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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

Lordag

11.00 Valkomst och introduktionsblock till helgen.
Varfor ar vi har? Vem ar du? Varifran kommer du? Vilken ar din sallsynta erfarenhet?
Vad har du for forvantningar pa helgen?

R ‘
12.30 Gemensam Lunch / u“" ’, SWRTe
13.30 Nulage i projektet Gemensamt larande | ”” { /
14.00 Patientforetradare — en viktig roll. i , \ 2

Varfor behodvs jag? Riksforbundets egna medlemsundersdkning 4

2017 och Novus undersodkning 2016. “Bygg din argumentation” l\ |
15.00 Tastebreak (Foto) 5% | aa—a"
15.30 Uppdragsbeskrivning for Riksforbundets patientforetradare. " = |
Diskussioner och reflektioner.
17.00 Sjukvardens struktur
18.00 Tid for mingel, samtal och egna reflektioner

19.30 Gemensam middag pa hotellet
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

Syfte
Att starka och tydliggora rollen som patientforetradare

Mal

» Att tydliggodra vad rollen som patientforetradare innebar utifran
uppdragsbeskrivningen

o Att tydliggora i vilket sammanhang arbetet bedrivs — stort som smatt

e Att tydliggdra hur samverkan med CSD kan fortsatta

* Att tydliggdra formalia och processer kring uppdraget



Q107 USPams saseasiq aley

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

e 1500 medlemmar

e 63 medlemsorganisationer
e Fria gruppen

e 6 regionala natverk

e 16 patientforetradare

S\-ll 1 CVRAITA

R
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\ar vision

e Riksforbundet Sallsynta diagnoser ar en
intresseorganisation for dem som har sallsynta
diagnoser, i huvudsak syndromdiagnoser som har
genetiska orsaker, leder till flera olika
funktionsnedsattningar och inte tillh6r nagon storre
sjukdomsgrupp. Sallsynta diagnoser ar inte ovanliga,
uppskattningar visar att ca tva procent av Sveriges
befolkning beraknas ha en sallsynt diagnos.

e Expertis/kunskap ar lag
e Diagnos ofta forsenad

e Tillgang till vard ar ojamlik
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Brist pa nationell ssmordning i Sverige

Ingen nationell
strategi

Sverige ar en av de fa lander dar
man fortfarande inte har utvecklat
en nationell strategi for Sallsynta
diagnose trots EUs rekomendation
2013. Just nu pagar en nationell
samordning via SKL. Det finns 6
Centrum for Sallsynta diagnose vid
universitetsjukhusen. Brist pa
nationell samordning, riktlinjer och
implementering.

Lag utan
genomslag

Patientens stallning i varden har
inte starkts sedan patientlagen
antogs 2015. Patienter upplever
inte att de ar delaktiga i sin vard, fa
har fast vardkontakt, och det saknas
samordning.

/Vardanalys 2017 (2)

Brist pa
samordning

Flera myndigheter har pavisat stora
kortkommanden vid samordningen
av vard i det svenska
sjukvardssystemet. Detta paverkar
individer med sallsynta diagnoser.

/Vardanalys, Socialstyrelsen

Psykisk ohalsa

Hogre incidens av stress, angest och
oro hos anhdriga och individer med
sallsynta diagnoser.

/ Broberg, 2014

SYLLSYNTA
DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN



Gemensamt larande

* \Vem ar jag?’

* Vad kan jag?

* Vad vill jag?

* Varfor engagerar jag mig?

* Forvantningar pa helgen?
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

Varfor just jag? Varfor valde jag att tacka JA?
 Patient med mina egna erfarenheter!
 Representant for alla med sallsynt diagnos!
* Popular, snall eller brakig? Gisslan?

Vad vill jag?

* Fa battre vard sjalv?

* Bidra till battre vard for andra?

* Utveckla "mitt” CSD

* Formedla sallsynthetens dilemma

e Personcentrerad vard?



