
SÄLLSYNT 
MEN INTE 
OVANLIG

Riksförbundet Sällsynta diagnoser
Medlemsundersökning 2022



Riksförbundet Sällsynta diagnoser 20222

Det finns idag mer än 7 000 olika sällsynta 
diagnoser, det vill säga diagnoser som berör 
högst fem personer på 10 000 invånare. 
Sammantaget är det närmare en halv miljon 
människor som lever med en sällsynt diag-
nos i Sverige, lika många som lever med en 
cancerdiagnos1 . Det är inte ovanligt att leva 
med en sällsynt diagnos!
Eftersom det finns så många olika sällsynta 
diagnoser är det svårt att ställa rätt diagnos 
och det tar ofta lång tid innan den rätta di-
agnosen hittas. Kunskapen om varje sällsynt 
diagnos är låg och experterna är extremt få.
Att leva med ett sällsynt hälsotillstånd 
innebär ofta komplexa och livslånga beov. 
Aktörer och verksamheter inom vård och 
andra stödjande samhällsfunktioner behöver 
samarbeta mer, både nationellt och interna-
tionellt.
Hälso- och sjukvården är uppdelad i nivåer 
och stuprör utifrån kroppens olika organ. 
Men när personen behöver insatser från 
flera nivåer och när olika organ är inblanda-
de, är det svårt för vården att för vården att 
samarbeta mellan stuprören. Ännu svårare 

är det om andra funktioner i samhället ock-
så behöver involveras.
Vi använder i denna rapport både uttrycket 
sällsynt diagnos och Socialstyrelsens term 
sällsynt hälsotillstånd som inbegriper även 
tillstånd som inte diagnosticerats än2.

1 .Socialstyrelsen och Cancerfonden ”Cancer i 
siffror 2018” https://www.socialstyrelsen.se/glo-
balassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/
statistik/2018-6-10.pdf

2 .Socialstyrelsen termbank ”sällsynt hälsotill-
stånd” https://termbank.socialstyrelsen.se/?Ter-
mId=826&SrcLang=sv&TrgLang=null

OM SÄLLSYNTA DIAGNOSER
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sällsynta diagnoser och i 
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personer med sällsynta 

hälsotillstånd
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Riksförbundet Sällsynta diagnoser är ett 
förbund för personer med sällsynta hälso-
tillstånd och deras närstående. Våra drygt 
16 000 medlemmar är engagerade i 68 olika 
diagnosföreningar eller i förbundets ”fria 
grupp” när ingen diagnosförening finns. 
Våra medlemmar representerar cirka 200 
olika sällsynta hälsotillstånd.  
Tillsammans verkar vi för att personer som 
lever med ett sällsynt hälsotillstånd ska få 
bättre levnadsvillkor, genom förbättrad vård 
och stöd. Vi agerar för att få uppmärksam-
het för sällsynta hälsotillstånd och påverkar 
politiker, övriga beslutsfattare, vårdgivare 
och andra berörda samhällsinstanser. www.
sallsyntadiagnoser.se

Medlemsundersökningen 2022

I december 2021 deltog 1 483 personer som 
lever med ett eller flera sällsynta hälsotill-
stånd, eller som är närstående, i Riksförbun-
det Sällsynta diagnosers omfattande med-
lemsundersökning. Majoriteten av frågorna 
som ställdes har författats av Riksförbun-
det Sällsynta diagnoser, och bygger delvis 
på tidigare undersökningar. En handfull 
externa frågeställare har också bidragit till 

enkäten: Ågrenska Stiftelsen, Centrum för 
Sällsynta Diagnoser i Samverkan, Genomic 
Medicine Sweden, Kunskapscentren för 
sällsynta odontologiska tillstånd, SKR - Sve-
riges Kommuner och Regioners nationella 
programområde för sällsynta sjukdomar, 
Myndigheten för Vård och Omsorgsanalys, 
SBU - Statens Beredning för Medicinsk och 
Social Utvärdering, TLV – Tandvårds- och 
Läkemedelsförmånsverket och LIF – de 
forskande läkemedelsföretagen.

RIKSFÖRBUNDET
SÄLLSYNTA DIAGNOSER

Vår vision är att ”Alla som lever med 
ett sällsynt hälsotillstånd och deras 
närstående ska kunna uppnå bästa 
möjliga livskvalitet under hela livet”.
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SAMMANFATTNING OCH ANALYS AV DE 
VIKTIGASTE RESULTATEN

Vår webbaserade medlemsundersökning 
genomfördes mellan 29 november och den 
22 december 2021 och besvarades av 1483 av 
Riksförbundets medlemmar, vilket motsva-
rar en svarsfrekvens på 17%.Undersökning-
en besvarades av personer som själv lever 
med ett sällsynt hälsotillstånd och närståen-
de så som personer som både är närstående 
och lever själv med ett sällsynt hälsotill-
stånd. Deltagare visar sig vara en homogen 
grupp med hög utbildningsnivå, och födda i 
Sverige men med en förvånansvärt låg grad 
av heltidssysselsättning som till viss del ang-
es bero på sällsyntheten. En av tio deltagare 
uppger att deras sällsynta diagnos/er inte 
står med i patientjournalen och därmed blir 
synligt för behandlande vårdpersonal. Det 
betyder att var tionde behöver informera 
vårdpersonalen på nytt om det sällsynt ahäl-
sotillståndet vid varje vårdbesök.

Tillgång till rätt diagnos

Tiden mellan första vårdkontakten och att 
den sällsynta diagnosen ställs visar på stor 
ojämlikhet. För en av tre deltagare tog det 
mindre än sex månader, medan det tog mer 
än tio år för var femte deltagare, för att få en 
diagnos ställd. Enstaka deltagare uppger att 
det tog längre än 30 år innan den sällsynta 
diagnosen ställdes. Denna orättvisa stannar 
inte vid den längre tid det tar att få en diag-
nos ställd utan gruppen rapporterar genom-
gående sämre upplevelser i kontakt med 
vården. Det gäller både tillgång till vård efter 
behov, tillgång till fast vårdkontakt och den 
upplevda hjälpen som vården erbjuder med 
samordning av befintliga vårdkontakter.

Tillgång till vård efter behov 

Personer med sällsynta hälsotillstånd har 
sällsynt många vårdkontakter: under andra 
halvan 2021 har tre av fyra besökt primär-
vården mellan en till tre gånger, två av tre 
uppger besök hos specialistvård och mer än 
hälften har dessutom besökt sjukhus en eller 
fler gånger. Ändå upplever stora delar av 
gruppen att de inte fått vård när de har be-
hövt det och i delgruppen där den sällsynta 
diagnosen ställdes efter mer än tio år sedan, 
är det knappt hälften som uppger att de inte 
fått den vård de behövt. Knappt tre av tio 
uppger även att de har blivit nekade vård på 
grund av det sällsynta hälsotillståndet. 

Närstående till en eller flera 
personer som lever med ett 
sällsynt hälsotillstånd.
Jag lever själv med ett sällsynt 
hälsotillstånd.
Jag lever själv med ett 
sällsynt hälsotillstånd och 
som närstående.

Antal svar = 1474

47%

37%14%
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Brist på samordning inom vården

De stora vårdbehoven kan antas vara rela-
terade till den stora andelen syndromdiag-
noser hos deltagare, nästan sju av tio uppger 
att det sällsynta hälsotillståndet kan ha effekt 
på mer än ett organsystem. Trots denna 
komplexitet har bara två av tio en vårdplan, 
alltså en sammanhållen planering av mål-
sättningen med alla delar som ingår i den 
egna behandlingen. Även om tre av fem har 
en eller flera fasta vårdkontakter som enligt 
patientlagen ska bidra till att ”tillgodose pa-
tientens behov av trygghet, kontinuitet, sam-
ordning och säkerhet” 3, upplever var fjärde 
att de inte är hjälpta av den. I stället uppger 
nästan hälften av deltagarna att en personlig 
kontaktperson för hjälp med samordning 
och kontinuitet i kontakt med vården skulle 
uppskattas. 

Brist på kunskap även inom vården

Resultaten från vår medlemsundersökning 
visar på en skrämmande bild av en grupp 
individer med komplexa, kroniska hälso-
tillstånd som medför stora vårdbehov, som 
inte kan bemötas av hälsosjukvården på ett 
sammanhållet sätt. 
Bilden kompletteras med uppgiften att 
knappt tre av fem deltagare upplever att 
kunskapen inom vården inte räcker till 
för att ge rätt behandling för det sällsynta 
hälsotillståndet. Även här ser vi en ojämlik-
het i gruppen som fått sin diagnos efter mer 
än tio år.  I denna grupp anger över fyra av 
fem att de upplever att vårdens kunskap är 
otillräcklig för att ge rätt behandling. 
På frågan var de främsta informationskäl-
lorna om det sällsynta hälsotillståndet finns 
svarar två av fem att det är andra diagnosför-

bund eller patientnätverk. Läkare och annan 
vårdpersonal hamnar på plats två.

3.https://www.riksdagen.se/sv/dokument-lagar/
dokument/svensk-forfattningssamling/patient-
lag-2014821_sfs-2014-821.

2 av 10
har en vårdplan
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RESULTATREDOVISNING

Bakgrund deltagare

Nästan hälften av Riksförbundets 1 474 
medlemmar som har svarat i medlemsun-
dersökningen lever själva med ett eller flera 
sällsynta hälsotillstånd. Knappt två av fem är 
närstående till personer som lever med ett 
sällsynt hälsotillstånd. Ytterligare en av sju 
lever själv med ett sällsynt hälsotillstånd och 
är samtidigt även närstående.

Delgruppen närstående

Majoriteten, drygt tre av fyra närstående 
som svarat på enkäten, är kvinnor medan 
bara knappt en av fyra är män. Knappt två 
tredjedelar är föräldrar och en av åtta är 
barn till någon som lever med ett sällsynt 
hälsotillstånd. Åldersfördelningen visar att 
en stor andel, två tredjedelar av deltagarna, 
är 45 år eller äldre. Gruppen närstående 
tillhör en homogen grupp med knappt två 
tredjedelar utbildade på högskolenivå och 
mer än var fjärde har gått på gymnasium. 
Mer än nio av tio är födda i Sverige. Trots 
den höga utbildningsnivån i denna grupp, 
anger mer än hälften att de arbetar i mindre 
omfattning än heltid, vilket hos en av fem

beror på det sällsynta hälsotillståndet. An-
ledningen till detta uppges bero till stor del 
på den krävande vården, och samordningen 
som hamnar på närstående till personen 
som lever med det sällsynta hälsotillståndet.

Delgruppen personer som lever 
med ett sällsynt hälsotillstånd

Även hos personer som själva lever med ett 
eller fler sällsynta hälsotillstånd är majorite-
ten kvinnor, knappt sju av tio, medan bara 
knappt tre av tio är män. Åldern är lite mer 
jämnt fördelat än i gruppen närstående. 
Nästan en av fem som själv lever med ett 
sällsynt hälsotillstånd är 18 år eller yng-
re och ungefär hälften är 45 år eller äldre. 
Nästan två av fem är högskoleutbildade och 
drygt en av fyra har en gymnasieutbildning. 
Andel Sverigefödda är även här större än nio 
av tio.1 av 5 

som lever med ett sällsynt 
hälsotillstånd är 18 eller yngre

3 av 4
närstående till någon med ett 
sällsynt hälsotillstånd är 45 år 

eller äldre
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42%
med ett sällsynt 

hälsotillstånd arbetar 
eller studerar på heltid.  

48%
av närstående arbetar 
eller studera på heltid

66%
är föräldrar till någon med 
ett sällsynt hälsotillstånd

47%
lever med ett 

sällsynt hälso-
tillstånd 37%

är närstående

15%
är både och

66%
lever själv

18%
är anhöriga

Arbetar mindre 
på grund av 
sällsynthet

Arbetar 
mindre 

på grund av 
sällsynthet

Deltagarna 
lever med ett 

sällsynt hälso-
tillstånd

Nej

Utbildning: 
gymnasium eller 

högskola 

Ja

64%
lever själv

89%
närstående
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DIAGNOS

En av tjugo lever utan fastställd 
diagnos

Majoriteten av deltagarna, drygt tre av fyra, 
lever med en eller flera sällsynta diagnoser 
som även står i deras patientjournal. Men 
en alltför stor andel, knappt en av tio, lever 
med en eller flera sällsynta diagnoser som 
inte alla står med i patientjournalen och en 
av tjugo lever utan fastställd diagnos. En 
stor andel, nästan sju av tio, uppger att det 
sällsynta hälsotillståndet är ett syndrom och 
därmed kan ha effekt på mer än ett organ-
system, se figur 2.
4 .https://www.nature.com/articles/s41431-019-
0508-0
5 . www.csdsamverkan.se/

Vill inte ange
Vet inte

Nej, jag lever med ett sällsynt hälsotillstånd 
men har ingen fastställd diagnos.

