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Riksforbundet Séallsynta diagnosers skuggstrategi

Detta ar Sallsynta diagnosers “skuggversion” av Socialstyrelsens forslag till nationell strategi for
séllsynta sjukdomar i rapporten “Sallsynta sjukdomar — En slutrapport om nationell funktion och
forslag till strategi, 2012-10-31", som dverldmnats till Socialdepartementet for fortsatt beredning.

Riksférbundet Séllsynta diagnosers bedomning av utkastet till ovanstdende strategi i
Socialstyrelsens slutrapport dr att den framstar som en stor besvikelse. Eftersom strategiavsnittet
varken anger nagra egentliga forslag pa eller mél fér hur varden och andra insatser ska utvecklas
och forbattras dr det svart att ens betrakta detta som en “strategi”. Givetvis kan man ha olika
uppfattningar om vad som ska ingd i en strategi; framfor allt hur pass detaljerad den bor vara.
Men enligt definitionen “langsiktigt overgripande tillvagagangssatt” ska en strategi, vird namnet,
innehalla anvisningar/direktiv f6r vad som behover goras for att dstadkomma en forbattring.

I strategiavsnittet lyser initiativ till d&tgdrder med sin franvaro. Det enda som finns dr nagra
allmant hallna riktlinjer om vilka omraden som sarskilt bor uppmarksammas. Det ér visserligen
en borjan. Men sedan da?

Skuggstrategin utgar fran avsnittet om prioriterade omraden i Socialstyrelsens slutrapport,
avsnittet "Forslag till nationell strategi”, pa sidorna 12-15. For varje omréde finns kommentarer
samt atgardsforslag fran forbundet. Dessutom ingar forslag till ytterligare ett par insatsomraden.
Med ”férbundet” avses har genomgaende Riksforbundet Séllsynta diagnoser.

Prioriterade omraden

Prioriterade omraden dr, enligt Socialstyrelsen, de instrument som ska leda till att strategins
vision forverkligas. I den officiella strategin ingér foljande sju omraden:

1. Enhetlig definition behdvs

2. Vardrekommendationer och vardprogram
3. Forskning

4. Lakemedel

5. E-Halsa

6. Nationella natverk och regionala centra

7. Patientdelaktighet
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Riksforbundet Sillsynta diagnosers kommentarer och dtgirdsfiorslag till de insatsomrdden som
ingdr i Socialstyrelsens slutrapport:

1. Enhetlig definition behdvs

Kommentarer:

Ingen enhetlig precisering av begreppet "sdllsynt” diagnos finns, inte ens inom Norden. I EU-
sammanhang anvinds definitionen 5 pa 10 000. Det &r ett betydligt bredare begrepp dn det
svenska, 1 pa 10 000, som forbundet utgar fran. I EU-sammanhang kallas diagnosgrupper som
faller inom den svenska definitionen for "ultra rare” ("extremt sallsynta”). Diskussioner fors
inom och utanfor forbundet om betydelsen av att ha en helt entydig begreppsdefinition och
huruvida samma definition, i praktiken ’EU-definitionen”, borde anvindas 6verallt samt
foljderna av att Sverige skulle géra denna ’EU-anpassning”.

Nuvarande svenska kriterium 1 p& 10 000 &r att foredra, utifran att det &r betydelsefullt att
fokusera pa dem som &r mest sdllsynta och déarfor har minst tillgang till kunskapsbaserade
vardinsatser. Om kriteriet likvél andras, for att uppné enhetlighet, ar det av stor vikt att primart
beakta de diagnoser som det dr svarast att fi information om och ge korrekta vardinsatser till.

Inte heller finns nagon enhetlig terminologi for de grundldggande begreppen inom omradet.
”Ovanlig” anvinds som synonymt med “séllsynt”, sa ocksa "sjukdom” istéllet for diagnos”. Savil
Séllsynta diagnosers som andra funktionshinderforbunds grundprincip ér att inte prata om
”sjukdomar” nér det géller funktionsnedsattningar.