VARFOR ENGEGERAR JAG MIG SOM PATIENTFORETRADARE
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

Sallsynthetens dilemma

"Ett dilemma som innebar att manga som har en ovanlig sjukdom ocksa
riskerar att behdva hantera en stor okunskap hos saval vardgivare som
ovriga delar av samhallet som exempelvis skola och arbetsmarknad.”

- Elisabeth Wallenius
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Forvantningar pa dagen
- |
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Nulage Gemensamt larande



Vi

sSion

Vision

Mission

Optimal patientmedverkan i
partnerskap for varje manniska
som har en sallsynt diagnos

genom

samverkan och organisering pa
lokal, regional och riksniva kring alla
kompetenser och resurser*

*alla resurser - hos personen, narstaende, |
varden och andra intressenter
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Mal for projektet

* Okad samverkan mellan professionella, patienter och narstaende

* Fordjupat samarbete, erfarenhetsutbyte och stod mellan CSD och
patientrepresentanter

Genom:

e Utveckling av ett arbetssatt inspirerat av personcentrering pa CSD

* Plan for fortsatt utokat samarbete och hallbar metod for fortsatt utveckling



Gemensamt larande

Referensgrupp

(representanter fran centrala
intressenter)

Veronica Wingstedt de flon
Karin Hogvall

Beata Ferencz

Irma Lindstrom Kjellberg
Pontus Holmgren

Ulf Kristoffersson

Thomas P Larsson
Elisabeth Wallenius

Sara Riggare (ad))

Projektledning

Planeringsgruppen

(representanter fran de 6 centrumen och
projektiedning)

Aggeliki Savvidou Levinsson
Catarina Lundin
Veronica Hubinette
Charlotte Lilja
Monica Hedman
Eva Bandmann
Karin Hogvall

Pi Tufvesson Cohen
Inger Broman
Pontus Holmgren
Beata Ferencz
Elisabeth Wallenius

(projektledare och resurser fran Gro organisationsutveckling & Sallsynta diagnoser)

Beata Ferencz

Karin Hogvall Pontus Holmgren

——
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Regionala arbetsgrupper

Grupper vid varje CSD med representanter fran brukare och
professionella)

CSD Norr

Jonas Forsberg, Mona Sjostrom, Ewa Wiklund Jonsson, Magnus
Burstedt

CSD Uppsala-Orebro

Aggeliki Savvidou Levinsson, Anki Cetin, Cecilia Soussi Zander, Eva
Bandmann, Ingela Sjéberg

CSD Stockholm - Gotland

Karin Hogvall, Lise Murphy, Annalena Josefsson, Ann Nordgren, Katja
Ekholm, Kristina Gustafsson Bonnier

CSD Sydést

Charlotte Lilja, Christina Alnervik, Jenny Eklind, Inger Broman, Charlotte
Johansson, Karin Olsson

CSD Syd

Catarina Lundin, Ulf Kristoffersson, Malin Lenneryd, Pi Tufvesson Cohen,
Nicoleta Barna

CSD Vast

Niklas Darin, Veronica Hubinette, Monica Hedman, Emma Lindsten, Nette
Enstrom

Elisabeth Wallenius

“DIAGNOSER™
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Gemensamt larande tidslinje 2018

Referensgrupp (med representanter fran centrala intressenter) >
Planeringstraffar med representanter fran regionala arbetsgrupper (koordinering och planering av arbete regionalt och lokalt >
Regionala arbetsgrupper vid varje CSD med representanter for brukare och profession (koordinering och planering) >

Samverkansarbete— Larandeutbyte mellan tre CSD, en gang pa host och en pa var. >
jar Naverkstrdfar L juni Natverksuatar '
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' Alla | - Stockholm !  Patient- | 1 Sydést | ' Stockholm | ! Syddst | ' Alla :
l arbetsgrupper | l Uppsala-Orebro | retridare | | Vst | ' Uppsala-Orebro ! Vast : ' arbetsgrupper
X fran resp. CSD | |\ Norr | .\Syd | .\Ncirr ------ S Sl'i lllll | | fiaj-rEsE)-(ES-D-J
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Personcentrerat utvecklingsarbete i vardagen
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

