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Forord

Sallsynta sjukdomar ar sjukdomar eller skador som finns hos hégst 100 per-
soner per miljon invanare och som leder till omfattande funktionsnedsatt-
ning. Socialstyrelsen har pa uppdrag av regeringen uppréattat en nationell
funktion samt utvarderat funktionens inledande arbete. Socialstyrelsen l&am-
nar ocksa underlag till en nationell strategi for sallsynta sjukdomar (rege-
ringsbeslut S2010/493/FS)

Socialstyrelsen har utformat strategin i enlighet med rekommendationer
fran Europeiska unionens rad fran 2009 om en satsning pa séllsynta sjuk-
domar. Det europeiska EUROPLAN-projektet (The European Project for
Rare Diseases National Plans Development) har utarbetat dessa rekommen-
dationer till medlemsstaterna for att underlétta definitionen, genomforandet
och 6vervakningen av nationella handlingsplaner eller strategier. Rekom-
mendationerna har sedan anpassats efter svenska forutsattningar.

Foljande personer har bidragit till underlaget till strategin: Magnus Nor-
denskjold och Ann Nordgren Karolinska Universitetssjukhuset, Desireé
Gavhed, Karolinska Institutet, Géran Annerén, Akademiska sjukhuset, Paul
Uvebrant, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Ulf Kristoffersson och Maria
Soller, Skanes universitetssjukhus Lund, Else Mansson, Universitetssjukhu-
set Orebro, Cecilia Gunnarsson, Universitetssjukhuset Linkoping, Kristina
Gustafsson-Bonnier, Stockholms lans landsting, Elisabeth Wallenius, Riks-
forbundet Séllsynta diagnoser, Christina Greek-Winald, Informationscent-
rum ovanliga diagnoser, Asa Sandgren-Akerman, Sveriges Kommuner och
Landsting, Robert Hejdenberg, Agrenska AB, Anders Olauson, Nationella
funktionen séllsynta diagnoser, Kerstin Westermark, Lakemedelsverket. De
medverkande har bade lang och djup erfarenhet inom omradet och har bi-
dragit med véardefull kunskap.

Medverkande projektdeltagare vid Socialstyrelsen har varit Andor Wag-
ner och Wigert Sjoberg. Projektledare har varit Susanne Bergman vid Soci-
alstyrelsen.

Lars-Erik Holm
Generaldirektor/
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Sammanfattning

Den 20 oktober 2011 gav regeringen Socialstyrelsen tillaggsuppdrag och
forlangd tid for uppdraget att inratta en nationell funktion - Nationella funk-
tionen for sallsynta sjukdomar (NFSD), for samordning, koordinering och
informationsspridning inom omradet sallsynta sjukdomar (regeringsbeslut
S2010/4935/FS). | uppdraget ingick dven att folja upp verksamheten for
denna funktion. Vidare ska myndigheten ta fram ett underlag till en natio-
nell strategi for sallsynta sjukdomar. Den inréttade nationella funktionen —
NFSD - har upphandlats och ar inréttad i enlighet med regeringsuppdraget
och verksamheten har pagatt sedan den 1 januari 2012. NFSD ska arbeta for
att underlatta for personer med en sallsynt sjukdom i samhéllet och 6ka kun-
skapen hos olika samhéllsinstanser. Funktionen har redovisat forsta halv-
arets arbete och Socialstyrelsen bedomer arbetet som tillfredsstallande och
utfort i enlighet med upprattat avtal.

Socialstyrelsen har tagit fram underlaget till nationell strategi med hjalp
av tidigare sammanstélld kunskap pa omradet, en storre krets personer som
har god erfarenhet inom omradet séllsynta sjukdomar och i enlighet med
rekommendationer fran Europeiska unionens rad fran 2009 om en satsning
avseende sallsynta sjukdomar. Rekommendationerna fran EU har anpassats
till svenska forutséttningar.

Det dvergripande syftet med upprattandet av en strategi pa omradet ar att
sakerstalla att personer med en sallsynt diagnos far tillgang till de befintliga
samhallsresurser som &r nédvéndiga for en god hélsa.