Forbundet avrader darfor fran begreppet “sjukdom” for tillstind man inte tillfrisknar frén.
Foljaktligen ar "sillsynta sjukdomar” inte lampligt ur den synpunkten. Vidare forordar
férbundet ordvalet "séllsynt”, eftersom detta ger storre dignitet 4n “ovanlig”.

Riksforbundet Sillsynta diagnosers datgdrdsforslag:

- Oavsett vilken antalsmissig definition som én tillimpas omfattar begreppet
?sillsynt” diagnos, enligt forbundet, diagnoser som innebir komplexa
funktionsnedsittningar, vilka dr medfédda, livslanga och inte botbara. Tillstinden har
foretridesvis genetiska orsaker och i regel dr de syndromdiagnoser.

- Att den grundliggande terminologin ska vara “sillsynt” och ”diagnos”; inte "ovanlig”
och ”sjukdom”.

2. Vardrekommendationer och vardprogram

Kommentarer:

Vardprogram for behandling samt habilitering/rehabilitering saknas fér manga sillsynta
diagnosgrupper. Det leder till att patienter vandrar runt i varden i sitt sokande efter vard eller
behandling och svar pa sina fragor. Dokumentationen av behandlingsinsatser for séllsynta
diagnoser dr for det mesta obefintlig, vilket kan orsaka felbehandling. Vardprogram skapar
forutsattningar for kontinuitet i virden. Dessutom underlattar programmen
kunskapsoverforingen fran de medicinska centren till virden pa brukarens hemort.

Riksforbundet Sillsynta diagnosers datgirdsforslag:
- Utformningen av nationella vardprogram for séllsynta diagnosgrupper ska vara en
arbetsuppgift for nationellt samordnade center vid universitetssjukhusen.
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- Framstillningen av vardprogram ska genomforas i samrad mellan de olika aktorer
som berors. Centren ska dirfoér skapa konsensus mellan de inblandade parterna,
varden och 6vriga berorda instanser samt brukarorganisationen, for att genomfora
utvecklingen av virdprogrammen, utifran respektive diagnos eller kluster av
diagnoser.

- De nationella vairdprogrammen utgor en bas for att ta fram individuella
vardprogram/behandlingsplaner, nigot som centren ska ge incitament till.

3. Forskning

Kommentarer:

Forskningsinsatser beh6vs inom alla omraden som omfattar sillsynta diagnoser, savil
medicinska som icke-medicinska, fran grundldggande till social forskning. En bred
forskningssatsning inom detta omrade bidrar till kunskapsutveckling, ger battre diagnostiska
metoder, omhidndertagande och likemedelsutveckling.

Forskningen ér dartill en grundpelare for att radgivning ska kunna ges om prognos, skolgang,
rehabilitering, hjalpmedel m.m. Darfor ar det visentligt att underlatta forskning om hur det ar
att leva med en sillsynt diagnos, till exempel konsekvenser av diagnosen och vilka
behandlingsmetoder som ger bésta resultat.

Riksforbundet Sillsynta diagnosers datgirdsforslag:

- Koncentration av kunskap kring och vissa vardinsatser for patientgrupperna bor
samlas till center vid universitetssjukhusen. Detta dr nodvindigt fér att komma upp till
den volym av erfarenheter som behovs for att bedriva forskning. Det giller bade
medicinsk- och funktionshinderforskning som ror diagnoserna som ingar i centrets
verksamhetsomrade. I detta ingar dven att uppmérksamma de relevanta
forskningsomraden som annars inte beforskas.

- Foljaktligen ska de medicinska centren vara knutna till universitetssjukhusens
forskning och kunskapsutveckling om de diagnoser som varje center ansvarar for.

- Centren ska dven verka for grinsoverskridande forskning. Syftet ir att fi sa stort
patientunderlag som mdojligt.