CSD overgripande mal

* Centrum for sallsynta diagnoser har som mal att verka for att personer
som har sallsynta diagnoser far samma mojlighet till diagnos, adekvat
behandling och samhallsservice som andra invanare har enligt svensk
lagstiftning. Sarskild uppmarksamhet ska riktas mot de sarskilda behov
som ar betingade av sallsyntheten. Utgangspunkten for allt arbete ska

vara patientens perspektiv.
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Patientforetradare — en viktig roll!
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

"For att vara trygg och kunnig i rollen som patientrepresentant i
samverkan med sitt CSD behover man grundlaggande kunskaper om vad
uppdraget och arbetet innebar och forstaelse for i vilket sammanhang

som arbetet bedrivs.”



Varfor behovs vi?

Ar det viktigt att vara en patientféretradare?

Varfor behovs vi?

Lag utan genomslag — sallsynt undersdkning

SYLLSYNTA
DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN



https://www.youtube.com/watch?v=36hvLA0A8yU
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser
medlemsundersokning

Lank till hela medlemsundersodkningen sallsynta diagnoser

https://www.sallsyntadiagnoser.se/wp/wp-

content/uploads/2017/02/Medlemsundersokning-Sallsynta-diagnoser-

feb.-2017.pdf



https://www.sallsyntadiagnoser.se/wp/wp-content/uploads/2017/02/Medlemsundersokning-Sallsynta-diagnoser-feb.-2017.pdf
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Fokus pa varden 2017-02-28

Kort om genomforandet

L/

* Webbenkat

L/

L/

* Medlemmar med en sédllsynt diagnos eller som har barn/anhoérig med en

®

sallsynt diagnos.

L/

* 1620 intervjuer med en deltagarfrekvens pa 35%.

L/

&

L/

« 4 november - 29 december 2016.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser : : Il( )Vl JS
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Fokus pa varden 2017-02-28

Endast 4 av 10 upplever att de alltid far den medicinska
vard som behovs utifran den sallsynta diagnosen

FRAGA: Hur upplever du / din nérstdende / barnet vérden utifrén den séllsynta diagnosen? Jag / min
ndrstaende / barnet upplever att jag / hen fdar den medicinska vard jag / hen behéver sésom
medicinering, kirurgi etc....

34% 16% oy 5%

m Alltid Ibland Sallan M Aldrig Vet ej

BAS: Samtliga (n=1620)

Riksforbundet Sallsynta diagnoser : : Il( )Vl JS
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Fokus pa varden 2017-02-28

Endast drygt en fjardedel far tiligang till rehabilitering
[habilitering

FRAGA: Hur upplever du / din ndrstéende / barnet vérden utifrén den séllsynta diagnosen? Jag
upplever att jag / hen fdr tillgang till den rehabilitering / habilitering som jag / hen har behov av

33% 19% 11% BELFZ

...stod och forstaelse for de psykologiska aspekter som diagnosen medfér och erbjuds
psykologiskt stod for att bearbeta situationen

13% 21% 24% 29% 13%

...stod utifran den sociala paverkan som diagnosen medfor t.ex. kuratorstod
(ekonomiskt eller socialt stéd)

20% 21% 33% 16%

| Alltid Ibland Sallan W Aldrig Vet €]

BAS: Samtliga (n=1620)

Riksforbundet Sallsynta diagnoser : :Il( )V(JS




Fokus pa varden

Drygt halften anser att det ar svart att fa den vard som man
bedomer att det finns behov av

FRAGA: Upplever du / din nérstéende / barnet att det ér Idtt eller svért att fG den vérd som du / din
ndrstaende / barnet bedémer att det finns behov av, utifrén den sdéllsynta diagnosen?

Mycket l5tt

Ganska latt

Ganska svart

Mycket svart

Vet g]

BAS: Samtliga (n=1620)

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

9%

29%

30%

23%

—

— 38%

— 53%

(SYLLSYNTA
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2017-02-28

=] 1OVUS



Fokus pa varden

2017-02-28

Nar de far onska fritt kring hur varden utifran den sallsynta diagnosen
skulle fungera onskas primart mer kunskap och samordning

"Att saker inte tog san tid,
att det inte blev sa mycket
vantan och inte sa manga

olika personer
inblandade.”