Malen for strategin &r att

e patienter med sallsynt sjukdom ska ha tillgang till vard och omsorg
av hog kvalitet.

e personer med en sallsynt sjukdom ska bemoétas utifran den unika si-
tuation som sjukdomen medfor.

e varden, omsorgen och andra insatser samordnas utifran individens
behov.

e personer med sallsynt sjukdom ska ha en uppréattad individuell vard-
och omsorgsplan.

For att na det dvergripande syftet och de ovan namnda malen har sju priori-
terade atgardsomraden identifierats.

1. Gemensam definition av séllsynta sjukdomar eftersom flera aktorer an-
vander orden séllsynt eller ovanlig som anvénds i relation till diagnos el-
ler sjukdom vilket ger en rad olika kombinationer.

2. Vardrekommendationer och vardprogram — utformningen av dessa
maste tillforsakra att behandling utgar fran basta méjliga kunskap och
att det skapas samsyn kring fragan om hur en patient ska behandlas.



Forskning — saval grundforskning som kliniska studier pa sallsynta sjuk-
domar har ett stort mervérde dar det kan behdvas samverkan mellan EU-
l&nder.

Lakemedel for sallsynta sjukdomar innebér ofta en férskrivning av sa
kallade sarldakemedel. Statlig utredning som ser éver prisséttning och
subventionering av lakemedel pagar.

E-hélsa — omfattar olika insatser och verktyg for att forbattra informa-
tionsutbytet och kunskapsoverforingen inom héalso- och sjukvarden.
Nationella natverk och regionala centra — skapa mojlighet att diagnosti-
sera behandla, utbyta/dela och féra ut kunskap och erfarenhet utifran
hdg kompetens, basta mdjliga kunskap och kvalitetssakrade metoder.
Arbetet med e-hélsa gor det ocksa mojligt att samla spetskompetenser
och organisera centra oavsett geografiskt lage vilket ger mojlighet till
nationellt ssmmanhallna strukturer.

Patientdelaktighet — ska bidra till att stirka patienten och deras nér-
stdende genom okad delaktighet.



Bakgrund

Uppdraget

Den 20 oktober 2011 gav regeringen Socialstyrelsen tillaggsuppdrag och
forlangd tid for uppdraget att inrdtta en nationell funktion - Nationella funk-
tionen for sallsynta sjukdomar (NFSD), for samordning, koordinering och
informationsspridning inom omradet sallsynta sjukdomar (regeringsbeslut
S2010/4935/FS). | uppdraget ingick daven att folja upp verksamheten for
denna funktion. Vidare ska myndigheten ta fram ett underlag till en natio-
nell strategi for sallsynta sjukdomar. Strategin ska tas fram i enlighet med
rekommendationer fran Europeiska unionens rad fran 2009 om en satsning
pa att motverka sallsynta sjukdomar [1].

Metod och genomférande

Da den nationella funktionen inte ska vara placerad pa Socialstyrelsen val-
des en 6ppen upphandling for att utse lamplig organisation. Funktionen ater-
rapporterar arbetet till Socialstyrelsen tva ganger per ar. Det langsiktiga ata-
gandet samt de kriterier som ska galla for Socialstyrelsen avseende forvalt-
ningen av den nationella funktionen bor enligt Socialstyrelsen slas fast.
NFSD:s langsiktiga finansiering bor ocksa faststallas i samband med att en
nationell strategi beslutas.

Arbetet har genomforts med en 6ppen upphandling med anbudsforfa-
rande. Efter utvérdering av anbuden tilldelades avtalet till Agrenska stiftel-
sen och loper pa ett ar i taget med mojlighet till forlangning pa upp till tre
ar. Medel tilldelas arligen fran sakanslag (rapporterat i delrapport april 2012).

Arbetet med rapporten har utgatt fran rekommendationer fran Europeiska
unionens rad. | samrad med experter och patientforetradare samt tidigare
sammanstélld kunskap pa omradet [4-9] har en anpassning av rekommen-
dationerna till svenska forutsattningar gjorts.