4. Lakemedel
Kommentarer:

Forbundets generella utgdngspunkt dr att likemedel/sdrlakemedel ska betraktas som en sjilvklar
del av vérden, precis som alla andra behandlingsinsatser. Darfor ska sdrlikemedel inte uppfattas
som en separat fraga, skild fran allt annat som har med varden att gora.

Personer som har sillsynta diagnoser har ritt till vird pa lika villkor och, da behovet dr stort,
aven ratt till foretrade i varden enligt Hélso- och sjukvardslagen (HSL). De har ritt till ssmma
kvalitet p4 behandling och, enligt sirldkemedelsférordningen, ldkemedel av samma kvalitet och
dandamalsenlighet som andra patienter. Detta géller dven om likemedel for sillsynta diagnoser,
sarlakemedel, kan vara dyrare dn vanliga ldkemedel.
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Riksforbundet Sillsynta diagnosers datgirdsforslag:

- Det maste vara tydligt vem som fattar beslut om sirlikemedel ska anvindas eller inte,
och pa vilka grunder dessa beslut tas. Medicinska center sikerstiller tillgang till
expertis och riktlinjer for effektivast mojliga behandling med sirlikemedel.

- Centren ska dven beakta alternativa samhillskostnader som uppstar, ifall behandling
inte ges.

- Det behover tas fram besluts- och finansieringsmodeller som kan hantera att vissa
likemedel kostar betydligt mer in andra per patient och ar, samt att vissa patienter har
storre behov dn andra.

- Finansieringssystemet for likemedel ska anpassas sa att det underlittar tidig
introduktion av och tillgang till behandling med sérlikemedel for patienter med
sillsynta, allvarliga tillstand.

- Sdrskilt kostsamma sidrlikemedel finansieras med statliga medel, si de inte forvintas
betalas av enskilda sjukhuskliniker.

5. E-Hélsa

Kommentarer:

E-hidlsa omfattar ett informationsutbyte om patienter och ett natverk for hialsoinformation:
elektroniska patientjournaler, telemedicin och andra tekniska hjalpmedel. E-hélsa bidrar
sannolikt till att det blir mojligt att organisera sjukvérden pa andra sitt dn det traditionella. Men
eftersom e-hilsa endast dr ett hjdlpmedel, bland manga andra, f6r virdpersonal anser forbundet
att e-hélsa inte har nédgon storre betydelse for att forverkliga strategin.

Riksforbundet Sillsynta diagnosers dtgdrdsforslag:

- E-hilsa bor likvil beaktas och, nir det bedoms vara dndamalsenligt, tillimpas da nya
arbetsformer for varden utvecklas inom omradet sillsynta diagnoser.

- Framfor allt bor beaktas om e-hilsa kan bidra till att landstingsgrinser, och andra
geografiska faktorer, inte lingre behover utgora hinder for optimal vard.

6. Nationella ndtverk och regionala centra
Kommentarer till "Nationella niatverk”:

Nationell samordning av varden

Specialistkunskap och samordning av hilso- och sjukvéardens resurser for personer med
sillsynta diagnoser dr grundlaggande forutsittningar for rétt diagnos samt kompetent och
likvérdig vérd, oavsett var i landet man bor. Ofta kan flera specialiteter vara inblandande, varfor
det krdvs ett samlat grepp med en centraliserad, samordnad och specialiserad vard. Enligt
Séllsynta diagnosers asikt dr enda sdttet att uppna detta att centralisera varden, i forsta hand pa
nationell niva.