Ja, en eller flera sällsynta diagnoser men 
ingen står med i min patientjournal.

Ja, en eller flera sällsynta diagnoser 
som står med i min patientjournal.

77%
7%3% 1%

5%
7%

Ja, en eller flera sällsynta diagnoser men 
inte alla står med i min patientjournal.

Antal svar = 1476

Figur 2 Har du en eller flera fastställda, sällsynta 
diagnoser?

Bakgrund

Att få rätt diagnos ställd kan vara utmanande när det gäller sällsynta hälsotillstånd, trots att 
mer än 70% av alla sällsynta hälsotillstånd anses ha en genetisk orsak och därmed är med-
födda4. Ovanliga symtomkombinationer kan vara svåra att tolka och kunskapen om de mer 
än 7 000 sällsynta diagnoser som är kända idag är låg, även inom vården. Är det sällsynta 
hälsotillståndet ett syndrom, vilket betyder att fler än ett organsystem påverkas, kan tillgång 
till rätt diagnos vara ännu svårare att få. Det beror på att svensk hälso- och sjukvård i hög 
grad är splittrad i högspecialiserade stuprör som saknar både strukturer och incitament för 
samordning och samverkan. De Centrum för Sällsynta diagnoser5 som finns idag vid uni-
versitetssjukhusen i alla sjukvårdsregioner, och som har stor kunskap om sällsynta hälsotill-
stånd, har tyvärr inga vårduppdrag. Dessutom har de alldeles för små resurser för att kunna 
stödja primärvården vid den stora utmaningen att snabbt slussa till rätt utredning och di-
agnostik. Att få rätt diagnos ställd är viktigt både för att få den bästa möjliga behandlingen, 
få en förståelse och en prognos för det egna måendet men också för att få trovärdighet och 
bättre bemötande inom vården.
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Diagnostisering

För mer än hälften av deltagarna ligger tid-
punkten för fastställande av diagnos i vuxen 
ålder. För drygt en av fyra ligger tidpunkt för 
diagnos under barnaåren eller tonårstiden, 
för en av åtta vid födseln och för en procent 
under graviditeten, se figur 3. 
Hur fort det gick från att första kontakten 
togs med vården till att den sällsynta di-
agnosen fastställdes varierar stort bland 
deltagarna, se figur 4. För knappt tre av tio 
tog det mindre än sex månader, medan två 

av tio anger att det tog mer än tio år. Bland 
annat nämner vissa att det tagit upp till 
30-40 år från första kontakten med vården 
innan den sällsynta diagnosen fastställ-
des. En jämförelse av delgrupper visar att 
de som fick diagnosen inom sex månader 
eller snabbare, upplever den egna vården 
som mer behovsanpassad och sig själv som 
delaktig i den egna vården i större utsträck-
ning, än delgruppen som fick den sällsynta 
diagnosen ställd efter mer än tio år. Se nästa 
avsnitt Hälso- och sjukvård för personer 
som lever med sällsynta hälsotillstånd.

Figur 3 När fastställdes den sällsynta diagnosen? Figur 4 Hur lång tid tog det att få den sällsynta 
diagnosen från att den första kontakten togs med 
vården?

Under graviditeten

Vid födseln

Under tonåren

Under barnaåren

Som vuxen

Annat nämligen

1% 13% 22% 5% 56% 3%

Antal svar = 1270

3-4 år

Mindre än 6 månader 1-2 år

7-11 månader

4-10 år

Mer än 10 år

Vet inte

Annat

30% 9% 10% 9% 11% 20% 8% 5%

Antal svar = 1272
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I gruppen där diagnos 
dröjt 10 år eller mer 

uppges sämre tillgång till 
vård vid behov

20%

uppger att diagnosen 
inte står i patient-

journalen

1 av 10
Mer än 

50%
 fick sin diagnos 
fastställd i vuxen 

ålder 

För 2 av 10 
tog det mer än 
10 år att få sin 

diagnos fastställd

upplevde ett bättre 
bemötande inom 
vården efter att 

diagnosen ställdes 

JaNej

4 av 10
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HÄLSO- OCH SJUKVÅRD FÖR  PERSONER SOM 
LEVER MED SÄLLSYNTA HÄLSOTILLSTÅND

Den upplevda hälsan

Den upplevda hälsan hos deltagare hamnar 
på ett medelvärde av 5,5 och lutar därmed 
svagt åt det negativa hållet på den givna 
skalan från 1 ”god hälsa” till 10 ”dålig hälsa”. 
Citaten från fritextsvaren nedan förtydligar 
orsaken till denna bedömning. 

• Mycket smärta. 
• Utmaning.
• Lätt att bli sjuk.
• Svårt med återhämtning. 
• Begränsad arbetsförmåga. 
• Begränsad aktivitetsnivå. 
• Snabb försämring och dåligt intresse hos 

primärvården att söka lösning.
• Mer och mer psykisk ohälsa.
• Går inte att få hjälp av vården.
• Osäker utveckling av diagnosen.
• Stress, ekonomiska ekorrhjulet, sjukdo-

mar. Finns inget bra botemedel.
• Orkar bara jobba 50% (utan sjukpen-

ning). Ofta sjuk.Mycket begränsad diet. 
• Kroniska symtom.

• Har inte fått någon som helst hjälp och 
mina olika diagnoser gör att jag har 
stora problem i mitt liv vilket påverkar 
mig psykiskt.

• Lever ett liv där större delen fungerar 
så som jag förväntat mig av vuxenlivet. 
Dock har jag en del frågetecken kvar 
kring hur mycket jag ska orka att jobba/
vad som är hållbart för mig att orka. 
Men har partner, ett boende, trivs bra 
med min fritid och uppskattar livet.

• Obehandlade symtom kan ha orsakat 
organskada. 

Tillgång till vård

Tillgång till vård efter behov är inte alltid 
given för personer som lever med sällsynta 
hälsotillstånd: En fjärdedel uppger att de 
upplevt tillfällen, där de inte fått läkarvård 
eller annan sjukvård efter behov, 14% anger 
att det hänt enstaka gånger och nästan en 
av nio anser att de saknar tillgång till vård 
regelbundet, se figur 5.

6 .https://www.riksdagen.se/sv/dokument-lagar/
dokument/svensk-forfattningssamling/halso--
och-sjukvardslag-201730_sfs-2017-30

Bakgrund

Att leva med ett sällsynt hälsotillstånd ställer individen inför stora utmaningar, då kunska-
pen om de idag kända, mer än 7 000, sällsynta  diagnoserna är låg, även inom vården. Detta 
gäller särskilt syndromdiagnoser, vilket nästan sju av tio av deltagarna i Riksförbundets 
medlemsundersökning lever med. Sveriges vårdvision beskrivs i Hälsosjukvårdslagen som 
en jämlik vård över hela landet6. Om denna vision även ska kunna gälla för personer som le-
ver med sällsynta hälsotillstånd, behöver den nödvändiga kunskapen för rätt behandling av 
sällsynta hälsotillstånd vara tillgänglig över hela landet. Eftersom ett stort antal olika vård-
kontakter inte är ovanligt när man lever med ett sällsynt hälsotillstånd, är även samordning 
av hälso- och sjukvården av stor vikt.  
Då ändamålsenlig läkemedelsbehandling bara finns för cirka 5% av de sällsynta diagnoser  
som är kända idag, bör även uppmuntran till prevention och egenvård vara en avgörande del 
av sjukvården för denna grupp. 
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En jämförelse mellan delgruppen som har 
fått sin diagnos ställd inom mindre än sex 
månader, och gruppen där diagnosen ställ-
des efter mer än tio år, visar stora skillnader 
vad gäller tillgång till vård efter behov.
Bland personer som har fått sin diagnos 
inom sex månader rapporterar bara 13% att  

 
de inte har fått vård när den behövts.
I gruppen som fick sin diagnos efter mer än 
tio år uppger däremot nästan varannan att 
de inte har fått vård när den behövts, se  
figur 6.

Figur 5 och 6 När du haft behov av sjukvård anser du att du har fått det? 

43%

4%

42%

10%
1%

Antal svar = 366

Ja, alltid
Ja, oftast

Nej, det är regelbundet att jag inte får 
läkarvård eller annan sjukvård vid behov.

Nej, enstaka gånger har jag inte fått läkarvård 
eller annan sjukvård vid behov.

Vet inte
Vill inte svara på frågan.

41%

23%

7%
2%

Antal svar = 247

2%
26%

< 6 månader > 10 år
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Nästan tre av tio som lever med ett sällsynt 
hälsotillstånd instämmer helt eller delvis i 
påståendet att de någon gång blivit nekade 
vård på grund av det sällsynta hälsotillstån-
det. När man tittar närmare på gruppen 
där det tog mer än tio år att få den sällsyn-
ta diagnosen ställd ökar andelen som har 
nekats vård till över hälften av deltagarna, se 
figur 7. Anledningar till utebliven vård trots 
behov, är dock samma i båda delgrupperna. 
Det handlar om okunskap hos vårdpersona-
len och att det inte tas hänsyn till patientens 
kunskap och upplevelse, se citat från fritext-
svaren nedan.

• Okunskap inom vården.
• Sjukvården ignorerar ens personliga upple-
velse och behov av vård och stöd.
• Tas inte på allvar.
• Vårdens nonchalans och ignorans och 
uppenbara brist på samordning.
•  För att det är en diagnos som saknar spe-
cialkompetens och särskild vård och inom. 
primärvården (som då blir ansvarig för den) 
har de inte tillräcklig kunskap eller  
förståelse.

Figur 7 Upplever du att du någon gång blivit nekad vård pga ditt sällsynta hälsotillstånd?  T ex inte blivit 
mottagen av en akutmottagning, inte fått behandling för halsont eller annan vanlig åkomma.

Instämmer helt

Instämmer delvis

Tar delvis avstånd

Varken eller

Tar helt avstånd

Vill inte ange

Vet inte

Inte relevant

25% 27% 6% 7% 21% 7% 1% 6%

5% 12% 6% 4% 53% 8% 1% 11%

< 6 månader
Antal svar = 369

> 10 år
Antal svar = 246
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Många vårdbesök

Vården besöktes med hög frekvens av 
personer som lever med sällsynta hälsotill-
stånd även under hösten och vintern 2021. 
Sammanlagt har tre av fyra deltagare besökt 
primärvården de senaste sex månaderna. 
Av dessa har en av fem besökt primärvår-
den en gång, drygt en av fyra uppger två till 
tre besök och lika många uppger fler än tre 
besök hos primärvården. Näst vanligaste 
vårdkontakt var hos specialistvård, där två 
av tre deltagare rapporterade besök. Mer än 
hälften av deltagarna har även rapporterat 
ett eller flera sjukhusbesök, se figur 8.

Besök hos primär eller  
specialistvård

Vår medlemsundersökning visar att del-
tagarna är uppdelade i tre större grupper. 
En tredjedel anger att mer än hälften av 
deras vård sker inom primärvården, medan 
ytterligare en tredjedel uppger att där sker 
mindre än hälften av deras vård. En tredje 
grupp med nästan en av sex uppger att de 
har blandad primär- och specialistvård. 
Inom delgruppen som fick den sällsynta 
diagnosen ställd efter mer än tio år uppger 
nästan hälften att mer än hälften av vården 
sker inom primärvården, se figur 9 på  
sidan 16.