Arbetet med att ta fram den nationella strategin har genomforts med ett
dialogméte, en hearing och en analys fran foretaget Leading Healthcare [3]
samt ett antal bilaterala méten med experter. Slutligen har Socialstyrelsen
latit de medverkande ta del av ett utkast till strategin for att fa deras syn-
punkter.

De problemdiskussioner om sallsynta sjukdomar som tas upp i rapportens
olika avsnitt bygger pa de synpunkter som experter och patientféreningen
for sallsynta diagnoser har gett, tidigare sammanstalld kunskap pa omradet
[4-9].



Séllsynta sjukdomar

Sallsynta sjukdomar ar inte ett definierat begrepp och orden séllsynta, ovan-
liga i kombination av diagnos eller sjukdom anvénds av olika aktorer. |
denna rapport utgar Socialstyrelsen fran den definition av begreppet sallsynt
sjukdom som gjordes i regeringens proposition om Stdd och service till
vissa funktionshindrade (prop.1992/93). I denna definierades begreppet sall-
synta sjukdomar som sjukdomar eller skador som finns hos hégst 100 per-
soner per en miljon invanare och som leder till omfattande funktionsned-
sdttning. Hit hor en mangd olika sjukdomar. Aven om varje diagnos i sig ar
ovanlig, & sammantaget ett mycket stort antal manniskor i Sverige berdrda.
Idag finns utifran ovanstaende definition 6ver 300 séllsynta sjukdomar be-
skrivna av Sahlgrenska akademin vid Gdéteborgs universitet. En lista dver
dessa identifierade sjukdomar finns tillganglig via en kunskapsdatabas pa
Socialstyrelsens webbplats.

Séllsynta sjukdomar utgérs ofta av en kombination av flera olika symtom.
En sallsynt sjukdom &r ocksa ofta genetiskt betingad som antingen kan vara
medfodd eller utvecklas senare i livet. Det leder till att dessa patienter ofta
har mangfacetterade behov som ocksa kan forandras med aren. Patienterna
behover ofta behandling och vard av manga olika specialister och insatser
fran flera olika myndigheter. Detta kraver samordnade insatser och en hel-
hetssyn i fragor om medicinsk behandling och 6vriga samhalleliga insatser.
Eftersom kunskapen om sallsynta sjukdomar generellt sett &r lag, saval inom
sjukvarden som inom samhaéllet i 6vrigt, brister ofta en sadan samordning
och helhetssyn vilket medfér svarigheter for dessa patienter [4-9].

Situationen skiljer sig ocksa mellan olika patientgrupper med sallsynta
sjukdomar. For vissa grupper finns en val fungerande organisation i form av
team eller medicinska centrum medan situationen ar en helt annan for andra
patientgrupper. Overlag saknas en entydig bild av hur situationen ser ut [4].
Denna typ av organisation finns oftast vid universitetssjukhusen vilket leder
till skillnader for patienterna beroende pa var i landet de far vard. Avsakna-
den av gemensamma vardprogram forsvarar en adekvat och likvardig be-
handling [4-7].

Olika undersokningar har visat att i kontakten med tjansteman upplever
patienter och narstdende manga ganger ett negativt bemdtande och okun-
skap. Likasa i beslut som fattas om stod och service dar variationer kan fin-
nas beroende pa var i landet patienten bor [4-9].

Det decentraliserade system som finns for finansiering av halso- och
sjukvard kan ge negativa konsekvenser for en person med en séllsynt sjuk-
dom [4]. Det finns bland annat exempel pa bristande forstaelse, okunskap
eller obendgenhet att utreda och remittera eller forskriva dyra ldkemedel
[10].