Ett vil fungerande nationellt medicinskt center:

- erbjuder specialistvard, habilitering/rehabilitering utifran ett helhetsperspektiv

- samordnar samtliga vardinsatser i livets alla faser, inklusive specialistvirdsinsatser som inte kan
ges vid centret

- ger stod och utbildning till lokala vérdgivare

- upprittar virdprogram for den behandling, habilitering/rehabilitering som sker pé centret
och/eller hemorten
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- upprittar nationella kvalitetsregister

- bedriver forskning och kunskapsutveckling om de aktuella diagnoserna

- samverkar med andra forskare inom omradet, bade nationellt och internationellt
- ger genetisk radgivning/information

Etablerandet av medicinska center skapar forutsittningar for:

- réatt vard pé lika villkor

- adekvat och hogkvalitativ vard under hela livet

- kontinuitet och sidkerhet i varden

- kunskapsuppbyggnad om och forskningsunderlag kring sdllsynta diagnoser

Riksforbundet Sillsynta diagnosers datgirdsforslag:

- Inritta nationella medicinska center med denna inriktning vid universitetssjukhusen.
- Centren ska ha en gemensam nationell styrning, med bred professionell kompetens
och brukarinflytande.

- Varje medicinskt center ansvarar for flera olika sillsynta diagnoser som har likartade
vardbehov.

- Sidkerstill att diagnosbirare verkligen far tillgang till vird vid centret. Den enskilde
ska inte hindras av sina lokala vardgivare, exempelvis genom att inte remitteras till
centret av kostnadsskil och/eller motiveringen “detta klarar vi sjdlva hir”.

- Genetiker ska vara knutna till centren. Genetiker och likare ska ges majlighet att
samarbeta nir det dr svart att stilla diagnos.

- Centrens verksamhet bor sikerstillas med 6ronmirkta medel: Antingen genom en
solidarisk finansiering eller statliga resurser. Det forstnimnda alternativet innebir att
varje landsting, utgiende fran innevanarantal, bidrar till den solidariska
finansieringen av centren.

Regionala centra

Kommentarer till “regionala centra”

Utveckling pagar nu i flera regioner att skapa syndromcenter for sillsynta diagnoser. Forbundet
ar i grunden positivt till etablerandet av regionala center. Men likvél héller vi fast vid vara asikter
om betydelsen av centraliserad vard pa nationell nivd. Det dr den ultimata I6sningen for
personer som har en séllsynt diagnos. Vi ser de regionala centren som ett forsta steg for att center
pé nationell niva, med hela landet som upptagningsomréde, ska kunna bildas, nér det 4r mest
andamalsenligt med nationella center.

De sillsynta diagnoserna dr manga. Dérfor vore det, ur savil patientens som sjukvardens
perspektiv, sannolikt effektivast om atminstone diagnoser med ett begrinsat patientunderlag
kunde behandlas vid ett regionalt center, som for den diagnosen skulle bli nationellt for att
sakerstalla ett tillrackligt stort antal patienter vid centret.

Tills vidare dr det grundlaggande att de regionala centren samverkar, s& de kan dra nytta av
varandras erfarenheter och sa manga diagnosgrupper som mojligt far tillgdng till center.
Finansieringen ska vara solidarisk, for att minimera problemen med utebliven remittering.
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Forbundet anser att det dr véasentligt att center for sallsynta diagnoser haller en sd hog niva pé sin
verksambhet, att det accepteras dven i internationella sammanhang. Nar detta kvalitetskriterium
uppfyllts, medfor det att centret anses vara val fungerande och etablerat. Det innebar i sin tur att
centret ar en godkind partner dven pé internationell niva.

Denna metod for kvalitetssdkring starker var dsikt att regionala center maste utvecklas vidare till
nationell nivd, nér patientunderlaget dr otillrackligt for ett center i regional regi; for att
verksamheten ska uppna en godtagbar standard.

Riksforbundet Sillsynta diagnosers datgirdsforslag:

Foljande kriterier ska tillimpas for att en regional verksamhet ska fa kallas “regionalt
medicinskt (syndrom)center for sillsynta diagnoser”. Verksamheten ska:

- Bedrivas genom teamsamverkan. Alla professioner som behovs utifran centrets
verksamhetsomraden ska inga i teamet.