”Stod till forskning sa att alla
behovande snabbt far
diagnos och lamplig
behandling.”

“Att det fanns nagonstans att vanda
sig pa sjukhuset som kan ge
information om diagnosen och att de
olika vardinstanserna var kopplade till
varandra. Att det fanns en
samordnare.”

BAS: Samtliga (n=1620)

12 Riksforbundet Sallsynta diagnoser

“Att man blir tagen pa allvar och inte
bara kollar blodtrycket om man
berattar om andra symptom eller
stallen man har ont pa.”

"Kunskap viktigast.
ldag okunskap om sallsynta
sjukdomar. Kompetens och vana av
patienter med sallsynt sjukdom.
Samlad kompetens och bra
bemotande. Less pa att forklara
sjukdomen och fa fel vard. Riktlinjer
adekvata. EJ BLI IFRAGASATT eller
dumforklarad av vardpersonal. Ej
prestigejakt utan att de kan be om
hjalp av kompetent personal sa att
patienten far adekvat vard. Likvardig
vard i landet. Kompetenshojning
generellt..”

=] 1OVUS

£SYLLSYNTA =

"DIAGNOSER =

RARE DISEASES SWEDEN
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Fokus pa varden 2017-02-28

Drygt en av fyra kanner till att det finns Centrum for Sallsynta
Diagnoser (CSD) vid universitetssjukhus

FRAGA: Kénner du / din nérstdende / barnet till att det finns Centrum fér Séllsynta
Diagnoser (CSD) vid universitetssjukhus?

Ja 28%

Nej 59%

Vet gj 12%

BAS: Samtliga (n=1620)

14 Riksforbundet Sallsynta diagnoser : : Il( )Vl JS
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Fokus pa varden 2017-02-28

4 av 10 kanner inte till om det finns expertteam for just
deras / deras anhoriges sallsynta diagnos

FRAGA: Kdnner du / din nérstdende / barnet till om det finns Vet ej; 4
expertteam for just din / din nérstaendes / barnets sdéllsynta diagnos?

Vet att det finns 31%
Tror att det finns 19%

Tror inte att det finns 21%

40%

Vet e] 19% Sex av tio av dem som tror /

vet att det finns expertteam for
deras / den ndirstaendes
sdllsynta diagnos har haft
kontakt med expertteamet

Vet att det inte finns

BAS: Samtliga (n=1620)

15 Riksforbundet Sallsynta diagnoser : : Il( )Vl JS
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Fokus pa varden 2017-02-28

Tre av fyra ar beredda att resa for att fa expertvard, oavsett
var i landet den ar placerad

FRAGA: Om det fanns ett expertteam med samlad medicinisk kompetens fér din / din nérstdendes / barnets diagnos
pd annat ort i Sverige, ér du / din ndrstdende beredd att resa dit for att fa den varden, oavsett var i landet den dr
placerad?

o .
I3 750/ ‘ 80% Barn 18 ar
eller yngre
Nej %
Vet g] 17%

BAS: Samtliga (n=1620)

17 Riksforbundet Sallsynta diagnoser : : Il( )Vl JS
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Bygg din egen argumentation -reflektioner

 Malgruppsinrikta — landsting, CSD. Ratt niva.
* Borja med egen historia

sedan koppla till sallsynta dilemmat
* Drastiska siffror ar bra att vacka folk med
* Se 0ss sjalva som specialister

vi har egen erfarenhet om hur det ar

att leva med en sallsynt diaghos

. .
a3



= SSUSYLLSYNTA .
| DIAGNOSER ™

% RARE DISEASES SWEDEN

Uppdragsbeskrivning

Patientforetradare finns knutna till riksférbundets 6 regionala SYLLSYNTA
“DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN

natverk och fungerar som stod for det arbete som pagar for att
forbattra varden for sallsynta diagnoser. Genom sina samlade

erfarenheter ska patientféretradare verka for att varden for (3

Patientforetradare

sallsynta diagnoser utvecklas med patienten i fokus med ett
personcentrerat forhallningsatt som tar tillvara pa patientens och

anhorigas behov och perspektiv under hela vardprocessen.