Arbetet i EU

Europeiska unionens rad beslutade 2009 om en satsning pa atgardsprogram
inom omradet séllsynta sjukdomar [1]. Ett europeiskt projekt for utveckling
av nationella planer for séllsynta sjukdomar, The European Project for Rare
Diseases National Plans Development (EUROPLAN), ska ta fram atgarder



till medlemsstaterna for att underlétta etablering och genomférandet for
medlemsstaterna av nationella planer eller strategier [2]. Dessa atgarder
anges i radets rekommendation. Radet rekommenderar att medlemsstaterna
ska ha upprattat och genomfort planer eller strategier "senast i slutet av
2013". EUROPLAN har utvecklat riktlinjer och rekommendationer som ger
medlemsstaterna vagledning i att utveckla av nationella planer eller strate-
gier for att implementera innehallet i de viktigaste europeiska dokumenten
om sdllsynta sjukdomar. Det europeiska EUROPLAN-projektet (The Euro-
pean Project for Rare Diseases National Plans Development) har, pa upp-
drag av Europeiska unionens rad, utarbetat riktlinjer och rekommendationer
till medlemsstaterna for att underlatta definitionen, genomférandet och
Overvakningen av nationella handlingsplaner eller strategier [2]. Rekom-
mendationerna fokuserar pa sju omraden:

1. Planer och strategier inom omradet sallsynta sjukdomar.

2. Adekvata definitioner, kodning och inventering av séllsynta sjukdomar.
3. Forskning om sallsynta sjukdomar.
4

. Kompetenscentra och europeiska referensnatverk for sallsynta sjukdo-
mar.

5. Samla expertisen om séllsynta sjukdomar.

6. Patientorganisationers delaktighet

7. Hallbarhet.

Dessa rekommendationer fran EU har anpassats till svenska forutsattningar.

Regelverk

Enligt § 2, halso- och sjukvardslagen (1982:763), HSL ska den vard som
erbjuds patienten vara jamlik. Varden ska halla god kvalitet for alla och vara
tillganglig for barn, kvinnor och mén, utrikes och inrikes fodda oavsett al-
der, bostadsort, utbildning, ekonomiska forutsattningar, sjukdomar eller
funktionsnedsattningar. Den vard som erbjuds ska i mojligaste man utfor-
mas med utgangspunkt i den enskilda patientens behov.

Landstingen dr de som ska erbjuda vard och ge patienten mojlighet att
valja behandlingsalternativ om det framstar som befogat samt ge patienten
mojlighet om en fornyad medicinsk beddmning om det finns sérskilda risker
eller har stor betydelse for patientens framtida livskvalitet (8§ 3 HSL).

Enligt 8§ 29 a HSL ska héalso- och sjukvarden ocksa ansvara for att saker-
stélla att patientens behov av trygghet, kontinuitet, samordning och sakerhet
i varden tillgodoses.

Patientmaktutredningen ser just nu Over forutsattningar for att ge patien-
terna en starkt stallning i att paverka sin egen vardsituation [15].

I bérjan av 2011 antogs patientrorlighetsdirektivet av Europaparlamentet
och Ministerradet [16]. Direktivet ska vara infort i svensk lagstiftning senast
den 25 oktober 2013. En del i direktivet, artikel 13, anger direkt arbetet med
de séllsynta sjukdomarna. ”Kommissionen ska stodja medlemsstaterna i
samarbetet med att utveckla diagnos- och behandlingskapaciteten sarskilt
genom att



a) skapa medvetenhet bland hélso- och sjukvardpersonal om vilka verk-
tyg som finns tillgangliga pa EU-niva som hjalp att stélla ratt diagnos
pa sallsynta sjukdomar, framforallt databasen Orphanet och det euro-
peiska referensnéatverket,

b) gora patienter, hélso- och sjukvardspersonal och betalare av hélso-
och sjukvard medvetna om de mojligheter som férordningen (EG) nr
883/2004 erbjuder att remitera patienter med sallsynt sjukdomar till
andra medlemsstater dven for diagnos och behandlingar som inte finns
tillgangliga i forsékringsmedlemsstaten.”

Hansyn maste tas till andra strategier

| Sverige finns det flera nationella strategier som berér omradet séllsynta
sjukdomar. Den nationella lakemedelsstrategin &r en av dessa [19]. Den vi-
sar i vilken riktning ldkemedelsanvéndningen bor utvecklas for att bli mer
effektiv och patientséker.

