hal-
so- och sjukvarden

e Att se 6ver mojligheterna att gora insatser for att 6ka kunskapen
om ovanliga diagnoser hos 6vriga berérda samhallsinstanser

e Att se 6ver mojligheterna for att organisera samordning och koor-
dinering av fragor rérande ovanliga diagnoser pa central niva

Utbver detta bor utvecklingen av synliggorandet av de ovanliga diagno-
serna i kodnings- och klassificeringssystem bevakas.
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Utredning ovanliga diagnoser
Fragor

Oversyn
Fragor
Informationsresurser

Bilaga 2

1.a) Hur ser organisationen av informationsresurser och kunskapsférmedling ut idag i stort och hur

fungerar det?
b) Vad fungerar bra och vad fungerar mindre bra?
c¢) Vilken roll har ni och vad gor ni?
d) Vad fungerar bra och vad fungerar mindre bra?

Halso- och sjukvardsresurser

2.a) Hur ser organisationen av halso- och sjukvardsresurserna nationellt och regionalt ut idag i stort

och hur fungerar det?
b) Vad fungerar bra och vad fungerar mindre bra?
c¢) Vilken roll har ni och vad gor ni?
d) Vad fungerar bra och vad fungerar mindre bra?

Centrala forbattringsomraden
3.a) Bor det inrattas en centralt koordinerande instans?
b) Vilken roll bér denna ha och vad bér dennes uppdrag innebara?
¢) Hur bor detta organiseras?

Informationsresurser
4.a) Vilket eller vilka ar de centrala forbattringsomradena och vad innebéar dessa?
b) Vem eller vilka bér ha ansvar for att detta genomférs?
c) Vilken roll kan ni spela och vad kan ni goéra?

Halso- och sjukvardsresurser
5.a) Vilket eller vilka &r de centrala férbattringsomradena och vad innebéar dessa?
b) Vem eller vilka bor ha ansvar for att detta genomfors?
c¢) Vilken roll kan ni spela och vad kan ni géra?

6.a) Bor det inréttas medicinska centra?
b) Vilken roll bér de i sa fall spela och vad bor deras uppdrag innebara?
¢) Hur bor de organiseras?
d) Hur bor detta organiseras nationellt?
e) Vem eller vilka bor ha ansvar for att detta genomférs?



Utredning ovanliga diagnoser
Fragor till intervjuerna

Oversyn
Fragor
Informationsresurser

Bilaga 3

1.a) Hur ser organisationen av informationsresurser och kunskapsférmedling ut idag i stort och hur

fungerar det?
b) Vad fungerar bra och vad fungerar mindre bra?
c¢) Vilken roll har ni och vad gor ni?
d) Vad fungerar bra och vad fungerar mindre bra?

Halso- och sjukvardsresurser

2.a) Hur ser organisationen av halso- och sjukvardsresurserna nationellt och regionalt ut idag i stort

och hur fungerar det?
b) Vad fungerar bra och vad fungerar mindre bra?
c¢) Vilken roll har ni och vad gor ni?
d) Vad fungerar bra och vad fungerar mindre bra?

Centrala forbattringsomraden
3.a) Bor det inrattas en centralt koordinerande instans?
b) Vilken roll bér denna ha och vad bér dennes uppdrag innebara?
¢) Hur bor detta organiseras?

Informationsresurser
4.a) Vilket eller vilka ar de centrala forbattringsomradena och vad innebéar dessa?
b) Vem eller vilka bér ha ansvar for att detta genomférs?
c¢) Vilken roll kan ni spela och vad kan ni goéra?

Halso- och sjukvardsresurser
5.a) Vilket eller vilka ar de centrala férbattringsomradena och vad innebéar dessa?
b) Vem eller vilka bor ha ansvar for att detta genomfors?
c¢) Vilken roll kan ni spela och vad kan ni géra?

6.a) Bor det inréttas medicinska centra?
b) Vilken roll boér de i sa fall spela och vad bor deras uppdrag innebara?
¢) Hur bor de organiseras?
d) Hur bor detta organiseras nationellt?
e) Vem eller vilka bor ha ansvar for att detta genomférs?

7.a) Hur kan de ovanliga diagnoserna synliggoras i kodnings- och klassificeringssystem?

b) Vem eller vilka bor ha ansvar for att detta genomfors?
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