0 ) B I

Arbetet med personcentrerad vard for sallsynta diagnoser sker pa

nationell, regional och lokal niva.
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Sjukvardens struktur
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

For att vara trygg och kunnig i rollen som patientrepresentant
behover man grundlaggande kunskaper om vad uppdraget och
arbetet innebar och forstaelse for i vilket sammanhang som

arbetet bedrivs.
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Gemensamt larande - att vaxa som patientféiretréidare

* Vem styr sjukvarden?

e Kan vi styra sjukvarden?
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Gemensamt larande - att vaxa som patientféiretréidare

Statens roll i halso- och sjukvarden;
”Stifta ramlagar for hur halso- och sjukvarden skall bedrivas”
- Patientlagen

Det ar Socialdepartementet som ansvarar for Halso- och sjukvardsfragor

Annika Strandhall Lena Hallengren
Socialminister Barn- aldre- och jamstalldhetsminister
2 {3
“ y/
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

8 myndigheter som har uppgifter med inriktning pa varden;
* Socialstyrelsen
* SBU (Statens beredning for medicinsk utvardering)
e Vardanalys
* Lakemedelsverket
 TLV (Tandvards- och lakemedelsformansverket)
* Folkhalsomyndigheten

* VO (Inspektionen for vard och omsorg)
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

Primdérvard — basen i svensk sjukvard. Over 1000 vardcentraler.

Lanssjukvard — over 20 lanssjukhus och ca 40 lansdelssjukhus
som ar lite mindre och som inte har alla typer av
specialistmottagningar

Regionsjukvard — 9 regionsjukhus (universitetssjukhus). Sallsynta
och komplicerade sjukdomar och skador.
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

Sverige har 290 kommuner och 20 landsting/regioner*
Sjukvardsregionerna ar 6 till antalet.

Inom varje Sjukvardsregion vaxer ett CSD fram.

>I<Ex Region Gotland och Region Skane
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

Patientlagen — 6vergripande innehall och viktiga delar

* Delaktighet
e Fast vardkontakt
* Vardplan
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Patientlagen (SFS 2014:821)

3 kap Information
1 § Patienten ska fa information om

-vid vilken tidpunkt han eller hon kan forvanta sig fa vard

-det forvantade vard- och behandlingsforloppet

- metoder for att forebygga sjukdom eller skada
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Patientlagen (SFS 2014:821)

2 § Patienten ska aven fa information om

-mojligheten att valja behandlingsalternativ, fast lakarkontakt samt vardgivare och utforare av offentligt

finansierad halso- och sjukvard

-mojligheten att fa ny medicinsk bedomning och fast lakarkontakt

7 § -Den som ger informationen ska sa langt som mojligt forsakra sig om att mottagaren har forstatt

innehallet i och betydelsen av den [amnade informationen.

- Informationen ska lamnas skriftligen om det behovs med hansyn till mottagarens individuella

forutsattningar eller om han eller hon ber om det.
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Patientlagen (SFS 2014:821)

6 kap Fast vardkontakt och individuell planering
1 § Patientens behov av trygghet, kontinuitet och sakerhet ska tillgodoses. Olika insatser for

patienten ska samordnas pa ett andamalsenligt satt

2 § En fast vardkontakt ska utses for patienten om han eller hon begar det, eller om det ar
nodvandigt for att tillgodose hans eller hennes behov av trygghet, kontinuitet, samordning och

sakerhet.