21%19% 25% 29% 5% 1%

67%9% 9% 7% 6% 2%

30%25% 24% 17% 5%1%

38%20% 21% 16% 4% 2%

66%9% 7% 7% 7% 4%

67%5% 7% 11% 5% 5%

52%9% 9% 9% 13%

Antal svar = 1474

Primärvård fysiskt

Primärvård digitalt 
(kry, doktor24, …)

Specialistvård

Sjukhus

Habilitering

Rehabilitering

Annat (specificera nedan)

8%

Ja, 1 gång

Ja, 2-3 gånger

Ja, fler än 3 gånger

Nej

Vet inte

Inte relevant

Figur 8 Har du någon gång under de senaste 6 månaderna besökt hälso- och sjukvården?
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Förtroende för sjukvård

Förtroendet för hälso- och sjukvårdsperso-
nal är inte så stort hos personer som lever 
med sällsynta hälsotillstånd, se figur 10. 
Särskilt för primärvården och personalen 
hos hälso- eller vårdcentraler rapporterar 
bara drygt två av fem mycket eller ganska 
stort förtroende.  Förtroendet för sjukhusen 
och sjukhuspersonal ligger däremot något 
högre, där anger mellan fem och sex av tio 
att förtroendet är mycket eller ganska stort.
Även här ligger andelen som uppger sig ha 
förtroende för vården betydligt högre i del-
gruppen som har fått diagnos inom mindre 
än sex månader, jämfört med delgruppen 
som fått den sällsynta diagnosen efter mer 
än tio år. I den första delgruppen är ande-
len som uppger mycket stort eller ganska 
stort förtroende för de olika vårdformerna 
och personalen mellan 46% och 75%. I den 
sistnämnda delgruppen ligger samma andel 
mellan 30% och 42%, se figur 10 och 11.
Anledningarna till detta låga förtroende för-
tydligas i fritextsvaren som gavs av deltagare 
på frågan ”Vad behöver utvecklas i primär-
vården?”.
• Bättre kunskap! Bättre bemötande! Mer 

ödmjukhet...Man ska inte behöva vara 
rädd för att ringa vc.

• Möjligheten att regelbundet få träffa 
samma läkare är punkt ett. Och att 

läkarna i inom primärvården återgår till 
rollen som ”spindeln i nätet” som har 
koll på vad som händer med olika speci-
alistenheter etc. Sjukvårdens olika delar 
behöver börja prata med varandra igen!

• Det kan inte vara patientens ansvar att 
springa mellan läkarna med frågor om 
behandlingsalternativ och provsvar etc 
för att mottagningarna inte får ekono-
misk ersättning för kommunikation 
sinsemellan!

• Jag tycker det skulle öppna en hälso-
central för personer med omfattande 
funktionhinder och diagnoser så att 
personalen får möjlighet att utveckla en 
bättre kompetens och erfarenhet.

• Det ska inte vara så svårt att få komma 
till läkare, blir ofta stoppad av den som 
svarar när man ringer. Man får sällan 
samma läkare utan måste dra allt om sin 
sjukdom för nästa läkare.

• Uppföljning av resultatet från behand-
ling obefintlig.

• Bättre digitala kontakter utan lång  
väntetid. 

Figur 9  Hur stor del av din vård bedömer du sker i primärvården? 

45% 20% 23% 8% 4%

22% 40% 13% 8% 1% 15%

> 10 år

< 6 månader

Antal svar = 370

Antal svar = 250

Mer än hälften av vården

Mindre än hälften av vården

Blandat

Vet inte, tveksam

Vill inte ange

Inte relevant
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Mycket stort
Ganska stort

Varken eller

Ganska litet

Mycket litet
Inte alls
Vet inte

Inte relevant

Hälso- och sjukvården

Personalen inom hälso- och 
sjukvården

Sjukhusen

Personalen på sjukhusen

Hälso-/vårdcentraler

Personalen hos hälso-/vård-
centraler

16% 49% 17% 9% 4% 3%3%

19% 53% 17% 5%
2%3%3%

17% 55% 15% 5%
1% 3%

4%

23% 52% 13% 4%1%3%4%

8% 38% 20% 15% 7% 2% 6%4%

9% 41% 22% 12% 5%
2%

6% 4%

Antal svar = 363

Antal svar

Figur 10 Ange hur stort förtroende du har för hälso- och sjukvården.  
Diagnos inom mindre än 6 månader.

2%

Mycket stort
Ganska stort

Varken eller

Ganska litet

Mycket litet
Inte alls
Vet inte

Inte relevant

Hälso- och sjukvården

Personalen inom hälso- och 
sjukvården

Sjukhusen

Personalen på sjukhusen

Hälso-/vårdcentraler

Personalen hos hälso-/vård-
centraler

4% 27% 25% 25% 15% 4% 1%

7% 32% 27% 23% 7% 2%2%

5% 32% 28% 17% 9% 4%4% 1%

9% 34% 29% 14% 7% 2%5%1%

5% 25% 27% 22% 13% 4% 2%

7% 25% 29% 24% 10% 4%

Antal svar = 246

Figur 11 Ange hur stort förtroende du har för hälso- och sjukvåden.
Diagnos efter mer än 10 år.
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• Bättre samordning! Har idag fem läkare. 
En skriver ut en medicin som en annan 
anser att jag inte ska äta. De verkar inte 
prata med varandra. Vet inte vem som 
har huvudansvaret. Ingen?

• Bemötandet. Ta patienten på allvar!
• Att uppmuntra egenvård, att läsa vidare 

som läkare om diagnosen efter diag-
nostiska prover eller resultat. Att se hela 
människan, helheten. Inte bara symtom, 
att hitta orsaker och förebygga ohälsa.

Samordning, stöd & delaktighet

Samordning, delaktighet och stöd till egen-
vård är områden där mindre än hälften av 
deltagarna ger vården goda betyg, vilket 
därtill försämrades något under covid-19 
pandemin. Nästan hälften upplever i låg 
grad eller inte alls, att samordning av deras 
vårdkontakter sker på ett ändamålsenligt 
sätt. Mindre än hälften anger att de känner 
sig i hög eller mycket hög grad delaktig i 

besluten om deras vård.  Bara drygt en tred-
jedel instämmer i hög eller mycket hög grad 
att vården är behovsanpassad. Att vården 
uppmuntrar till egenvård upplever bara 
drygt en av fyra i hög eller mycket hög grad, 
se figur 12.

Jämförelse mellan delgrupper

Delgruppen som fick den sällsynta diagno-
sen ställd efter mer än tio år lämnar betyd-
ligt sämre omdömen. Andelen personer 
i denna delgrupp som svarade med ”i låg 
grad” eller ”inte alls” på frågor rörande sam-
ordning, delaktighet och egenvård varierar 
mellan 51% och 69%. I delgruppen som har 
fått diagnos inom mindre än 6 månader 
varierar samma andel bara mellan 21% och 
37%, se figur 13.1 och 13.2.

Att det är lätt att få träffa vårdpersonal 
när du har behövt det?

Att samordningen av dina kontakter med 
vården sker på ett ändamålsenligt sätt?

Att du känner dig delaktig i besluten 
om hur din vård utformas och genomförs

Att vården är anpassad till dina behov 
och önskemål.

Att vården hjälper dig att själv 
hantera/förbättra din egen hälsa, t.ex. 
genom stöd till egenvård

11% 43% 26% 8%

7%
5%

7% 25% 25% 22% 12% 9%

12% 37% 24% 9% 11% 7%

8% 29% 32% 13% 11% 6%

5% 22% 31% 16% 14% 12%

I mycket hög grad
I hög grad

Tveksam, vet ej
Inte relevant

I låg grad
Inte alls

Antal svar = 1460

Figur 12 I vilken utsträckning upplever du att följande uttalanden stämmer för dig som lever med ett sällsynt 
hälsotillstånd?
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17% 54% 15%

6%
5%

5%

11% 33% 22% 15% 9% 11%

18% 44% 15% 6% 8% 9%

12% 43% 23% 6% 9% 8%

6% 27% 23% 14% 13% 17%

Att samordningen av dina kontakter med 
vården sker på ett ändamålsenligt sätt?

Att du känner dig delaktig i besluten 
om hur din vård utformas och genomförs

Att vården är anpassad till dina behov 
och önskemål.

Att vården hjälper dig att själv 
hantera/förbättra din egen hälsa, t.ex. 
genom stöd till egenvård

Att det är lätt att få träffa vårdpersonal 
när du har behövt det?

I mycket hög grad
I hög grad

Tveksam, vet ej
Inte relevant

I låg grad
Inte alls

Antal svar = 367

3% 35% 39% 17% 5%
1%

2% 16% 32% 37% 8% 4%

6% 31% 36% 15% 10% 2%

4% 15% 45% 24% 11% 2%

3% 15% 42% 25% 12%
3%

Att samordningen av dina kontakter med 
vården sker på ett ändamålsenligt sätt?

Att du känner dig delaktig i besluten 
om hur din vård utformas och genomförs

Att vården är anpassad till dina behov 
och önskemål.

Att vården hjälper dig att själv 
hantera/förbättra din egen hälsa, t.ex. 
genom stöd till egenvård

Att det är lätt att få träffa vårdpersonal 
när du har behövt det?

I mycket hög grad
I hög grad

Tveksam, vet ej
Inte relevant

I låg grad
Inte alls

Antal svar = 249

Figur 13.2 I vilken utsträckning upplever du att följandeuttalanden stämmer för dig som lever med ett sällsynt 
hälsotillstånd. - Diagnos efter mer än 10 år.

Figur 13.1 I vilken utsträckning upplever du att följande uttalanden stämmer för dig som lever med ett sällsynt 
hälsotillstånd. - Diagnos inom mindre än 6 månader.
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Bemötande inom vården

Bemötandet inom vården har bara förbätt-
rats marginellt för personer som lever med 
sällsynta hälsotillstånd de senaste tio åren. 
Detta uppger en av fem, däremot anser var 
sjätte att bemötandet har försämrats och 
nästan en fjärdedel upplever ingen föränd-
ring, se figur 14. Ett urval av fritextsvaren 
som förtydligar detta resultat ges nedan. 

Anledningar för bedömningen att vården 
har försämrats:
• Skillnad mellan barn- och vuxenvård.
• Ju äldre, desto sämre.
• Svårare att få läkarkontakt senaste  

5 åren.
• Man ser ner på patienten, tar personen 

mindre på allvar, diskriminerande.

Anledningar för bedömningen att vården 
har förbättrats:
• Större kunskap inom vården de senaste 

20 åren.
• Husläkaren kommer nu ihåg min  

diagnos.... efter 10 år.
• Tydligare, skriftlig, information om 

vilken vård som getts.
• Delaktighet och egenansvar. Men det är 

inte alltid ork finns för det.

Ja, bemötandet har förbättrats. 

Ja, bemötandet har försämrats. 

Nej
Vet inte

Vill inte ange
Inte relevant

28%

24%

17%

9%
21%1%

Antal svar = 1465

Figur 14 Upplever du att vårdens bemötande har förändrats över tid,  om du tittar tillbaka tio år?
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45%

3 av 10
har blivit nekad vård på grund 
av sitt sällsynta hälsotillstånd

3 av 10
har aldrig träffat en expert 

på sitt hälsotillstånd

27%

44%

Ja

Nej

Upplever att 
vården inte är 

tillräckligt anpassad 
till deras behov

Vården stöttar 
egenvård i tillräckligt 

hög grad

4 av 10
har inte fått behandling 
av ett multidisciplinärt 
team med kunskap om 

hälsotillståndet
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Vårdplan

Bara knappt två av tio av deltagarna uppger 
att de har en individuell vårdplan. I delgrup-
pen som har fått sin diagnos efter mer än tio 
år minskas andelen nästan till drygt en av 
tio. Detta trots de stora behoven och många 
vårdkontakter som rapporterades hittills.

Fast vårdkontakt hjälper inte

Andelen deltagare som uppger sig ha en eller 
flera fasta vårdkontakter är något högre. 
Bland alla deltagarna är det drygt tre av 
fem som svarar att de har en eller flera fasta 
vårdkontakter. Knappt en av tolv vet inte vad 
en fast vårdkontakt är, eller om hen har en. 
En av sex uppger att de inte har en fast vård-
kontakt trots behov och denna siffra ökar till 
nästan tre av tio i delgruppen som har fått 
sin diagnos efter mer än tio år, se figur 15.
Av de som anger sig ha en fast vårdkontakt 
är det fler än var fjärde som inte tycker att 
vårdkontakten hjälper till i kontakter med 
vården. En lika stor andel är osäker om så är 
fallet. I stället anger nästan hälften av delta-
garna att de vore hjälpta av en egen kon-
taktperson som hjälper till med samordning 
och kontinuitet i kontakter med vården och 
andra samhällsfunktioner, se figur 16 & 17.
I delgruppen som har fått sin diagnos efter

SAMORDNING INOM VÅRDEN

Ja, en

Ja, flera

Nej, men skulle ha behov av

Nej och jag behöver inte

Jag är tveksam om jag har en/flera

Jag vet inte vad en fast vårdkontakt är

43%

3% 21%

5%

Vill inte ange

Inte relevant

17%

6%

4%
1%

Antal svar = 1470

Figur 15 Har du en eller flera fasta vårdkontakter?