Funktionshinderstrategin utgar fran de uppsatta malen for funktionshin-
derpolitiken [20]. Denna strategi har utformats med insatserna under de
kommande fem aren. | strategin anger regeringen inriktningen av insatserna
inom de prioriterade omradena. Strategin for nationell eHalsa som beror
bade profession och patient pa olika satt [21]. De huvudpunkter som ligger
till grund for denna strategi innebdr att informationsteknologi ska anvéndas
for att utveckla, forbattra och anpassa verksamheten till nya forhallanden
och behov i samhéllet.

| arbetet med att forverkliga strategin for sallsynta sjukdomar maste han-
syn tas till dessa andra redan uppréattade strategier. Det &r ett arbete som den
nationella funktionen bor bevaka och folja upp i och med sitt mandat for
samordning och koordinering.

Systematisk kunskapsstyrning behovs for att ut-

veckla omradet

Systematisk kunskapsstyrning behdvs for att utveckla strategin vidare.
Kunskapsstyrningen innebér ett arbete med att tidigt prioritera insatser, ar-
beta med systematiska forbattringar, uppfoljning och analys samt utvarderar
av insatserna. Omraden som tas upp i denna rapport lampar sig val far ett
sadant strukturerat arbete oavsett om den séllsynta diagnosen har ett litet
och stdrre patientunderlag.

Arbetet pa nationell niva bor praglas av samver-

kan

Den nyinréttade nationella funktionen for séllsynta sjukdomar (NFSD) kan
bidra till att 6ka kunskapen hos alla berérda samhéllsinstanser. Men utan
medverkan fran framforallt vardsektorn kan den fa svart att na ut med sitt
arbete [18]. En god vard och omsorg med individens behov i centrum forut-
sétter att geografiska och organisatoriska granser inte utgor ett hinder for
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sammanhallna insatser. Det innebdar att det kravs samarbete mellan kommu-
ner, landsting och regioner for att tillgodose den enskildes behov.

Internationell samverkan behovs

De problem som finns i det svenska hélso- och sjukvardssystemet i varden
av séllsynta sjukdomar ar inte unika. EU:s rekommendationer for sallsynta
sjukdomar baseras pa undersokningar dar forhallandena i medlemsstaterna
liknar de svenska. Genom att medlemsstaterna uppréttar strategier och hand-
lingsplaner med rekommendationerna som grund kan ett samarbete under-
lattas. Aven utanfor EU finns motsvarande problem och ett samarbete dver
grénserna ar en viktig del i det framtida internationella arbetet. Det finns ett
behov av internationell samverkan, eftersom manga av de séllsynta sjukdo-
marna ar sa ovanliga att det endast finns en handfull personer med samma
diagnos i Europa.

Projektet European Committee of Experts on Rare Diseases, EUCERD,
sammanstéller arligen en omfattande rapport om alla aktiviteter som gors
inom omradet sallsynta sjukdomar i EU samt arbetar med att ta fram krite-
rier for ”Centers of expertise” och europeiska referensnatverk [14]. Orpha-
net ar en internationell internetbaserad kunskaps- och informationsdatabas
om sallsynta sjukdomar och sarlakemedel [17].

Samverkan och samordning maste 6ka

Det finns redan goda exempel pa fungerande verksamheter som samordnar
och samarbetar i de fragor som rér en person med en sallsynt sjukdom. Men
berérda aktorer behdver samarbeta i stérre utstrdckning an vad som sker
idag. NFSD ska darfor arbeta for att ytterligare samordna kontakter och
uppmuntra till samarbete mellan berérda aktérer. En vag for att 6ka samver-
kan och samordning ar att organiserade regionala kompetenscentra kan bista
med kunskap och dérigenom skapa samarbetsmekanismer mellan profess-
ionen och huvudmannen.

For att strategin ska forverkligas behdvs fortsatt arbete bade med att utreda
behovet av olika insatser inom de prioriterade omradena i strategin, men
aven for att kunna foresla fortsatt finansering av sadana atgarder. Det ar
angeldget att nationella funktionen (NFSD) att tillsammans med 6vriga ak-
torer bedriva sadant arbete.
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Forslag till nationell strategi

Syfte och mal

Det 6vergripande syftet med uppréttandet av en strategi for sallsynta sjuk-
domar &r att sékerstalla att personer med en séllsynt diagnos far tillgang till
de befintliga samhallsresurser som ar nddvandiga for en god halsa.