3 § Patienten ska fa mojlighet att valja en fast lakarkontakt inom primarvarden 35% har ingen fast
lakarkontakt
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Gemensamt larande - att vaxa som patientforetradare

Sondag
9.00 Spetspatient
Ett koncept att bara med sig i form av ett patient - CV
10.15 Tastebreak
10.45 ERN — Eurordis — Internationellt
12.00 Gemensam lunch
13.00 Det goda exemplet och egna initiativ
14.00 Kommunikation och formalia
15.30 Avslutande diskussion

16.00 Slut
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Spetspatienter och
personcentrerad vard




S  {SVLLSYNTA . w
%= 'DIAGNOSER™ =

— RARE DISEASES SWEDEN

Roster om att vara spetspatient

"En patient som driver utvecklingen framat for de sina”
” En patient som gar i spetsen och som ar med och utvecklar varden”
"En patient som driver utvecklingen framat for de sina”
” En patient som har formagan att ha halsa i narvaro av sjukdom”
” En patient med mycket drivkraft”
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Spetspatient

i !!3 S
g&@& i § §§ = WIKIPEDIA Q

Spetspatient

A w Z
33333 ‘.“..“‘ :,,,,,,,g En spetspatient avser en patient (eller narstdende), ofta med kronisk eller langvarig sjukdom,
353 3 3 “‘.“.’. : i3 som kan mycket om sin sjukdom.!"! Ordet fanns med pa Spréakradets nyordslista 2017 och

kan ses som en svensk motsvarighet till det engelsksprakiga begreppet E-patient.

~ Referenser Y

1. A "Kunniga patienter kan forbéttra varden” <
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Patient CV

Patient Curriculum Vitae
| samarbete med projektet Spetspatienter

— T
\ e

Bakgrund och erfarenheter relevanta for den sallsynta
diagnosen

* Arjag en spetspatient?
* Spetsanhorig?
* Vad ar mina kunskaper?

* Vilka ar mina erfarenheter?

Nuvarande anstdllning

o N| hittar CVT pa hem5|dan

GEMENSAMT LARANDE ' Kunskap och erfarenheter
R : ! larande
Pressmeddetande om Storra® |

Gemensamt Wrande, september 2017

Respekt = =

Planeringstaft 2017

Opponhot Forstaelse Poscy patsauesresariarter
? ..
e Lyhbrdh' Borva 2016 Erfarenheter av vdirde

Stortra® 2018 Samverkan
Patent CV engeiska

Gemensamt ldrande — samverkan mellan o LA

patienter och vardgivare
Trilngrsf! Uppsala Oretro

Arvafondsprojektet Gamensaent lirande ska utifrls otf patientperspektly 15rdjupa kunskapen
om och ta fram effektiva modeller 10r utveckiing av personcentrorad vard 1oc alla personer
som har silisynta diagnoser,


https://www.sallsyntadiagnoser.se/wp/wp-content/uploads/2018/05/Patient.CV_.Svenska.Rare_.Diseases.Sweden-2.pdf

European Reference Networks

Patient

Specialist
behandling

“DIAGNOSER

S RARE DISEASES SWEDEN

* Virtuell vard
Specialistradgivning

.‘.'.’\ SHEOpEa * Generera kunskap
AT Reference .
05%? Networks Dela erfarenheter, expertis,
forskning och innovation
Sjukhus Diagnos/grupp ERN * Sprida kunskap
Kliniska riktlinjer, vardkedija,
utbildning
Specialist -
r4dgivning ¥« EvRonDs




ERN

Pediatrisk translantation - TRANSCHILD
Solida extrakraniella tumorer hos barn - PaedCan

Sallsynta endokrina diaghoser — Endo-ERN
Gastrointestinala diagnoser - ERNICA
Gynekologiska tumodrsjukdomar - EUROCAN

Hematologiska sjukdomar - EUROBloodNet
Immunbrist — immunologiska - RITA
Kraniofaciala diagnoser - CRANIO
Karlsjukdomar - VASCern

Leversjukdomar —RARE LIVER
Lungsjukdomar — ERN-LUNG

Metabola sjukdomar - MetabERN

%  ISVLLSYNTA .
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Urogenitala diagnoser - eUROGEN
Neuromuskulara — EURO-NMD

Njursjukdomar - ERKNet
Skelettdiagnoser - BOND
Missbildningar, utvecklingstorning - ITHACA