Bakgrund

Fast vårdkontakt är ett av de lagstadgade verktygen som introducerades i patientlagen 2015 
för att öka patientens trygghet, kontinuitet, samordning och säkerhet6 . Ett annat, dock inte 
lagstadgat, verktyg som skulle uppfylla samma mål är en vårdplan som ger en sammanhål-
len målbild och planering framåt i tiden för individens pågående behandlingar. Båda verkty-
gen används tyvärr i för låg utsträckning och uppfyller inte alltid sina mål.
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mer än tio år ligger siffrorna ännu lägre. Där 
uppger mer än två av fem att den fasta vård-
kontakten inte är till hjälp, och en av fem är 
osäker om så är fallet. 

Dessa siffror visar tydligt att ändringar i 
patientlagen även sex år efter dess införande 
inte når gruppen med de största vårdbeho-
ven och även om verktyget med fast vård-
kontakt används så uppfyller det sitt syfte 
alltför sällan.

Samordningen hamnar på  
individen

Med bristfälligt stöd och samordning, blir ti-
den omfattande som deltagarna själva behö-
ver lägga på vård och administration av det 
sällsynta hälsotillståndet. Bara drygt en tred-
jedel uppger att det tar mindre än en timme 
per vecka och drygt en av fem behöver lägga 
två till fem timmar per vecka. Tittar man på 
andel personer som lägger sex timmar och 
mer per vecka på administration och vård, 
är det åter gruppen som har fått sin diagnos 
efter mer än tio år som sticker ut: drygt var 
sjätte lägger mellan sex till tio timmar per 
vecka på administration och vård, nästan en 
av tio lägger mellan elva och tjugo timmar 
per vecka och en av 14 lägger mer än 21 tim-
mar per vecka på administration och vård. 
Mer än en halvtidstjänst, se figur 18.

 6 .https://www.riksdagen.se/sv/dokument-lagar/
dokument/svensk-forfattningssamling/patient-
lag-2014821_sfs-2014-821

Ja
Nej

Vet inte
Vill inte ange
Inte relevant

28%

35%1%

27%

9%

Antal svar = 929

Figur 16 Upplever du att din fasta vårdkontakt hjälper 
dig i kontakterna med vården?
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Det viktigaste för att kunna ha en 
god hälsa

Vi frågade deltagarna även den öppna frågan 
”Vad är viktigast för dig/din närstående för 
att kunna ha en god hälsa?”. Ett urval av 
de olika områden som svaren berörde ges 
nedan:

• Tillgång till vårdgivare som är specialis-
ter på diagnosen och tillgång till funk-
tionella hjälpmedel.

• Må bra. Kunna känna sig accepterad och 
träffa andra människor. Möjlighet att 
vara delaktig i aktiviteter och jobb.

• Tillgång till jämnåriga med samma 
diagnos.

• Att kunna leva som vanligt och känna 
gemenskap med andra människor.

• Specialiserad vård för sällsynta diagno-
ser, bättre kommunikation med sjuk-
vården, bättre beslut för assistans och ha 
mer tid för att kunna jobba med kom-
munikation och lyhörda myndigheter 
som ser helheten.

• Kunskap eller i minsta fall engagerad, 
lyhörd och prestigelös vårdpersonal.

• Bra kontakt med förening och neurolog. 
Terapi. Psykologkontakt. Olika behand-
lingar som kan hjälpa individen med 
sina symtom, t.ex. ångest, depression, 
svårigheter att gå m.m. Kärlek och om-
tanke som för alla andra.

• Acceptans. Kunna förhålla mig till givna 
förutsättningar. Förståelse. Att inte 
överbelasta mig och att få stöd och hjälp 
från hemtjänst för att avlasta så mycket 
som det går.

• Tillgång till specialister och att få en hel-
hets behandlingsplan.  (Läkare, psyko-
log, arbetsterapeut, smärtlindring, osv).

• Läkare som har motivation, kunskap 
och empati.

• Att ”Helheten” fungerar! Jag ska ej 
behöva kämpa själv för varenda sak. Att 
sjukvården som i mitt fall är min ”Vård-
centralen” åtminstone skulle ha någon 
som är kunnig i det syndrom jag har 

eller ett team som finns runt omkring 
som jag kan kontakta och även stämma 
av med.

• Jag tror att personalen är dåligt insatta 
i vad det faktiskt finns för möjligheter 
som gör att saker kan underlätta för 
mig/oss. Känns som jag får lotsa dom.

• Socialt umgänge, stimulans.
• Att man har en balanserad vardag där 

alla runt den med diagnosen samarbetar 
för att personen ska ha så lite psykisk 
påfrestning som möjligt.

• Att det i min vardag finns rimliga förut-
sättningar för att jag ska kunna orka och 
hinna med t ex träning för att förebygga 
värken. Men också att man orkar alla 
vårdbesök och att det finns utrymme för 
det i ens liv. Att arbetsgivaren har förstå-
else. Men också att vården har kunskap 
om syndromet och den vård man skulle  
kunna få.

Ja

Nej

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

23%

47%

20%

10%

Antal svar = 1472

Figur 17 Skulle du och din familj vara hjälpt av att ha 
en kontaktperson som hjälper dig med samordning 
och kontinuitet i dina kontakter inom vården och 
övriga  samhällsfunktioner?
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Figur 18 Uppskatta hur mycket tid du lägger ner i genomsnitt per vecka på vård och administration av det 
sällsynta hälsotillståndet (t ex egenvård, kontakter med sjukvård, myndigheter, samhällsservice, med mera)

22% 28% 17% 9% 7% 12% 5%

45% 23% 5% 4% 6% 7% 9% 1%

0-1 tim

2-5 tim

11-20 tim

6-10 tim

Mer än 21 tim

Inte relevant

Vet inte

Vill inte ange

< 6 månader

> 10 år

Antal svar = 364

Antal svar = 249
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Mindre än en av fyra upplever att kunskaps-
nivån inom vården är tillräcklig för att ge 
rätt behandling av det sällsynta hälsotillstån-
det. Nästan tre av fem upplever däremot att 
kunskapen inom vården inte räcker och en 
av sex är osäker. Se figur 19.
Inom delgruppen som har fått sin diagnos 
efter mer än tio år är motsvarande siffror en 
av tio som upplever tillräcklig kunskap inom 
vården och mer än fyra av fem upplever inte 
att kunskapen räcker.

Tillgång till expertkunskap om det 
sällsynta hälsotillståndet

Bara drygt en av fyra har varit i behandling 
av ett medicinskt expertteam för det sällsyn-

ta hälsotillståndet, det vill säga ett multipro-
fessionellt team med expertis om diagnosen. 
Även om andelen som har fått behandling av 
en expert ligger något högre, tre av fem, är 
det mycket allvarligt att två av fem personer 
som lever med komplexa kroniska hälsotill-
stånd som kräver regelbunden kontakt med 
hälso- och sjukvården aldrig har träffat en 
expert på den sällsynta diagnosen, se figur 
20.1 och 20.2 på sidan 27.
Inte heller deltagarna själva anser sig veta 
tillräckligt mycket om det sällsynta hälsotill-
ståndet. 

KUNSKAPSNIVÅN PÅ SÄLLSYNTA 
DIAGNOSER INOM VÅRDEN

Ja
Nej

Vet inte

Vill inte ange
Inte relevant

23%15%
1%

59%

2%

Antal svar = 1468

Figur 19 Upplever du att kunskapsnivån  inom vården är tillräcklig för att  ge rätt behandling?
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Nästan en av fyra uppger att de saknar kun-
skap. Se nedan ett urval av svar på frågan 
”Vilken kunskap saknar du om ditt sällsynta 
hälsotillstånd?”
• Information kring behandling, utred-

ning, symtom, i princip allt.
• Vad jag kan göra själv.
• Hur tillståndet förändras över tid. Vad 

man kan förvänta sig.
• [information om] Rehabilitering, Trä-

ning, Smärthantering, Psykisk hälsa.
• Vad har jag för rättigheter inom sjuk- 

och tandvård?
• Behov att ha info [på svenska].

Föreningar ger bäst information

Drygt två av fem av deltagarna anger att de 

främsta informationskällorna om det säll-
synta hälsotillståndet är andra diagnosför-
bund, -föreningar, eller -nätverk. På andra 
plats följer läkare som uppges av drygt en av 
tre. På tredje plats kommer informationsin-
hämtning från nätet (googlar) som uppges 
av drygt tre av tio, se figur 21.

Ja
Nej
Vet inte vad ett medicinskt 
expertcenter eller expertteam är.
Vet inte
Vill inte ange

42%7%
2%

42%

7%

Inte relevant

Antal svar = 1474

Ja
Nej

Vet inte
Vill inte ange

Inte relevant

62%6% 1%2%

30%

Antal svar = 1466

Figur 20.1 Har du fått behandling av ett  medicinskt 
expertteam för  ditt sällsynta hälsotillstånd?

Figur 20.2 Har du fått behandling av någon som är 
expert på  det sällsynta hälsotillståndet?



Riksförbundet Sällsynta diagnoser 202228

Figur 21 Var anser du att den bästa informationen om det sällsynta hälsotillståndet finns?   
Du kan välja max tre informationskällor.

Antal svar = 1464

 42%

 34%

 31%

 27%

 22%

 21%

 20%

 16%

10%

5%

4%

2%

2%

Andra diagnosförbund, -föreningar 
eller -nätverk

Läkare

På nätet (googlar)

Riksförbundet Sällsynta diagnoser

Sociala medier Facebook/grupper

Socialstyrelsens kunskapsdatabas för 
sällsynta hälsotillstånd

Expertteam vid de sex universitetssjukhusen

Centrum för Sällsynta diagnoser vid 
de sex universitetssjukhusen

Annat

Annan vårdpersonal

Vänner bekanta

Sociala medier bloggar

Orphan.net, den europeiska databasen 
för sällsynta hälsotillstånd
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7 av 10

per vecka på vård 
och administration av 

sitt hälsotillstånd 

kan det sällsynta hälso-
tillståndet ha effekt på 

mer än ett organsystem

men 
var 4e 

upplever inte 
att den hjälper 

Ja

11 h
1 av 7 lägger mer än 

4 av 10
anger att diagnos-

föreningar och patient-
nätverk är den viktigaste 

kunskapskällan

Hos nästan

20%

47%

har tillgång till fasta 
vårdkontakter 

Nästan hälften 
önskar en individuell 

kontaktperson för hjälp 
med samordning och 

kontinuitet

Nej

6 av 10

2 av 10
har en 

individuell 
vårdplan

Knappt 
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Ja

Vet inte
Vill inte ange

9% 36%

54%

1%

Nej

Antal svar = 1472

Figur 22 Har du blivit    tillfrågadtillfrågad att göra en genetisk 
 testning för det sällsynta  hälsotillståndet?

GENETISK TESTNING

Genetisk testning

Drygt en tredjedel av deltagarna har blivit 
tillfrågade att göra en genetisk testning och 
knappt två av fem har faktiskt genomgått 
testningen. Hos drygt sju av tio resultera-
de testningen i att en eller flera sällsynta 
diagnoser kunde fastställas. Knappt hälften 
har inte genomfört en genetisk testning för 
det sällsynta hälsotillståndet och av dessa 
uppgav drygt två av fem att de hade velat 
göra det, se figur 22 & 23. 