- Inneha specialistkompetens, med mal f6r virdutvecklingen angivna.

- Langsiktigt arbeta for att sékerstilla kompetens och hallbarhet 6ver tiden, genom
kompetensutveckling och personalrekrytering.

- Utveckla och férankra en plan f6r kommunikationen kring patientvard. Planen ar
avsedd for vardgivare pa patientens hemort och andra center som kan vara berorda.
- Inga i nitverk med andra motsvarande center, bade nationellt och internationellt.
- Pa sikt bor utvecklingen av regionaliserad vard leda till nationella center for de
diagnoser, eller kluster av diagnoser, dir patientunderlaget ir for litet for att det ska
vara mojligt att bygga upp optimal vard regionalt.

Tillimpningen av nationell cancerstrategi - en férebild

Kommentarer:

Den nationella cancerstrategin haller pa att implementeras i Sverige. Syftet dr att forbéttra varden
for vissa patientgrupper med cancer. Strategin handlar bland annat om att etablera regionala
cancercenter; det finns ett center per sjukvardsregion. De regionala centren samordnas av
resurser vid Sveriges Kommuner och Landsting (SKL). Kvalitetskriterier maste uppfyllas for att
sjukhusen ska fa medel till verksamheten som omfattas av strategin.

I strategiarbetet ingdr dven en analys av hur virden genomférs nu, samt hur ansvarsférdelningen
skulle se ut i en idealisk” vardprocess.

Riksforbundet Sillsynta diagnosers datgirdsforslag:

- Genomforandet av den nationella cancerstrategin pavisar mojligheterna att komma
tillrdtta med brister som ojamlik viard och fragmentiserade vardkedjor.

- Dirfor vill forbundet att ett arbetssidtt med cancerstrategin som forebild anvinds
dven for att forbdttra varden for personer som har sillsynta diagnoser.

7. Patientdelaktighet

Kommentarer:

Patientdelaktighet dr ndr patienten dr delaktig i sin egen vard, alltsa pa individuell niva.
Forbundet vill dock hdr framhélla begreppen "patient empowerment” och "brukarmedverkan”,
vilket dr nagot helt annat och betydligt mera omfattande dn "patientdelaktighet”.
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Brukarmedverkan

I vart arbete som brukarorganisation genereras kunskap genom medlemsundersékningar,
moten och kontinuerliga diskussioner med forbundets medlemmar. Denna omfattande och vil
underbyggda kunskap &r viktig att fora fram i verksamheter for séllsynta diagnoser. Att likaren
tar del av patientens personliga asikter om hur varden fungerar, och hur varden bér genomféoras
for den enskilde patienten, dr nagot helt annat. Sadana informella samtal far inte férvaxlas med,
och ersitta, brukarmedverkan.

Brukarmedverkan bidrar till att skapa 6kad opinionsbildning och hélsokunskap utifran
patientens/nérstaendes perspektiv. Dartill 4r brukarmedverkan grundlidggande vid
uppbyggnaden och bedrivandet av verksamheten vid regionala/nationella center.

Definition av ’Empowerment”

“Empowerment dr ett uttryck som anvéinds ndr man talar om grupper eller personer som vill
forandra, och agerar for att forstarka sin sociala, kulturella, ekonomiska eller psykiska styrka och
status inom ett visst sammanhang. Empowerment blir méjligt genom att en grupp manniskor
eller en person tar makten dver den egna situationen. En vanlig metod &r att anvanda kunskap
och positiv sjilvbild och arbeta parallellt med processer hos bade grupp och individ.”

(Fran forbundets studiematerial “Jag kan det jag kan”)

Ytterligare ett synsdtt pd empowerment ér att dela upp begreppet i tre nivaer:
- Utveckling pa individniva (den enskilde personen)

- Utveckling av virden utifran en specifik diagnos (organisationsnivan)

- Vara delaktig i en generell virdutveckling pa politisk niva (samhéllsnivén)

Denna nivaindelning 4r en bra férebild och nagot att ta efter.