Malen for strategin &r att;

e patienter med sallsynt sjukdom ska ha tillgang till vard och omsorg
av hog kvalitet.

e personer med en séllsynt sjukdom ska bemoétas utifran den unika si-
tuation som sjukdomen medfor.

e varden, omsorgen och andra insatser samordnas utifran individens
behov.

e personer med sallsynt sjukdom ska ha en upprattad individuell vard-
och omsorgsplan.

Prioriterade omraden

Enhetlig definition behovs

Som tidigare namnts saknas enhetliga definitioner inom omradet sallsynta
sjukdomar. Olika lander har sinsemellan olika definitioner pa vad en sall-
synt sjukdom innebér [4]. Som exempel kan nd&mnas

e Danmark har ingen officiell definition pa sallsynta sjukdomar men
Sundhetsstyrelsen anvander benamningen nér tillstanden inte finns
hos mer &n 500 personer i befolkningen.

e Norge har samma definition som Sverige.

e EU anvénder ett bredare begrepp och definierar sallsynta sjukdomar
som tillstand som finns hos hégst 500 personer per miljon invanare.

| Sverige anvands olika bendmningar av professionen och patientféreningar.
Det ar orden sallsynt eller ovanlig som anvands i relation till diagnos eller
sjukdom vilket ger en rad olika kombinationer. Gemensamma definitioner
underlattar i samarbetet med olika aktorer och mellan olika lander. Social-
styrelsen anser att en harmonisering till EUs definition bor 6vervégas.

Vardrekommendationer och vardprogram

For att forbattra varden for personer med séllsynta sjukdomar behovs vard-
program utformas. Sadana finns for nagra av de séllsynta sjukdomarna men
langt ifran alla. Ett satt att skapa samsyn ar att dessa vardprogram tas fram i
konsensus av olika experter.
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Vissa patientgrupper med sallsynta sjukdomar har en val fungerande or-
ganisation i form av team eller medicinska centra. For manga patientgrupper
med sallsynta sjukdomar finns det dock oftast ingen specifik organisation
[4]. Kunskap och kompetens skiljer sig at mellan olika vardgivare. Darfor
kan det uppsta stora skillnader i varden beroende pa var i landet patienterna
bor och far vard. Vardrekommendationer och vardprogram for olika speci-
fika sjukdomar underlattar for varden och omsorgen att ge vard och omsorg
av hog kvalitet pa lika villkor.

Forskning

Ett satt att 6ka kunskapen om séllsynta sjukdomar &r genom grundforskning
och Klinisk forskning. Grundforskning stéds vanligen genom biomedicinsk
forskning och utgdr ingen egen disciplin. Grundforskning kan leda till nya
kunskaper om orsaker till séllsynta sjukdomar samt nya diagnosmetoder och
behandlingar [1]. Kliniska studier som har ett stort mervarde for varden och
omsorgen av patienterna kan ocksa behova ske genom storre samverkan
mellan lander.

Lakemedel

Termen sérldkemedel kan definieras som ldkemedel som anvénds for att
behandla mycket ovanliga sjukdomar och som har sa liten forsaljningsvo-
lym att inkomsterna for lakemedelsbolagen inte tacker lakemedlets forsk-
nings- och utvecklingskostnader [11]. Behandling av en séllsynt sjukdom
innebar ofta medicinering med dessa sa kallade sarldakemedel. Det kan vara
svart for en patient att fa sarlakemedel forskrivet pa grund av den stora
kostnad det innebar for halso- och sjukvarden [4].

For att paskynda forskning och utveckling av sarlakemedel har olika sti-
mulansatgarder vidtagits. Redan 1983 antogs “the Orphan Drug Act” i USA
och den foljdes av liknande lagstiftningar i Japan (1993) och Australien
(1997). Forst 1999 antogs en gemensam policy for sérlakemedel for EU:s
medlemsstater.