7 .https://www.nature.com/articles/s41431-019-
0508-0

Bakgrund

Som tidigare nämnts anses mer än 70% av alla sällsynta hälsotillstånd ha en genetisk orsak7. 
Därför är förståelsen för genetiken bakom hälsotillståndet viktig för att kunna ställa rätt di-
agnos, hitta en lämplig behandling och ge en prognos. Även tillgång till stöd i samhället un-
derlättas avsevärt efter att patienten har fått en diagnos. Förståelsen kring genetiska faktorer 
är också viktig för forskningen, eftersom genomsekvensering av sällsynta hälsotillstånd 
ofta bidrar med avgörande kunskap om genomets funktion. Slutligen är kunskapen om den 
bakomliggande genetiken viktig även för att kunna bedöma sannolikheten för familjemed-
lemmar att utveckla samma sällsynta hälsotillstånd. Genetisk vägledning för personen som 
lever med det sällsynta hälsotillståndet och dess närstående ska informera om vilka konse-
kvenser en genomisk testning kan ha. Den är därmed en förutsättning för att individen ska 
kunna göra informerade val för eller emot genetisk testning, och därmed en förutsättning 
för personcentrerad vård.
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Bemötande & handläggning

Av dem som fick en diagnos på grund av 
den genetiska testningen anger nästan två 
av fem att de upplever att bemötandet och 
handläggningen inom vården, relaterat 
till det sällsynta tillståndet, har förändrats 
sedan diagnosen ställdes. Ungefär lika 
många tycker inte att bemötandet och 
handläggningen förändrats. Urval av citat 
från fritextsvaren förtydligar på vilket sätt 
bemötandet inom vården har förändrats 
sedan diagnosen ställdes. 

• Det har blivit bättre, med en tydlig  
diagnos så förstår de flesta läkarna.

• Högre intresse från vården.
• Jag har betydligt lättare att få hjälp via 

vården.
• Vissa läkare förstår problemet, vissa 

saknar kunskap och tror inte på mej 
förrän dom läst på.

• Vissa läser inte på och då blir de pro-
blem och nya remisser.

Genetisk vägledning

Vad gäller vägledningen under den genetis-
ka testningen så uppger bara drygt hälften 
att de fått tillräcklig information innan test-
ningen och lite mer än så, nästan tre av fem, 
uppger att de fått tillräcklig vägledning efter 
den genetiska testningen, när resultaten 
förklarades. Knappt en av fyra upplevde att 
informationen inte var tillräcklig innan eller 
efter den genetiska testningen, se figur 24. 
Den genetiska vägledningen erbjöds till 
största del, i nästan tre av fyra fall, av läkare 
inom specialistvård och klinisk genetik. 
Knappt en av sjutton fick ingen genetisk 
vägledning innan testningen och en av tio 
fick ingen information om resultatet efteråt, 
se figur 25. 

Ja

Vet inte
Vill inte ange

9% 38%

52%

1%

Nej

Antal svar = 1475

Figur 23 Har du genomgåttgenomgått  en genetisk testning för 
det  sällsynta hälsotillståndet?

Ja

Vet inte
Vill inte ange

17% 59%

23%

1%

Nej

Antal svar = 557

Figur 24 Upplever du att du fick bra  information/
genetisk vägledning kring  resultatet efter den 
genetiska testningen?
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Figur 25 Av vem fick du information/genetisk vägledning kring resultatet efter den genetiska testningen?  
Du kan välja flera svarsalternativ.

Antal svar = 654

44%Läkare inom specialistvård

4%Sjuksköterska inom specialistvård

28%Läkare inom klinisk genetik

6%Sjuksköterska/genetisk vägledare 
inom klinisk genetik

9%
Jag har enbart fått resultat, ej 
genetisk vägledning efter den 
genetiska testningen

7%Läkare inom primärvården

8%Vet inte

1%Vill inte ange

9%Annan
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ARBETSPLATSSITUATION OCH 
SYSSELSÄTTNING

Utbildning och sysselsättning

Drygt fyra av fem uppger att de har en 
sysselsättning. Den består hos drygt två av 
fem i att arbeta, medan drygt en fjärdedel 
går i skola eller annan utbildning. Drygt 
en av tio har en annan ysselsättning och en 
av sex har ingen sysselsättning. Trots den 
höga utbildningsgraden hos deltagarna i vår 
medlemsundersökning uppger bara drygt 
två av fem en heltidssysselsättning som att 
arbeta, gå till förskola, skola eller annat. En 
sysselsättningsgrad på 75% och 50% uppger 
knappt en av nio deltagare, respektive en av 
tio. Drygt en av sjutton uppger att de har en 
sysselsättningsgrad på 25%.  
Av dem som arbetar eller går i skolan min-
dre än 100% uppger nästan två tredjedelar 
att de arbetar eller studerar i mindre ut-
sträckning än 100% på grund av det sällsyn-
ta hälsotillståndet. Ur fritextsvar framgår att 
den låga sysselsättningsgraden orsakas av 
olika faktorer. 

Främsta anledning är att det sällsynta 
hälsotillståndet inte tillåter en högre syssel-
sättning, dels på grund av symtomen, dels 
på grund av att samhället är dåligt anpassat 

efter individens behov.
Nedan ett urval av svar på frågan ”Vad är 
anledningen till varför du arbetar eller stu-
derar i mindre utsträckning än 100%?” 

• Sjukpensionär, sjukskriven eller sjuker-
sättning.

• Mina fem sista arbetsår arbetade jag 
50%. Jag fick inte diagnos förrän jag var 
66 år.

• Pensionerad eftersom jag inte kan arbeta 
och inte får sjukersättning.

• Självvalt att gå ner till 80%. Hade önskat 
läkarutlåtande för att styrka.

• Han kan arbeta 25-50%, men får inte 
ett sånt arbete då alla önskar någon som 
kan jobba 100%. 
Min närstående kan arbeta men har idag 
ingen sysselsättning (daglig verksamhet) 
för det finns inget som passar hen.

• Min dotter är långtidssjukskriven, med-
an jag arbetar 25% i eget företag.

• Det finns inte ork eller tid att arbeta 
mer. Det tar ganska mycket tid att få till 
vardag för min dotter.

• Några år arbetade jag 75%, men var 
tvungen att gå upp i tid igen.

• Jag är berättigad till lönebidrag så mitt 
arbete får anpassas efter mig.

Bakgrund

Att leva med ett sällsynt hälsotillstånd kan även begränsa individens vardag och möjlighet 
till sysselsättning. Att samhället ger bästa möjliga stöd och förutsättningar för individer med 
ett krävande hälsotillstånd att bidra till och delta i samhället, är en viktig pelare i vårt sociala 
samhällskontrakt. Det har även stor hälsoekonomisk betydelse för samhället, ekonomisk 
betydelse för personen och dess närstående, men framför allt är det viktigt för den indivi-
duella mentala hälsan att vara en självklar och välkommen del av samhället. Samordning 
och kontakt med olika stödfunktioner i samhället bör fungera så smidigt som möjligt för att 
underlätta för individen.
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Situationen i skolan och på  
arbetsplatsen

Bara en av tre uppger att arbetsgivaren eller 
skolpersonalen har kunskap om det sällsynta 
hälsotillståndet och hur det påverkar varda-
gen. En liten större andel, tre av fem, uppger 
att arbetsgivaren eller skolpersonalen visat 
förståelse för de sällsynta utmaningarna. Dä-
remot är det bara hälften av deltagarna som 
uppger ha fått tillgång till anpassningar och 
stöd efter behov. I fritextsvaren lyfter delta-
garna främst att det saknas information till 
arbetsgivare och skola samt kommunikation 
och samarbete mellan dessa och vården. 
Många kommentarer lyfter en svår situation 
i skolan där förståelse, tid, personal och an-
dra resurser till individanpassad och flexibel 
undervisning saknas samt där anpassning 
och hjälpmedel är svåra att få. Följande sam-
manställning av nyckelord, plockade från 
fritextsvaren ger en överblick över vad del-
tagarna saknar mest: Förståelse, Flexibilitet, 
Arbetstider, Hjälpmedel, Empati, Kunskap, 
Respekt, Mindre fyrkantig byråkrati.
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KONTAKT MED ANDRA 
SAMHÄLLSFUNKTIONER OCH STÖD I OLIKA 
LIVSAVSNITT

Samhällsfunktioner saknar  
kunskap

Nästan varannan deltagare uppger sig vara 
i kontakt med samhällsfunktioner som 
upplevs sakna kunskap om det sällsynta 
hälsotillståndet och som inte erbjuder det 
stöd och anpassningar det finns behov av. 
För den största gruppen, nästan tre av tio, 

är det Försäkringskassan och för drygt en av 
sjutton Arbetsförmedlingen. Andra funktio-
ner som uppges är exempelvis kommunen, 
vårdcentral, färdtjänst, försäkringsbolag eller 
tandläkare, se figur 26.  
Denna situation uppges inte ha förbättrats 
avsevärd de senaste tio åren. Mindre än en 
av sju har upplevt ett förbättrat bemötande, 
men nästan tre av tio uppger att bemötandet 

Försäkringskassan
Arbetsförmedlingen
Annan, nämligen:

6%
39%

28%12%
2%

13%

13%

Nej, jag har ingen kontakt med andra 
samhällsfunktioner.
Jag har kontakt med andra 
samhällsfunktioner men upplever att 
det fungerar bra.
Vet inte
Vill inte ange

Antal svar = 1464

Figur 26 Är du i kontakt med andra samhällsfunktioner som du  upplever saknar kunskap om 
det sällsynta hälsotillståndet och som inte  erbjuder det stöd och de anpassningar du har 
behov av?

Bakgrund

En fungerande hälso- och sjukvård är det viktigaste för att alla som lever med ett sällsynt 
hälsotillstånd och deras närstående ska kunna uppnå bästa möjliga livskvalitet under hela 
livet. Utöver detta är tillgång till behovsanpassat stöd i alla livsavsnitt, från barn- till ålder-
domen och för individen liksom familjen viktig. Sverige är ett land med högt välstånd som 
erbjuder omfattande sociala stödfunktioner. De byråkratiska processer som reglerar tillgång 
till dessa är dock omfattande och bygger på kommunikation och kunskapsutbyte mellan 
samhällsfunktionerna. Förutsättningarna för sjukdomsrelaterat stöd baseras i många fall på 
sjukdomsintyg som styrker individens begränsningar och behov. Den stora kunskapsbristen 
kring sällsynta hälsotillstånd är en utmaning även i dessa sammanhang vilket har långtgåen-
de konsekvenser för individernas vardag och livskvalitet.
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inte har förändrats och knappt en av åtta 
tycker att bemötandet har försämrats. 

Fritextsvaren förtydligar att en upplevd 
förbättring oftast går hand i hand med 
större kunskap eller att individen har fått en 
diagnos, vilket förenklar även kontakt med 
och bemötandet av samhällsfunktioner som 
Försäkringskassan och Arbetsförmedlingen. 
Se nedan urval av positiva svar på frågan 
”Hur upplever du bemötandet hos samhälls-
funktioner utanför vården?”

• Mer kunskap idag.
• När diagnosen blev fastställd så blev det 

bättre.
• Efter mycket kamp börjar de ta in mer 

kunskap vilket underlättar för vardagen.

Fritextsvaren som uppger en försämring må-
lar bilden av ett samhälle som saknar förstå-
else eller strukturer för att hjälpa individer 
som inte matchar normen. Bemötandet och 
bedömningsprocesser hos Försäkringskas-
san beskrivs som särskilt negativt. Se nedan 
ett urval av negativa svar på frågan ”Hur 
upplever du bemötandet hos samhällsfunk-
tioner utanför vården?” 

• Hårdare regler kring både sjukskrivning 
och sjukersättning. Många hamnar ut-
anför trots otroligt dåligt mående.

• Försäkringskassan behövs ses över. En 

handläggare ska inte kunna avfärda 
läkarintyg från Sveriges bästa specialist-
läkare. Detta skapar en enorm stress och 
är det som påverkar vardagen mest.

• Det har blivit ett mycket hårdare, och 
mer omänskligt och hårt bemötande.