Cancersyndrom - GENTURIS
Muskoskelett - ReCONNECT
Epilepsi - EpiCARE
Neurologi — ERN-RND
Hudsjukdomar — ERN-Skin
Ogonsjukdomar — ERN-Eye
Hjarta - GUARDO-HEART

-
s

_—
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Sweden

Representative in the ERN Board of Member States:
CHRISTIANSSON Lennart, Notional Board of Health and Welfare

Members:
Karolinska University Mospital ERN BOND

Karolinska Universitetssjukhuset ERN PaedCan

Sahigrenska University Mospital ERAN CRANIO

Y S - G ——— O

ERN on congenital :
malformations and rare P
intellectual disability
(ERN ITHACA)

Thes ERN brings t000eher ©xDens in rane con-
csabiity crsoroes. Congenstal malforrmasions
a¥ect one in 40 babes. For more common
malformations, such as cle 1o, thee are
well-establshed care networks. For raney conv
CLOns, Cxpertse 15 scattered a00es the EU.
Many malformations ocouLr together as part
of ‘syndromes’ associated with abnormal
growth, develooment of soCUal adaptaton
Over 8 000 syndromes have boen desobed.
270 MOST OCowr At 2 frequency of less than
1in2 000

Crvomoseme dsorders ae one of the comr
MONESt Causes of matformanions and inte!-
lectual dsabilty. New tests, such as exome
70 QeNOMe Sequencng, have imoroved the
prospects of diagnosis but e not rautinely
avaidable n more than S0% of highly spe-
caised centres

Expancing access to ths tedhnology is a
iy goal of ERN ITHACA, The network 15 also

developing teieheaith nmatives with virtual

MUllcISCplingry teams across EU contees,
a7d wil Lse vt onling Gincs 10 Improve
ALCess 10 Glagnostics without requinng
patients to travel

ERN THACA will network pavents and patierss
10 develon Dest oractice and ntiate Quideine
development where sequeed. T will estab-
lesh entenia for patent regestry G, acvance
vaning for health professionals and facil:
I2ate resedsch, The network will work with
0stNg netwosks in the feld and with ERNs

SYLLSYNTA
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WITh whom there A Compiementary ina-
esis, while kpeping patients at the certre of
itS ACTIDES. .

NETWORK COORDINATOR

Centrol Monchester University Hospitols
NHS Foundotion Trust United Kingdom
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Vad hander pa EU niva

* Synliggdra sallsynta diagnoser (ORPHANET)
* Forsakra att man anvander samma kodsystem (ICD-11, Orphacodes)
e Stotta nationell plan

e Starka EU samarbete och koordination

The portal for rare diseases and orphan drugs

*Rare diseases are rare, but rare disease
patients are numerous *

* Skapa European reference networks - Aocess olr SOl
_ > [ | S
* Framja forskning N BT

e Stotta utvecklingen av kvalitetsregister
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Europeiska kommissionens rekommendationer for att
stotta sallsynta diagnoser

Comission expert group recomendations to support integration

of RD into social policy
Faststall av alla EU medlemsstater 2016

4. Medlemsstater bor framja multidisciplinar, holistisk,
konnnuerllg, personcentrerad och delaktig vard for personer som
lever med sallsynta diagnoser, och stotta de i realisationen av
deras fundamentala manskliga rattigheter


https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf

Bra resurser

t**

F Evnonos

e
[ RareConnect:
Find your community
Your communities
Aoctic dissection mn Synam e Dravet Syndrome
D B3 [ 3w e | [ 7 new mwmtars 2 v pouss |
Lctodermal Dysplasia Fibrodywplasia cesificans Caucher Ssoate
st O Do Fom @ ===
D D [ 2 vwm pom
/4 Ceneral dhc\sdon lchthyodl Mastocytosils and Mast Cell
e - — WMn
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The Voice of Rare Disease
Patients in Europe

Vs LBE PAY
17
‘“I Rare
Barometer

Why join us? Who can register?  How does it work?
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Rare barometer

