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OM SALLSYNTA DIAGNOSER

Det finns idag mer &n 7 000 olika séllsynta
diagnoser, det vill siga diagnoser som berdr
hogst fem personer pa 10 000 invanare.
Sammantaget dr det ndrmare en halv miljon
ménniskor som lever med en sdllsynt diag-
nos i Sverige, lika manga som lever med en
cancerdiagnos' . Det dr inte ovanligt att leva
med en sillsynt diagnos!

Eftersom det finns s@ manga olika sallsynta
diagnoser ar det svart att stélla ratt diagnos
och det tar ofta lang tid innan den ritta di-
agnosen hittas. Kunskapen om varje séllsynt
diagnos dr lag och experterna dr extremt fa.
Att leva med ett séllsynt halsotillstand
innebdr ofta komplexa och livslanga beov.
Aktorer och verksamheter inom vérd och
andra stodjande samhallsfunktioner behover
samarbeta mer, bade nationellt och interna-
tionellt.

Hilso- och sjukvérden ar uppdelad i nivéer
och stupror utifran kroppens olika organ.
Men nér personen behover insatser fran
flera nivaer och nér olika organ &r inblanda-
de, ar det svart for varden att for varden att
samarbeta mellan stupréren. Annu svérare

Det finns mer a@n

7000

sallsynta diagnoser och i

Sverige lever ungeféar 500.000

personer med sdllsynta
halsotillstand
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ar det om andra funktioner i samhillet ock-
sa behover involveras.

Vi anvdnder i denna rapport bade uttrycket
sdllsynt diagnos och Socialstyrelsens term
sallsynt halsotillstind som inbegriper dven
tillstand som inte diagnosticerats an”.

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

2 Socialstyrelsen termbank "séllsynt hélsotill-
stand” https://termbank.socialstyrelsen.se/?Ter-
mld=826&SrcLang=sv&TrgLang=null

ﬂ




RIKSFORBUNDET

SALLSYNTA DIAGNOSER

Riksférbundet Sillsynta diagnoser ar ett
forbund for personer med sillsynta hilso-
tillstdnd och deras nérstaende. Vara drygt
16 000 medlemmar ar engagerade i 68 olika
diagnosforeningar eller i forbundets fria
grupp” ndr ingen diagnosférening finns.
Vira medlemmar representerar cirka 200
olika séllsynta halsotillstand.

Tillsammans verkar vi for att personer som
lever med ett sdllsynt halsotillstind ska fa
bittre levnadsvillkor, genom forbattrad vard
och stod. Vi agerar for att f4 uppmérksam-
het for sillsynta halsotillstand och paverkar
politiker, ovriga beslutsfattare, vardgivare
och andra berdrda samhallsinstanser. www.
sallsyntadiagnoser.se

Medlemsundersdkningen 2022

I december 2021 deltog 1 483 personer som
lever med ett eller flera sallsynta halsotill-
stand, eller som ar narstdende, i Riksforbun-
det Sillsynta diagnosers omfattande med-
lemsundersokning. Majoriteten av fradgorna
som stilldes har forfattats av Riksforbun-
det Sillsynta diagnoser, och bygger delvis
pa tidigare undersokningar. En handfull
externa fragestdllare har ocksa bidragit till
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enkiten: Agrenska Stiftelsen, Centrum for
Sallsynta Diagnoser i Samverkan, Genomic
Medicine Sweden, Kunskapscentren for
séllsynta odontologiska tillstand, SKR - Sve-
riges Kommuner och Regioners nationella
programomrade for séllsynta sjukdomar,
Myndigheten for Vard och Omsorgsanalys,
SBU - Statens Beredning f6r Medicinsk och
Social Utvdrdering, TLV - Tandvérds- och
Lakemedelsformansverket och LIF - de
forskande likemedelsforetagen.

Var vision &r att "Alla som lever med
ett sdllsynt halsotillstand och deras
narstaende ska kunna uppna bésta
mojliga livskvalitet under hela livet”.

A
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SAMMANFATTNING OCH ANALYS AV DE
VIKTIGASTE RESULTATEN

Viér webbaserade medlemsundersokning
genomférdes mellan 29 november och den
22 december 2021 och besvarades av 1483 av
Riksforbundets medlemmar, vilket motsva-
rar en svarsfrekvens pa 17%.Undersokning-
en besvarades av personer som sjilv lever
med ett sillsynt halsotillstaind och nérstaen-
de sa som personer som bade dr nirstdende
och lever sjalv med ett séllsynt halsotill-
stand. Deltagare visar sig vara en homogen
grupp med hog utbildningsniva, och fodda i
Sverige men med en forvanansvart lag grad
av heltidssysselsattning som till viss del ang-
es bero pa sillsyntheten. En av tio deltagare
uppger att deras séllsynta diagnos/er inte
star med i patientjournalen och darmed blir
synligt fér behandlande vardpersonal. Det
betyder att var tionde behover informera
vardpersonalen pa nytt om det sillsynt ahal-
sotillstandet vid varje vardbesok.