Familjesituationen

Vad gäller familjesituationen upplever bara 
en av elva att det stöd som ges till syskon 
är tillräckligt. Drygt en av sex upplever att 
stödet inte räcker till och för den största 
gruppen, två av fem, är frågan inte relevant.
Ytterligare en stor del av gruppen, en av tre, 
uppger att de inte vet, vilket tyder på att det 
är en fråga som har fått för lite uppmärk-
samhet hittills, se figur 27. 
De deltagare som saknar stöd uppger i 
fritextsvaren att syskonstöd, och stöd till 
hela familjen, bör implementeras som en 
självklar del i planering av vård och omsorg. 
Det efterfrågas avlastning för föräldrar för 
att kunna erbjuda bra omsorg även för de 
friska syskonen. 
Lika viktigt anses information, både om sys-
konets diagnos på ett barnvänligt sätt, men 
också om livet som friskt syskon. Professi-
onell hjälp till exempel genom möte med 
kurator efterfrågas också, så som möjlighet 
att träffa andra syskon i samma situation, 
där svåra frågor kan diskuteras.

2%

16%

9%

32%

41%

Ja
Nej
Vet inte
Vill inte ange
Inte relevant

Antal svar = 1463

Figur 27 Tycker du att det stöd som ges till syskon är tillräckligt?
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Åldras med sällsynt hälsotillstånd

Vi frågade också deltagarna om hur det är 
att åldras med ett sällsynt hälsotillstånd och 
hur de tänker på framtiden som äldre och 
gammal. Mer än hälften tror inte att det 
finns tillräcklig kunskap om hur livet med 
det sällsynta hälsotillståndet kommer se ut 
när de blir äldre, varken hos dem själva, hos 
vårdkontakterna eller hos samhällsfunktio-
ner utanför vården som de är i kontakt med, 
se figur 28. Bara drygt en av fem anser att de 
själva har tillräcklig kunskap om detta. Kun-
skapen hos vårdkontakter och samhällsfunk-
tioner upplevs ligga ännu lägre, den uppges 
som tillräcklig av en av sju, respektive en 
av fjorton.  Förutom kunskapen så saknas 
även tillgång till hjälp och stöd från vården 
och samhällsfunktioner när man åldras med 
ett sällsynt hälsotillstånd. Nästan en av tre 
saknar detta stöd, och bara en av tio tycker 
att sådan hjälp och stöd finns. Nästan sex av 
tio anger att de inte vet, vilket igen tyder på 

att frågan har fått för lite uppmärksamhet. 
Ett intryck som bekräftas av 2019 års sam-
manställning av SBU – statens beredning för 
medicinsk och social utvärdering8 . 
Se nedan urval av svar på frågan ”Tycker du 
att det finns tillräckligt med hjälp och stöd 
från vård och samhällsfunktioner när du blir 
äldre?”

• Vi är mycket oroliga för vem som ska 
finnas till hjälp för vårt barn när vi inte 
finns mer eller inte orkar mer.

• En plan för hur det då ska ordnas. Vilka 
alternativ finns.

• Plötsligt är man bara äldre, vården 
struntar i diagnosen.

8  .https://www.sbu.se/sv/publikationer/
sbus-upplysningstjanst/erfarenheter-och-upp-
levelser-av-sallsynta-medfodda-sjukdo-
mar-hos-vuxna/

29%

10%4%

57%

Ja 

Vet inte
Nej, vad saknar du?

Vill inte ange
Inte relevant

Antal svar = 1469

Figur 28 Tycker du att det finns tillräckligt med hjälp och stöd från vård och 
samhällsfunktioner när du blir äldre?
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23%

43%

50%
upplever att viktiga 

samhällsfunktioner saknar 
kunskap om sällsynta 

hälsotillstånd

Nästan

Hälften får det 
stöd på arbetsplatsen 

eller skolan som de är i 
behov av

Nej

1 av 4
saknar helt 

sysselsättning

Nästan

Skola och 
arbetsgivare känner 
till hur det sällsynta 

hälsotillståndet 
påverkar livet
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TILLGÅNG TILL LÄKEMEDEL

Läkemedel mot sällsynta  
sjukdomar i Sverige

Mer än hälften av deltagarna anger att de 
inte vet hur processen för att utvärdera och 
fatta beslut om tillgång till läkemedel mot 
sällsynta sjukdomar i Sverige fungerar. Min-
dre än en av tio upplever att processen är 
tydlig, öppen eller lätt att förstå och mer än 
hälften uppger att de inte vet hur processen 
fungerar.

Läkemedelsbehandling

Tre av tio anger att det finns en läkemedels-
behandling för deras sällsynta hälsotillstånd 
som är tillgänglig i Sverige, två av fem anger 
att det inte finns en behandling och en av 
fem vet inte om så är fallet. För 3% av delta-
garna finns det en behandling i Europa, men 
den är inte tillgänglig i Sverige, se figur 29.
För gruppen där läkemedelsbehandling 
finns anger bara drygt sju av tio att denna 
även genomförs med läkemedelsförmån i 
Sverige. Drygt en av sex anger att behand-
lingen inte genomförs. Det förekommer

1%

40%

31%

3%

4%

Ja det finns en läkemedelsbehandling som är 
tillgänglig i Sverige.
Ja, det finns en läkemedelsbehandling som är 
godkänd i Europa men som inte är tillgänglig i Sverige.
Nej det finns ingen läkemedelsbehandling för det 
sällsynta hälsotillståndet.
Vet inte
Vill inte ange
Inte relevant

21%

Antal svar = 1472

Figur 29 Finns det läkemedelsbehandling för det sällsynta hälsotillståndet?

Bakgrund

En ändamålsenlig läkemedelsbehandling finns bara för ungefär 5% av alla sällsynta hälsotill-
stånd som är kända idag. Möjlighet till snabb och enkel tillgång till befintliga behandlingar 
kan vara avgörande för hälsa, välbefinnande eller till och med överlevnad. Det finns dock 
faktorer i Sverige som försvårar tillgång till behandling för personer med sällsynta hälsotill-
stånd, så som befintliga finansieringsmodeller och det regionala självstyret. Även pågående 
läkemedelsforskning är av stor betydelse då tillgång till kliniska studier kan erbjuda en 
snabbare väg till en lovande behandling.
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även att läkemedelsbehandlingen genomförs 
på egen bekostnad, i Sverige eller utomlands, 
samt att den genomförs i enlighet med EUs 
patientrörlighetsdirektiv utanför Sverige. Ur 
fritextsvaren framgår att en större del av den 
rörliga behandlingen genomförs i Norden, 
men enstaka deltagare reser så långt som till 
USA för att kunna ta emot behandling.

Behandlingar som inte genomförs

Anledningar till att en befintlig läkemedels-
behandling inte genomförs varierar. Knappt 
en av åtta har fått besked om att hälso- och 
sjukvården inte kommer erbjuda läkemedlet 
och en lika stor andel vet inte varför de inte 
får behandlingen. Drygt en av tretton väntar 
på besked om sjukvården kommer att erbju-
da behandlingen och en av tjugo önskar inte 
behandlas. Nästan hälften av deltagarna ang-
er dock andra orsaker som t.ex. läkemedlets 
höga kostnader, att förutsättningar för att 
ge läkemedel inte uppfylls eller att biverk-
ningar ledde till att behandlingen avslutades. 
Se nedan urval av svar på frågan ”Vad är 
anledningen till att du/din närstående inte 
behandlas med något av de läkemedel som 
finns för det sällsynta hälsotillståndet?”

• Jag har inte blivit erbjuden att  
få testa än.

• Behandling är inte godkänd i Sverige.
• För dyrt, ej godkänt inom läkemedels-

försäkringen.
• Erhåller läkemedel inom ramen för 

”Compassionate treatment” i väntan 
på prissättning och tillgänglighet för 
förskrivning.

• Fungerade inte, för mycket biverkningar.
• Jag är för gammal nu det ges när man är 

barn.
• Just nu finns det inget behov av någon 

behandling.

Kliniska läkemedelsprövningar

Möjligheten att delta i läkemedelsprövningar 
är få för personer som lever med ett sällsynt 
hälsotillstånd i Sverige. Nio av tio anger 
att de inte deltar eller har deltagit i någon 
klinisk läkemedelsprövning.
Endast en av femtio gör det idag och knappt 
en av fjorton uppger att de tidigare har delta-
git. Det finns även deltagare som inte vet vad 
en klinisk läkemedelsprövning är (3%) eller 
om de själv deltar eller har deltagit i någon 
(5% respektive 6%). Tre av tio skulle vilja 
delta i en klinisk läkemedelsprövning och 
lika många vill inte det. Två av fem uppger 
att de är osäkra, se figur 30. 

30%

29%

1%
40%

Vet inte
Vill inte ange

Ja 
Nej

Antal svar = 1433

Figur 30 Skulle du vilja delta i en klinisk läkemedelsprövning?
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TAND OCH MUNHÄLSA

Delaktighet i tandvården

Bara lite mer än hälften känner sig delaktiga 
i planeringen av den egna tandvårdsbehand-
lingen medan knappt en av elva skulle vilja 
vara mer delaktiga i det. Ur fritextsvaren 
framgår att kallelse till årliga kontroller 
fungerar dåligt, att väntetider är långa samt 
att tandläkarexpertis om det sällsynta hälso-
tillståndet saknas vilket leder till utebliven 
behandling.
Knappt en av fem som fick den sällsynta 
diagnosen ställd under barnaåren, och som 
idag är över 18 år, uppger att övergång från 
barn- till vuxentandvård har varit svår.      
Utmaningar som nämns i fritextsvaren är:

• Lite oklart vart man skulle vända sig och 
vem som hade ansvaret.

• Svårt att hitta en klinik som tar emot en.
• Hade specialisttandvård som barn men 

fick ej samma hjälp som vuxen.
• Vuxenvård helt okunnig om diagnos och 

dess funktion.

• Ja, vuxentandvård kostar pengar som 
man som sjuk inte har. 

Dessa citat, som beskriver utmaningar med 
övergång från barn- till vuxentandvård, 
speglas av svaren från hela gruppen deltaga-
re på frågan vad som bidrar till att tandvår-
den fungerar bra eller dåligt. För att tandvår-
den ska fungera bra uppges detta behövas: 

• Lätt att få tid.
• Är beviljad ”blått” tandvårdskort och 

har både tandläkare och tandhygienist 
som läst på om mitt tillstånd och ger 
mig adekvat behandling.

• Bra tidsbokning till kunniga specialister 
inom rimlig tid, bemöter på ett bra sätt. 
Tydlig och informativ. Påläst.

• Kallelserna kommer som de ska. Bra 
bemötande på plats.

Bakgrund

Tandhälsa ingår inte i det vanliga hälso- och sjukvårdssystemet i Sverige. Detta bidrar med 
ännu ett lager av utmaningar för den som har ett sällsynt hälsotillstånd där mun- och tand-
hälsa är en del av symtomen, vilket gäller mer än hälften av deltagarna. Avsaknad av tillgång 
till specialisttandläkare, okunskap om hur det sällsynta hälsotillståndet och dess behandling 
påverkar tand och munhälsa, utökade behov av större behandlingar med brist på informa-
tion om och tillgång till befintligt tandvårdsstöd är utmaningar som nästa del av vår med-
lemsundersökning vittnar om.
Drygt fyra av fem har regelbunden kontakt med tandvården, se figur 31. Samtidigt uppger 
knappt en tredjedel att man någon gång har avstått från tandvård. Hos en av sex är anled-
ningen att det varit för dyrt. Andra skäl är lång resa och tidsbrist. Var tionde anger annan 
orsak som det sällsynta hälsotillståndet och okunskapen kring det hos tandläkaren, men 
också tandläkarskräck.
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Av de som uppger att tandvården inte funge-
rar bra, nämns följande anledningar: 

• För dyrt, har man sjukersättning är det 
svårt att ha råd. Vissa behandlingar 
avstår man och vad som räknas som 
sjukdom som påverkar munhälsan är för 
snävt.

• Har inga ekonomiska möjligheter att 
besöka tandvården.

• Svårt att få tider (specialisttandvård), 
inte träffat någon med kunskap om 
syndromet.

• Det hade varit bättre om tandvården och 
läkare hade en kontakt med varandra 
för att söka olika bidrag om man går på 
medicin som förstör tänder. I stället för 
att jag ska vara en mellanhand.

• Dåligt med info om vad man kan ha rätt 
till och hur man t ex gör salivprov mm. 
Tandvården har aldrig informerat om 
någonting, vad jag vet.