Ga gdrna med i rare barometer och promota i era ndtverk

Finns dven pa svenska

RE

‘U I Rare

Barometer
Voices

4



https://www.eurordis.org/voices/sv

Mojligheter till vidareutbildning

The EURORDIS Open Academy encompasses the EURORDIS Summer School, EURORDIS Winter School, EURORDIS Digral School
and ePAG Capacity-Bullding Programme.,

Winter School Summer School Digital School (coming soon)
. .’. s
o W x ﬁ * * * t * %

. J .
EURORDIS EURORDIS ~ EURORDIS

WINTER SCHOOL SUMMER SCHOOL DIGITAL SCHOOL

The goal of the Open Academy is to bulld the capacity of rare disease patient advocates at large, as well as a select number of
researchers and cliniclans, so that they can go on to advocate for rare diseases at both local or international levels.
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Samarbeten i Sverige

e |Inkludera i forskning m e Sveriges kommun och landsting
e SUB iﬁ“ e Habilitering

 ERN ¥ nons + SBONN

e Biobank Sweden é%&%’é'& e Socialstyrelsen

o TLV TLV e Nordic Network on Rare Disease

AAAAAAAAAAAAA
LAKEMEDELSFORMANSVERKET
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Regeringens satsning 2018

Langsiktig inriktning for vard och behandling inom omradet sallsynta diagnoser. Malet ar att

skapa okade forutsattningar for en god, jamlik och tillganglig vard med patienten i centrum.

Starka befintliga vardstrukturer, utveckla nationella samordningen samt starka

patientperspektivet nar det galler behandling av personer med sallsynta diagnoser


http://www.regeringen.se/pressmeddelanden/2017/12/barnhalsovard-och-sallsynta-sjukdomar-i-fokus-for-ny-overenskommelse/
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3 konkreta satsningar

Patientmedverkan

* 6 miljoner - Centrum for sallsynta diagnoser i Sverige
* 1,5 miljoner - SKL for nationell samordning av sallsynta sjukdomar. Fran 2019 inrattas
inom ramen for programomradesstruktur for kunskapsstyrning. Sammanhallen vardkedja i

vard som ror sallsynta diagnoser. Referensgrupp med patientrepresentanter. Fran 2019

ersatter detta NFSD

* Socialstyrelsen far medel under 2018 for att fordela som statsbidrag till organisationer, for

en mer patientcentrerad vard for patientgruppen med sallsynta sjukdomar
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Nordic Network on Rare Diseases

im
Nordisk samarbete for Sallsynta diagnhoser.

Nordic Network Rare Diseases
Theme 2018

Varje land har 3-4 representanter fran myndighet, sjukhus och

patientorganisationer.

Arets tema handlade om 3ldrande och féljande
rekomendationer diskuterades

* Gemensamt sprak for sallsynta — implementering av

orphakoder
 Aldrande och sillsynta diagnoser

* Nodvandigt med kvalitestregister



Det goda exemplet!

Det goda exemplet

Nar ar vi patientrepresentanter? Vid vilka
tillfallen kan vi medverka?
Utbildningsdagar hos CSD

Sallsynta Dagen

Fokusdagar Sallsynta Diagnoser vid
sjukhusen

Stam av via NFSDs hemsida tex.

£SYLLSYNTA
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Det goda exemplet!

Skriva medicinska riktlinjer ihop med patientféreningar
Delta vid utbildning av ST-lakare

Sprida information och kunskap i egen forening

Vara delaktiga i riktlinjer och vardprogram

Bygga gemensamma broar fran patient till profession
eller samhallsaktor

Patientberattelser vid utbildningstillfallen

Samla och dela med sig kring info om vad som hander i
ens region

Paverkansarbete som stottar utvecklingen av CSD
Medverkan i framtagande av
behandlingsrekommendationer

Vardanalys brukarrad

Medverka i styrgrupper

Medverka och planera ”Sallsynta dagen”

T~ _i
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Vad hander framover

*Trillingtraffar under 2018
*Varen: 17e maj Uppsala & 4e juni Goteborg

*Hosten: 18 okt. Stockholm
* Planeringstraff — Ej bokad
* Referensgrupp 9 November kl.10-14

e Stortraff 19-20 November