Regeringen har tillsatt en utredning som ska se éver prissattning och sub-
ventionering av ldkemedel [12]. Utredningen har bland annat i uppdrag att
sérskilt belysa hur den framtida prissattningen av sarldkemedel bér utformas
och préva om det finns behov av en separat prissattningsmodell for sarla-
kemedel.

E-hélsa

E-hélsa omfattar ett informationsutbyte om patienter och ett natverk for hal-
soinformation, sasom elektroniska patientjournaler, telemedicin och andra
tekniska hjalpmedel. Halso- och sjukvarden anvéander e-halsa som ett verk-
tyg for att forbattra forebyggande arbete, diagnostik, vard och administra-
tion. Det finns idag majlighet for lakare och annan halso- och sjukvardper-
sonal att hamta uppgifter fran samtliga vardgivares journalhandlingar och
fran lakemedelsforteckningen om det inte finns hinder enligt offentlighets-
och sekretesslagen (2009:400), patientsdakerhetslagen (2010:659) eller pati-
entdatalagen (2008:355). Utvecklingen av e-hdlsa bidrar sannolikt till att det
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ar mojligt att organisera sjukvarden pa andra satt an det traditionella. Geo-
grafiska aspekter blir inte langre lika viktigt utan det finns andra mojligheter
att skapa samlade verksamheter med hdg kompetens och tillganglighet.

Nagra av de nationella kanaler som redan idag hanterar information- och
kunskapsoverforingen ar Socialstyrelsens databas for ovanliga diagnoser
Orphanet och NFSD [13, 17, 18].

Nationella natverk och regionala centra

Bakgrunden till dagens bendmning “nationellt centrum” &r att ett centrum
har nationellt upptagningsomrade, &r helt eller delvis statligt finansierat, ofta
ar utsett av en statlig myndighet, har positionerat gentemot andra verksam-
heter eller regioner, &r en nationellt unik verksamhet eller har en unik kom-
petens.

Arbetet inom omradet ar dessutom i manga fall kopplat till och ar beroende
av personer som har spetskompetens. Detta kan bli en svag lank i kedjan
eftersom risken det da finns risk for personberoende och kompetensforluster
[4]. En annan l6sning kan vara att skapa regionala kompetenscentra. Med
dagens teknik kan dessa centra ocksa organiseras oberoende av geografiskt
lage och tillsammans skapa nationellt sammanhalina strukturer. Dessa kom-
petenscentra kan ge mojlighet att:

o samla expertkunskapen till nytta for patienter med snarlika vardbehov
och diagnoser.

o utveckla forskning och kompetensutveckling samt bidra med ett hel-
hetsperspektiv till patientens fordel.

e fungera som ett samlande nav for séllsynta sjukdomar vardverksam-
heter och for narstaendes behov av information.

e ge rad och stod som t.ex. ta fram vardprogram till savél hélso- och
sjukvarden och omsorgen som andra relevanta samhallsinstanser.

e inga i natverk med kompetens- och erfarenhetsutbyte saval nationellt

som internationellt.

En annan viktig uppgift ar att samarbeta med 6vriga Europa men aven i
andra internationella samarbeten. Behovet av olika centra for séllsynta sjuk-
domar har i Europa analyserats och diskuterats sedan ar 2005 i termer av
”Centers of Expertise” och "Network of experts”. Parallellt med dessa dis-
kussioner har man i vissa lander byggt upp olika centrumbildningar och
utvecklat samverkansformer. FOr att nationella eller regionala kompetens-
centra ska kunna ansluta sig till de EU- forslag om “Centers of Expertise”
och "Network of experts” som finns, maste de anta de kriterier som upprét-
tats av EUCERD [14].

Patientdelaktighet

Halso- och sjukvarden ska bedrivas sa att den uppfyller kraven pa en god
vard. Detta innebér att den bland annat ska bygga pa respekt for patientens
sjdlvbestdmmande och integritet och frdmja goda kontakter mellan patienten
och halso- och sjukvardspersonalen. Varden och behandlingen ska sa langt
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som det ar mojligt utformas och genomforas i samrad med patienten (2 a §
hélso- och sjukvardslagen).