När munhälsa påverkas av det 
sällsynta hälsotillståndet

För mer än hälften kan symtom från tänder 
eller munnen ingå som en del i det sällsynta 
hälsotillståndet, men en av fem vet inte om 
så är fallet. Denna höga siffra visar tydligt på 
behov av god kunskap om sällsynta hälso-
tillstånd och deras påverkan på tand- och 
munhälsa, både hos tandläkare och inom 
hälsosjukvården, se figur 32. 

79%4%17%

Vet inte

Ja 

Nej

Antal svar = 1469

Figur 31 Har du regelbunden kontakt med 
tandvården?

24%

55%1%
20%

Vet inte

Ja 
Nej

Vill inte ange
Inte relevant

Antal svar = 1451

Figur 32 Kan symptom från  tänder eller munnen  ingå 
som en del i det sällsynta hälsotillståndet?
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I delgruppen där symtom från tänder eller 
munnen ingår som en del i det sällsynta 
hälsotillståndet uppger nästan två av fem att 
de besöker sin tandläkare oftare än en gång 
per år på grund av det sällsynta hälsotill-
ståndet. Samtidigt uppger bara drygt en av 
tre att de fått tydlig information från sin 
tandläkare hur den sällsynta diagnosen eller 
eventuell medicinering kan påverka deras 
tandhälsa. Bara mindre än hälften har fått 
information om hur de kan förebygga och 
underhålla god munhygien kopplat till diag-
nosen, se figur 33.  
Bara knappt tre av tio uppger att de har 
tillgång till hjälpmedel gällande tand- och 
munhälsa, medan nästan en av sex inte har 
det, trots att de skulle behöva det. I fritext-
svaren nämns följande behov: information 
om vilka hjälpmedel som finns, hjälp med 
ekonomiskt stöd, bättre möjlighet för regel-
bunden rengöring, tillgång till bettskena, 
waterpick och eltandborste med mera.

Fritextsvaren tyder på stor okunskap gällan-
de vad som räknas som hjälpmedel för tand- 
och munhälsa. Mer ovanliga hjälpmedel så 
som greppförstorare eller bitstöd nämns inte 
alls, vilket tyder på ett stort behov av bättre 
information. 

Tillgång till specialisttandläkare 
saknas

Trots att symtom från tänder eller munnen 
ingår som en del i det sällsynta hälsotill-
ståndet uppger nästan två av fem att deras 
tandläkare inte känner till det sällsynta häl-
sotillståndet, att de är osäkra om den känner 
till det eller att de inte har en fast tandläkare. 
Vidare uppger bara en av tre att de varit hos, 
eller erbjudits tid för, en specialisttandläkar-
bedömning med anledning av det sällsynta 
hälsotillståndet, medan nästan en av tre har 
inte det, men anser att de skulle behöva, se 
figur 34. 

38%

48%5%9%

Vet inte

Ja 
Nej

Vill inte ange
Inte relevant

Antal svar = 813

29%

33%2%7%

29%

Nej, och jag behöver ingen

Ja 
Nej, men anser att jag skulle behöva det

Vet inte
Vill inte ange
Inte relevant

Antal svar = 816

Figur 33 Har du fått  information hur du kan förebygga  
och underhålla god munhygien i  samband med din 
diagnos?

Figur 34 Har du erbjudits 
specialisttandläkarbedömnning med anledning av det  
sällsynta hälsotillståndet?
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Specialistbedömning

Av gruppen som har erbjudits tid för en 
bedömning hos specialisttandläkare anger 
nästan två av fem att de fick kontakt med 
specialisttandvården via remiss från ordi-
narie tandläkare. Drygt en tredjedel fick 
kontakten via remiss från sjukvården, med-
an drygt en av åtta sökte själv kontakt med 
specialisttandvården. Andra ställen som 
ställde remiss var till exempel habilitering, 
akut tandläkare, smärtrehabilitering, barn-
habilitering eller tandregleringen. Det stora 
antalet olika remissinstanser tyder på att 
det inte finns en självklar väg för personer 
med sällsynta hälsotillstånd att hitta fram till 
specialisttandvården. En tydlig förankring, 
ansvarstagande och samverkan mellan häl-
sosjukvården och tandvården skulle kunna 
förenkla avsevärt för patienten att hitta rätt.

Frågor om tandvård till dem som är 
24 år eller äldre

Över hälften av de över 1 151 deltagarna 
som är 24 år eller äldre, har behövt genom-
föra större behandling för sina tänder utöver 
undersökningar och enklare förebyggande 
behandling. Bara knappt två av fem har inte 
behövt genomföra större behandling.  
Denna siffra är avsevärt högre än bland hela 
Sveriges befolkning där andelen uppskattas 
ligga mellan 30 och 40 procent9 . 
Trots denna stora andel har bara knappt en 
av tre fått information om olika tandvårds-
stöd10 som eventuellt kan vara aktuella för 
dem, medan nästan hälften inte har fått 
information om det.  
Med tanke på tandvårdens upplysningsskyl-
dighet om tandvårdsstödet, och det stora 
antalet kommentarer som tyder på avstådd 
tandvård på grund av för höga kostnader, är 
detta ett nedslående resultat, se figur 35.  

I samma spår följer uppgifter att bara var 
sjunde har fått ekonomiskt bidrag eller 
tandvårdsstöd för tandbehandling utöver 
det vanliga högkostnadsskyddet, medan en 
av tjugo har sökt men fått avslag och hälften 
anger att de inte har fått det, se figur 36.

9 Baserat på följande kunskapskällor: 
• Tandhälsoregistret (https://www.socialsty-

relsen.se/statistik-och-data/register/alla-re-
gister/tandhalsoregistret/), 

• SKAPA – Svenskt kvalitetsregister för karies 
och parodontit (http://www.skapareg.se/),

• Jönköpingsundersökningen (https://pubmed.
ncbi.nlm.nih.gov/16463570/).

10 Mer information om tandvårdsstöd hos Försäk-
ringskassan https://www.forsakringskassan.se/
privatpers/tandvard/tandvardsst

14%

46%

32%7%1%

Ja 
Nej
Vet inte
Vill inte ange
Inte relevant

Antal svar = 1151

Figur 35 Har du fått information  om olika 
tandvårdsstöd som eventuellt kan vara aktuellt för
dig?
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Ur kommentarerna i fritextsvaren framgår 
att en stor andel deltagare inte visste att 
möjligheten till tandvårdsstöd fanns. Andra 
svårigheter som nämns är bristande hjälp 
med ansökningsprocessen eller avrådan från 
läkare att ens söka. En annan anledning som 
anges är de låga beloppen som stödet gäller 
och att dessa inte täcker kostnader. Det se-
naste är dock en felinformation och förtyd-
ligar ytterligare den stora kunskapsbristen 
inom området.

Nedan ges ett urval av citat från                         
fritextsvaren: 

• Visste inte om att det [tandvårdsstödet] 
fanns.

• Det har varit krångligt för läkaren att 
hjälpa mig med detta.

• Det kommer inte gå igenom säger tand-
vård och sjukvård.

• Har sökt men behöver intyg av tandlä-
karen, men han hänvisar till läkaren.

• Ingen idé att söka 600:- när det kostat 
mig 60 000:- på ett drygt år. 
 

Av dem som har fått information om olika 
tandvårdsstöd, informerades nästan hälften 
från en tandläkare. Knappt en av åtta sökte 
information själv, medan en av tio fick  
information från en tandhygienist, 
se figur 37.

Exempel på andra källor för information är 
LSS handläggare, barnhabilitering, diag-
nosförening, kommunen, facebookgrupp. 
Liksom vid frågan kring remiss till specia-
listtandvården, tyder detta stora antal olika 
informationskällor på att det inte finns en 
självklar väg för personer med sällsynta 
hälsotillstånd att få information om tand-
vårdsstöd. Det visar ytterligare att en tydlig 
förankring, ansvarstagande och samverkan 
mellan sjukvården och tandvården saknas 
som skulle kunna förenkla för individen.

Av de som ansökt om tandvårdsstöd uppger 
knappt en av fyra att det har varit svårt att få 
läkarintyg för att söka tandvårdsstöd. Drygt 
tre av fem tycker inte det, medan nästan en 
av nio svarar att de inte vet. Av fritextsvaren 
framgår ytterligare stor kunskapsbrist som 
bidragande orsak till svårigheterna. Kun-
skapen saknas hos personalen vad gäller 
ansökningsprocessen, sällsynta hälsotillstån-
den och hur intyg ska skrivas. Nedan ges ett 
urval av citat från fritextsvaren:

5%

14%13%
1%

17

50%

Ja 
Nej
Sökt men fått avslag
Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

Antal svar = 1153

Figur 36 Har du fått ekonomiskt  bidrag/
tandvårdsstöd för tandbehandling  utöver det vanliga 
högkostnadsskyddet? 
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• Det är inte lönt... sa läkaren. Regionen 
ger avslag.

• Min läkare skrev ett intyg som inte var 
giltigt.

• Min regionläkare sa att jag inte kunde få  
F11... eftersom jag ansökt om assistans. 
Min kurator ringe då regionens tan-
denhet, och de sa tvärtom. Fick intyget 
av specialistläkare på Karolinska och 
därmed stödet.

• Läkaren ansåg att jag skulle ta reda på 
vilket intyg som behövdes

• Verkar som de flesta inom vården sak-
nar kunskap om det och har därför ej 
fått information.

• Både första gången jag bad om intyg, 
och den andra, var jag tvungen att läm-
na information om [diagnos] och om 
F11 reglerna samt skriva ut och över-
lämna blanketten från Socialstyrelsens 
hemsida [till läkaren].

Tandvård rörande ungdomar

En av tre av deltagarna som är mellan 12 och 
14 år anser sig behöva tandställning, medan 
drygt hälften inte anser det och en av sju är 
osäker. På frågan om bedömning av tand-
regleringsspecialist har erbjudits, svarar två 
av fem med ja, medan lika många uppger att 
de inte har erbjudits det men att de anser att 
det inte behövts. Bara en av tjugo hade velat 
ha en sådan bedömning men inte fått den, se 
figur 38.

På frågor huruvida tandvården anser att det 
finns ett behov för tandställning och huruvi-
da en tandställning har erbjudits, visar sva-
ren en stor samstämmighet med en av fyra 
som uppger att behovet har fastställts och 
tandställning har erbjudits. Knappt hälften 
instämmer med tandvårdens bedömning att 
inget behov finns och är införstådd med att 
inte har fått tandställning erbjuden. Knappt 
en av tjugo är i båda fallen inte nöjda med 
tandvårdens bedömning och utebliven er-
bjudande av tandställning, se figur 39.

Figur 37 Vem informerade om tandvårdsstöden?

Antal svar = 372
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40%

Ja
Ja, men tackat nej
Nej, men jag hade velat ha en 
Nej och jag har inte behövt
Vet inte
Inte relevant
Vill inte ange

39%
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7%

Antal svar = 168  
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45%
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Nej, men jag anser det
Nej, och jag instämmer
Vet inte
Vill inte ange
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26%

1%
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16%

Antal svar = 167 

Figur 38 Har du erbjudits bedömning av tandregleringsspecialist?

Figur 39 Anser tandvården att du behöver tandställning?
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Symptom från 
tänder eller munnen 
kan ingå som en del i 
det sällsynta hälso-

tillståndet 
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Nej
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tandläkarbedömning 
eller fått information 

om tandvårdsstöd  
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har fått tydlig information om 

påverkan på tandhälsa

6 av 10 
uppger att deras tandläkare 

känner till det sällsynta 
hälsotillståndet

Bara

1 av 3

har någon gång 
avstått från tandvård 

1 av 3
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Covid-19 påverkan på vården

Nästan två av fem har upplevt vissa stör-
ningar i tillgång till vård under utbrottet av 
covid-19 och knappt en av sex har upp-
levt betydande störningar. En av tjugofem 
uppger till och med att tillgång till vården 
inte har fungerat alls. Däremot är det bara 
knappt tre av tio som upplever att vården 
har fungerat som tidigare. För en av fem 
har även annan vård eller stöd ställts in så 
som habilitering, rehabilitering, smärtterapi, 
fysioterapi, psykologiskt stöd, kurator eller 
LSS-insatser. Även uteblivna fritidsaktivite-
ter och möten med andra i samma situation 
nämns som viktiga punkter, eftersom detta 
uppges ha påverkat den psykiska hälsan 
negativt, se figur 40.