Tillgang till rétt diagnos

Tiden mellan forsta vardkontakten och att
den sdllsynta diagnosen stalls visar pa stor
ojamlikhet. For en av tre deltagare tog det
mindre dn sex ménader, medan det tog mer
an tio ar for var femte deltagare, for att fa en
diagnos stélld. Enstaka deltagare uppger att
det tog langre dn 30 ar innan den séllsynta
diagnosen stilldes. Denna orittvisa stannar
inte vid den langre tid det tar att f4 en diag-
nos stélld utan gruppen rapporterar genom-
gaende samre upplevelser i kontakt med
varden. Det giller bade tillgang till vard efter
behov, tillgang till fast vardkontakt och den
upplevda hjdlpen som varden erbjuder med
samordning av befintliga virdkontakter.
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Tillgang till vard efter behov

Personer med sillsynta halsotillstand har
séllsynt ménga vardkontakter: under andra
halvan 2021 har tre av fyra besokt primar-
varden mellan en till tre ganger, tva av tre
uppger besok hos specialistvard och mer dn
hilften har dessutom besokt sjukhus en eller
fler gdnger. Anda upplever stora delar av
gruppen att de inte fatt vard ndr de har be-
hovt det och i delgruppen dir den sillsynta
diagnosen stilldes efter mer dn tio ar sedan,
ar det knappt hilften som uppger att de inte
fatt den vard de behovt. Knappt tre av tio
uppger aven att de har blivit nekade vérd pa
grund av det séllsynta hdlsotillstindet.

14%

37%

47%

® Nérstaende till en eller flera
personer som lever med ett
séllsynt halsotillstand.

Jag lever sjélv med ett séllsynt
halsotillstand.

© Jag lever sjilv med ett
sallsynt halsotillstand och
som narstaende.

Antal svar = 1474



Brist pa samordning inom varden

De stora vardbehoven kan antas vara rela-
terade till den stora andelen syndromdiag-
noser hos deltagare, nistan sju av tio uppger
att det sdllsynta halsotillstandet kan ha effekt
pa mer &n ett organsystem. Trots denna
komplexitet har bara tva av tio en vardplan,
alltsd en sammanhallen planering av mal-
sattningen med alla delar som ingar i den
egna behandlingen. Aven om tre av fem har
en eller flera fasta vardkontakter som enligt
patientlagen ska bidra till att “tillgodose pa-
tientens behov av trygghet, kontinuitet, sam-
ordning och sakerhet” ?, upplever var fjarde
att de inte ar hjalpta av den. I stéllet uppger
néstan halften av deltagarna att en personlig
kontaktperson for hjilp med samordning
och kontinuitet i kontakt med vérden skulle
uppskattas.

Brist pa kunskap dven inom varden

Resultaten fran var medlemsunders6kning
visar pa en skraimmande bild av en grupp
individer med komplexa, kroniska halso-
tillstand som medfor stora vardbehov, som
inte kan bemotas av hilsosjukvéarden pa ett
sammanhdllet satt.

Bilden kompletteras med uppgiften att
knappt tre av fem deltagare upplever att
kunskapen inom varden inte racker till

for att ge rétt behandling for det sallsynta
hilsotillstindet. Aven hér ser vi en ojamlik-
het i gruppen som fatt sin diagnos efter mer
an tio ar. I denna grupp anger over fyra av
fem att de upplever att virdens kunskap ar
otillracklig for att ge rétt behandling.

Pa fragan var de framsta informationskal-
lorna om det sillsynta hélsotillstiandet finns
svarar tva av fem att det dr andra diagnosfor-

bund eller patientnétverk. Lakare och annan
vardpersonal hamnar pa plats tva.

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

2av 10

har en vardplan

ﬂ
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RESULTATREDOVISNING

Bakgrund deltagare

Nistan hélften av Riksforbundets 1 474
medlemmar som har svarat i medlemsun-
dersokningen lever sjdlva med ett eller flera
séllsynta halsotillstand. Knappt tva av fem ar
nérstaende till personer som lever med ett
sdllsynt halsotillstdnd. Ytterligare en av sju
lever sjilv med ett séllsynt halsotillstand och
ar samtidigt dven ndrstaende.

Delgruppen nérstaende

Majoriteten, drygt tre av fyra narstiende
som svarat pa enkdten, dr kvinnor medan
bara knappt en av fyra d&r man. Knappt tva
tredjedelar ar foraldrar och en av atta ar
barn till nagon som lever med ett sillsynt
hilsotillstind. Aldersfordelningen visar att
en stor andel, tva tredjedelar av deltagarna,
ar 45 ar eller dldre. Gruppen nirstaende
tillhor en homogen grupp med knappt tva
tredjedelar utbildade pa hogskoleniva och
mer an var fjarde har gatt pa gymnasium.
Mer 4n nio av tio ar fodda i Sverige. Trots
den hoga utbildningsnivan i denna grupp,
anger mer dn hélften att de arbetar i mindre
omfattning én heltid, vilket hos en av fem

1avbh

som lever med ett sallsynt
hélsotillstand ar 18 eller yngre

beror pé det sillsynta halsotillstandet. An-
ledningen till detta uppges bero till stor del
pa den kravande varden, och samordningen
som hamnar pa nirstaende till personen
som lever med det sillsynta halsotillstandet.