I halso- och sjukvardslagen (2 b 8) och patientsékerhetslagen (6 kap. 6 §)
finns allménna regler om att patienten ska ges individuellt anpassad infor-
mation om bland annat sitt halsotillstand och de metoder for undersékning,
vard och behandling som finns. Om informationen inte kan lamnas till pati-
enten ska den i stallet lamnas till en narstaende till patienten om det inte
finns hinder for detta i offentlighets- och sekretesslagen (2009:400) eller i
patientsakerhetslagen.

Forvantningarna som patienter och deras narstaende har pa vard och omsorg
har forandrats och skarpts allteftersom ny teknik gjort det mojligt fér dem
att pa ett snabbt och latt satt hitta information. Tekniken ger ocksa tillgang
till bred kunskap och nya mojligheter till att skapa kontakter med andra pa-
tienter med samma eller liknande diagnos.

Manga patienter med en sallsynt sjukdom har dessutom behov som kraver
flera samordnade insatser fran olika samhallsinstanser. Halso- och sjukvard-
den och socialtjansten ska i samverkan mellan olika verksamheter, verk-
samhetsnivaer och yrkeskategorier ska utga fran patientens och narstaendes
behov i de utférda insatserna.
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Bilaga: Uppfoljning av NFSD

Arbetet i den nationella funktionen for séllsynta sjukdomar (NFSD) startade
den 1 januari 2012. Socialstyrelsen har med NFSD kommit Gverens om ater-
rapporteringskraven for verksamheten under 2012. NFSD ska under 2012

e medverka till framtagandet av en nationell strategi for sallsynta sjuk-
domar.

o Kkartlagga aktorer som verkar inom omradet sallsynta sjukdomar samt
kartldgga och skapa samarbete med de aktdrer som arbetar med in-
formationshantering inom omradet.

e identifiera det kunskapsmaterial och den information som behover
utvecklas och tillhandahallas till aktérerna och till personer med en
séllsynt sjukdom.

e skapa en dverblick av befintliga resurser och identifiera omraden som
kan vara sarskilt angel&gna att utveckla i framtiden.

e initiera arbetet med att skapa regionala och nationella natverk med
viktiga aktorer samt uppratta natverk for kunskapsutbyte mellan olika
professioner, mellan professioner som arbetar for olika huvudman
men ocksa mellan professionen och personer med en sallsynt sjuk-
dom samt deras narstaende.

e utveckla/driftsatta webbsida.

e daterrapportera organisering av funktionen och tjanstetillsattning av
verksamhetschef.

En referensgrupp har inréttats pa Socialstyrelsen for att ge aterkoppling till
funktionen om dess arbete och bidra med verksamhets- och patientperspek-
tivet. Referensgruppen ska ocksa lyfta aktuella fragor som den nationella
funktionen kan behdva fanga upp i sitt arbete. Gruppen bestar av represen-
tanter fran de sju universitetssjukhusen Akademiska, Karolinska, Linkoping,
Skane, Sahlgrenska, Umeé och Orebro samt Agrenska AB, Socialstyrelsen,
patientorganisationen Riksforbundet Sallsynta diagnoser och Sveriges
Kommuner och Landsting (SKL). Riksforbundet sallsynta diagnoser innehar
tva platser i referensgruppen dvriga har en representant vardera.

Delrapporten fran den nationella funktionen sammanfattar hur arbetet hit-
tills har framskridit och hur medlen har anvants. Som forvantat har organi-
seringen och uppbyggnaden av webbplatsen www.nfsd.se tagit mest resur-
ser i ansprak. Arbetet med de andra aterrapporteringskraven har paborjats
och pagar. Kostnadsredovisningen star i paritet till hur arbetet har utveck-
lats. En verksamhetschef har rekryterats som tilltrdder under september.
Socialstyrelsen bedémer arbetet under forsta halvaret sammantaget som
tillfredsstéllande och i enlighet med upprattat avtal.
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