11.https://www.folkhalsomyndigheten.se/
smittskydd-beredskap/utbrott/aktuella-utbrott/
covid-19/statistik-och-analyser/statistik-over-re-
gistrerade-vaccinationer-covid-19/
 12.https://www.lakemedelsverket.se/sv/corona-
virus/coronavaccin/inrapporterade-misstank-
ta-biverkningar---coronavacciner#hmainbody2

COVID-19 OCH FRÅGOR RÖRANDE 
VACCINERING

8%

16%

39%

Som tidigare, utan störning
Med vissa störningar
Med betydande störningar
Har inte fungerat alls
Vet inte
Inte relevant

29%
4%

4%

Antal svar = 1470

Figur 40 Hur har tillgången till vård fungerat under 
utbrottet av covid-19 ?

Bakgrund

Personer med så omfattande vårdbehov som gruppen som lever med sällsynta hälsotillstånd 
kan förväntas drabbas extra starkt av covid-19 och dess effekter på hälso- och sjukvården. 
Samtidigt möter okunskap ännu mer okunskap, när vården ska bedöma hur ett okänt virus 
påverkar ett hälsotillstånd som det finns väldigt lite kunskap om. Samtidigt som kunskapen 
om covid-19 har ökat de senaste åren, finns frågetecknen kring de mer än 7 000 idag kända 
sällsynta diagnoserna kvar. Covid-19 vaccinets möjliga biverkningar på de olika sällsynta 
hälsotillstånden kan anses vara svåra att förutse.
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Vaccination mot Covid-19

Drygt fyra av fem har vaccinerats för 
covid-19 medan knappt en av sex inte har 
gjort det. Siffran motsvarar vaccinationsgra-
den i hela Sveriges befolkning, se Folkhäl-
somyndighetens sammanställning11.  
Av de som vaccinerats fick nästan en av 
tre lätta biverkningar, medan en av tjugo-
fem fick svåra biverkningar. Knappt två 
av tre rapporterar inga biverkningar av 
covid-19-vaccinet. De lätta biverkningar 
som rapporteras motsvarar de vanligaste 
biverkningarna sammanställd av läkeme-
delsverket12: Feber, huvudvärk, frossa, ont i 
armen och kroppen, trötthet. 

Även ovanligare symtom förekommer som 
utslag, allergisk reaktion, bältros, ihållande 
feber, diarré, menstruationsstörningar och 
svullnad i lymfkörtlar. 

Svåra biverkningar 

En av tjugofem rapporterar även svåra 
biverkningar som visar bland annat svår 
försämring av det underliggande sällsynta 
hälsotillståndet, svåra och ihållande förkyl-
ningssymtom över flera dagar och ibland 
veckor, svåra allergiska reaktioner, hjärt-
klappning, blödningar, andningssvårigheter, 
epileptiska krampanfall och spasmer.
Av de som inte vaccinerats för covid-19, 
uppger drygt en av tre att de inte kommer 
att göra det och nästan varannan är osäker, 
se figur 41. 

Av de som uppger att de inte tänker 
vaccinera sig för covid-19 uppger nästan en 
av sju det sällsynta hälsotillståndet som skäl. 
Knappt en av fjorton anger annan hälsore-
laterad orsak. Majoriteten, drygt tre av fem, 
anger dock andra skäl varav det vanligaste är 
för låg ålder. Andra skäl är osäkerhet kring 
hur vaccin påverkar tillståndet, att läget upp-
levs för osäkert, att man vägrar samt tidigare 
vaccinskada. 

34%

Ja
Nej
Vet inte
Vill inte ange

15%3%
48%

Antal svar = 238

Figur 41 Kommer du vaccineras för covid-19 ?



Riksförbundet Sällsynta diagnoser 2022 51

Rekommendationer för patienter 
som ej vaccinerat sig för covid-19

Av de som inte tänker vaccinera sig följer 
en av tre rekommendationen från svensk 
sjukvård och en av tio följer internationella 
sjukvårdsrekommendationer. Drygt en av 
åtta anger rekommendation från annan 
aktör i Sverige, till exempel myndigheter. 
Sammanlagt drygt en tredjedel av deltagarna 
anger andra källor 16% eller annan 
anledning som ofta baseras på en individuell 
bedömning 8% eller att de inte vet 7% eller 
vill ange orsak 7%, se figur 42. 

Figur 42 Om du inte kommer att vaccineras för covid-19, ange vems rekommendation du följer.

Antal svar = 197

Rekommendation från svenska sjukvården

Rekommendation från internationella 
sjukvården

Rekommendation från annan aktör i  
Sverige till exempel myndigheter,  
diagnosföreningar eller annat.     
Rekommendation från annan aktör 
utanför Sverige till exempel myndigheter, 
diagnosföreningar med mera.  

Utan rekommendation från någon särskild 

Annans

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

30%

10%

13%

2%

16%

8%

7%

7%

22%
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OMRÅDEN SOM VÅRA  MEDLEMMAR 
ÖNSKAR LYFTA

Avslutningsvis frågade vi deltagarna i vår 
medlemsundersökning om de ville lyfta 
andra områden som påverkar det sällsynta 
hälsotillståndet. Nedan sammanställer vi 
svaren som speglar de mest frekventa 
innehållet samt bredden av områden som 
lyfts.

Bättre vård till personer som lever 
med sällsynta hälsotillstånd,

inklusive prevention, samordning och 
samarbete mellan alla parter nämns även 
här. Inom vården, mellan regionerna, mellan 
vården och kommunala insatser och myn-
digheter som Försäkringskassan:

• En specialmottagning på regional nivå 
bör finnas som man kan söka direkt 
själv utan att tvingas passera PV för att 
försöka ge relevant bakgrundsinfo om 
premutationen och dess symtom för att 
kunna få remiss till någon specialist.

• Det stora behovet av att samla den 
medicinska kunskapen på ett eller flera 
ställen så att vi slipper primärvårdens 
okunnighet.

• Förebyggande mot försämring av hälsan.
• Nationellt vårdprogram för diagnosen 

och specialstteam.
• Samordning mellan ”myndigheter” dvs 

Försäkringskassan, kommunala insata-
ser och sjukvård.

• Försäkringskassans handläggare som 
har veto över läkarnas utlåtande. Detta 
har gått för långt!

• Kunskapsspridning till  skolhälsovård 
behövs i hög grad. 
 
 

• Okunskapen är enorm och det är en 
djungel för att nå och förstå vad en har 
rätt till.

• Mer info om de kontroller man behöver.
• Att det fungerar så dåligt med kontak-

ter mellan de olika regionerna. Vi får 
kämpa och tjata för att få tillgång till 
resor och boende på annan ort. Det är 
det störtsa orosmomentet när vi får en 
kallelse till annat sjukhus . Hur ska vi 
kunna ta oss dit/Hur ska vi kunna boka 
boende?/ Hur ska vi kunna få okej från 
Försäkringskassan om ledighet när sjuk-
husen inte kan kommunicera.

• Det måste finnas någon slags samord-
nare för alla vårdkontakter och medicin 
hantering.

• Specialistteam som man träffar vid 
behov och som finns bakom en vårdcen-
tral läkare som stöd för att nå ex speci-
alister inom ortopedi och reumatologi! 
Läkaren på vårdcentralen kan för lite, 
blir ensam i sin roll och vi faller mellan 
stolarna.

• Helheten. Det funkar inte att se till en 
kroppsdel i tagen, när men har problem 
i stort sett hela kroppen.

• Erfarenheterna av olika vårdkontakter är 
som rysk roulett och man vet sällan om 
det kommer bli lyckat besök.

• Hjälp önskas med team (doktor, kura-
tor/psykolog, fysioterapeut mm) som 
kan stötta en hel familj.

• Hjälp med kontakten med Försäkrings-
kassan.

• Ett fast expertteam för varje individ.
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• Skapandet av expertteam/specialistteam 
i de flesta regioner i Sverige. Då det i 
dagens läge är primärvården som ska ”ta 
hand om” oss så borde det också vara 
tvingande, och om man i vården inte 
kan/känner till diagnosen måste man 
läsa på!

• Önskar att mitt barns diagnos hade ett 
expertteam inom svensk sjukvård för 
idag finns inget sådant gällande diagno-
sen.

• Okunskap hos akutmottagningar.
• Vården är olika beroende på var i landet 

man bor, region Västernorrland saknar 
kunskap.

• Experterna finns inte i Sverige. Hjälpen 
en får är från andra länder och det är jag 
som anhörig som måste informera den 
svenska vården. 
 
 
Lyssna på och respektera  
patientens expertis

• Att patienter behöver få vara med och 
säga vad som behövs för att få till en bra 
situation.

• Mindre ifrågasättande om den hjälp som 
behövs.

• Ökat samarbete mellan vården och pa-
tientföreningarna.

• Det är mycket. Just bemötande, att bli 
trodd, intresse att lära sig ifrån vårdens 
sida.

• Läkarnas kränkande attityd när narkoti-
kaklassade läkemedel behövs. De oroar 
sig mer för sin legitimation än min 
smärtfrihet. Trots lägsta dos och bara 
vid behov har de ideligen ”samtal” om 
beroenderisk. I realiteten har jag hela 
tiden sänkt dosen mot den ordinerade. 
Nya doktorn (som för övrigt är kunnig 
på sjukdomen) menar att jag måste 
acceptera att bli ifrågasatt. Inte ok! 
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Kunskapsstöd och information om 
sällsynta hälsotillstånd till olika 
målgrupper

• Samordna kontakter och ge stöd för 
anhöriga.

• Samtalsstöd till anhöriga och framför 
allt syskon.

• Kunskap på vårdcentralen.
• Utbildning av sjukvårdspersonal om vad 

tillståndet är och innebär. Stor allmän 
okunskap.

• Mer kunskap till främst allmänläkare, 
men även sjukhus.

Psykisk ohälsa

• Psykosocialt stöd saknas för en unik 
livssituation.

• Bearbetning av att vara annorlunda i 
vuxenblivandet.

• Hälso- och sjukvårdssystemet måste ta 
hänsyn till känslomässiga svårigheterna 
för personer med en sällsynt diagnos 
och hantering av befintliga psykiska 
problem.  - problem som förvärras av att 
man måste kämpa så mycket för att få 
den hjälp som behövs.

• Psykisk ohälsa p g a  att man är 
 annorlunda.

• Kontakt med andra med samma  
diagnos.

• Utanförskapet som dessa personer  
lider av.

• Alla hälsotillstånd kan påverka den 
psykiska hälsan och jag tycker därför att 
de med olika hälsotillstånd ska få frågan 
om de vill ha kontakt med kurator eller 
psykolog. 
 
 

Tand och munhälsa

Forskning
• Mer resurser till forskning.
• Forskning och information.
• Mer stöd med studier som kan leda till 

jobb. 

Tillgång till behandling
• Det är mycket kostsamt att klara  

behandling själv.
• Nya mediciner har ej regionen råd med. 

Hjälpmedel

Är ytterligare ett område som deltagare 
lyfter. Tillgång till befintlig hjälp men också 
en  obalans mellan information vad som kan 
hjälpa individen och vilka hjälpmedel som 
tillhandahålls:

• Rätt till anpassat boende. Hjälpmedel.
• Förskrivning av hjälpmedel, orättvist. 

En enorm kostnad om man ska köpa allt 
som sjukgymnaster och arbetsterapeuter 
föreslår.

• Att få anpassningshjälp i skolan.
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METOD

Hur undersökningen genomfördes

Informationen om medlemsundersökning började spridas i oktober 2021 i form av ett 
nyhetsbrev till medlemmarna, som information på Riksförbundets hemsida och via 
förbundets sociala media, på Facebook, och Instagram.
Undersökningen genomfördes via en webbaserad enkät. 

En unik länk till enkäten skickades ut via e-post eller SMS till samtliga medlemmar som 
Riksförbundet Sällsynta diagnoser hade e-postadress eller mobiltelefonnummer till. Totalt 
skickades enkäten till 8 594 medlemmar.

Två e-postpåminnelser skickades ut och en SMS-påminnelse.  
Första utskick var den 29 november 2021 och datainsamlingen stängde den 22 december 
2021. Det har kommit in svar från 1 483 personer som svarat på hela eller delar av enkäten. 
Det motsvarar en svarsfrekvens på 17%. 
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