Riksforbundet Sillsynta diagnosers datgirdsforslag:

- Brukarmedverkan ska sikerstillas pa alla plan som ir av betydelse och dir samverkan
krivs mellan dem som ansvarar for centret och brukarorganisationerna.

- Utbildning av brukare dr nodvindig, for att de ska kunna agera och motivera sina
stillningstaganden angaende centren nir dessa byggs upp och direfter drivs.

- En ekonomisk grund behovs for att ge brukarorganisationerna méjlighet att verka
bade utat (brukarmedverkan) och inét i organisationen (internt
foreningsarbete/empowerment).

- Brukarmedverkan fordrar métesplatser, vilket i sin tur forutsitter en stabil
ekonomisk grund for brukarnas organisationer. Det giller bade forbundet och de
rikstickande diagnosforeningarna.
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Tillagg som, enligt férbundet, bor goras till avsnittet "prioriterade omraden”
e Kvalitetsregister

Kommentarer:

I kvalitetsregister lagras uppgifter om enskilda patienters problem, atgirder och resultat.
Registreringen gor det mojligt for varden att folja resultat ver tid och identifiera kliniska
forbattringsomraden. Flera kvalitetsregister utformas for att anvdndas som checklista sa att alla
delar av varden beaktas.

Kvalitetsregister ger 6kad mojlighet till kunskapsoverfoéring och bidrar med strukturerad data till
forskning. Nationella medicinska center mojliggor dven battre bedomning och uppféljning av
behandlingseffekter.

Riksforbundet Sillsynta diagnosers dtgirdsforslag:
- Centren skapar nationella kvalitetsregister i syfte att forbittra vardkvaliteten och
patientsikerheten.

* Tillgang till befintlig vard 6ver landstingsgréanserna

Kommentarer:

Ettav de storsta hindren i virden for personer som har sillsynta diagnoser och tillstand ér
landstingsgranserna, samt enskilda lakares svarigheter och/eller bristande vilja att remittera till
ratt specialistvirdsinstans, i den man sadan finns.

Dagens system for specialistvardsremisser, som kan vara landstingsoverskridande, ér inte
optimalt for dem som har séllsynta diagnoser. Remittering bekostas i regel endast av
hemlandstinget, om motsvarande vard visserligen finns i det egna landstinget men anses vara
otillracklig. I det gingse séllsynta scenariot finns ingen lokal virdgivare att jamfora med. Detta
utgor ett grundldggande hinder for att diagnosbararen ska kunna fa specialistvardsremiss till ett
annat landsting.

Riksforbundet Sillsynta diagnosers datgirdsforslag:

- Centraliserad vird for smé brukargrupper, vid regionala/nationella medicinska
center ir det bista sittet att gora vairden mer jamlik och siker. Dirfor dr det
nddvindigt att utveckla ett nytt system, dir de séllsynta virdtagarna har ritt att fa vard
dir den finns - oavsett landstingsgrinser eller befintlig vard lokalt.

- Fokus bor vara pa de diagnoser vars vardbehov inte tillgodoses i det befintliga
vardsystemet.

- Ett nytt begrepp introduceras: "LandstingsOverskridande vard (LOV)”

- Denna typ av samordnad vard 6ver landstingsgrinserna forutsitter emellertid
samordning mellan landstingen. Finansieringen sker genom en nationell pott dit
landstingen betalar ett schablonvirde, utifran antal invanare.

- Initiativet for remissen till denna typ av vard ska kunna tas bade av behandlande
virdgivare och vardtagaren (egenremiss). Aven mottagande vardgivare ska kunna ta
initiativ till en egenremiss, for att kringga problematiken med likare som inte kan eller
vill remittera.
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