3avi

narstaende till nagon med ett
sallsynt halsotillstand &r 45 ar
eller dldre

Delgruppen personer som lever
med ett sdllsynt hélsotillstand

Aven hos personer som sjilva lever med ett
eller fler sallsynta hélsotillstand dr majorite-
ten kvinnor, knappt sju av tio, medan bara
knappt tre av tio ir man. Aldern ir lite mer
jamnt fordelat dn i gruppen ndrstaende.
Nistan en av fem som sjdlv lever med ett
sallsynt hélsotillstind ar 18 ar eller yng-

re och ungefir halften ar 45 ar eller dldre.
Nistan tva av fem dr hogskoleutbildade och
drygt en av fyra har en gymnasieutbildning.
Andel Sverigefodda dr dven har storre dn nio
av tio.

Riksférbundet Séllsynta diagnoser 2022
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47%

lever med ett
séllsynt hélso-
tillstand

Deltagarna
lever med ett
séllsynt hélso-
tillstand

L.

ar bade och

89%

Utbildning:
gymnasium eller
hogskola
AN
%
64%
narstaende lever sjélv

42%

med ett sdllsynt
halsotillstand arbetar
eller studerar pa heltid.

|
48%

av narstaende arbetar
eller studera pa heltid
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- 31%

ar narstaende

66%

ar foraldrar till nagon med
ett séllsynt halsotillstand

Nej 66%

lever sjélv

Ja

|
18%

ar anhdriga

Arbetar
mindre
pa grund av
séllsynthet




DIAGNOS

Bakgrund

Att fa ratt diagnos stélld kan vara utmanande nar det géller séllsynta halsotillstand, trots att
mer dn 70% av alla sdllsynta halsotillstaind anses ha en genetisk orsak och dirmed ar med-
fodda’. Ovanliga symtomkombinationer kan vara svara att tolka och kunskapen om de mer
dn 7 000 séllsynta diagnoser som ér kinda idag 4r 1ag, &ven inom vérden. Ar det séllsynta
hilsotillstandet ett syndrom, vilket betyder att fler &n ett organsystem paverkas, kan tillgang
till ratt diagnos vara dnnu svérare att fa. Det beror pa att svensk halso- och sjukvard i hog
grad dr splittrad i hogspecialiserade stupror som saknar béde strukturer och incitament for
samordning och samverkan. De Centrum fér Sillsynta diagnoser®som finns idag vid uni-
versitetssjukhusen i alla sjukvardsregioner, och som har stor kunskap om séllsynta halsotill-
stand, har tyvérr inga varduppdrag. Dessutom har de alldeles for sma resurser for att kunna
stodja primérvarden vid den stora utmaningen att snabbt slussa till ratt utredning och di-
agnostik. Att fa ritt diagnos stélld ar viktigt bade for att fa den basta mojliga behandlingen,
fa en forstaelse och en prognos for det egna méendet men ocksé for att fa trovardighet och

bittre bemotande inom varden.

En av tjugo lever utan faststalld
diagnos

Majoriteten av deltagarna, drygt tre av fyra,
lever med en eller flera séllsynta diagnoser
som dven star i deras patientjournal. Men
en alltfor stor andel, knappt en av tio, lever
med en eller flera séllsynta diagnoser som
inte alla star med i patientjournalen och en
av tjugo lever utan faststdlld diagnos. En
stor andel, néstan sju av tio, uppger att det
sallsynta halsotillstandet ar ett syndrom och
dérmed kan ha effekt pa mer an ett organ-
system, se figur 2.

* https://www.nature.com/articles/s41431-019-
0508-0
5 www.csdsamverkan.se/

Figur 2 Har du en eller flera faststéllda, séllsynta
diagnoser?
3% 7% 1%
5% | | 7%

7%%

@ Ja, eneller flera séllsynta diagnoser
som star med i min patientjournal.

® Ja, en eller flera séllsynta diagnoser men
inte alla stdr med i min patientjournal.
Ja, en eller flera séllsynta diagnoser men
ingen star med i min patientjournal.

@ Nej, jag lever med ett séllsynt halsotillstand
men har ingen faststélld diagnos.

Vet inte
Vill inte ange

Antal svar = 1476
Riksférbundet Séllsynta diagnoser 2022



Diagnostisering

For mer 4n hilften av deltagarna ligger tid-
punkten for faststillande av diagnos i vuxen
alder. For drygt en av fyra ligger tidpunkt for
diagnos under barnairen eller tonérstiden,
for en av atta vid fédseln och for en procent
under graviditeten, se figur 3.

Hur fort det gick fran att forsta kontakten
togs med varden till att den séllsynta di-
agnosen faststalldes varierar stort bland
deltagarna, se figur 4. For knappt tre av tio
tog det mindre dn sex manader, medan tva

Figur 3 Nér faststélldes den séllsynta diagnosen?

1%

@ Under graviditeten
© Vid fodseln

Under barnaaren

13% 22% 5% 56% 3%

Som vuxen

Annat namligen

@ Under tonaren
Antal svar = 1270

10
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av tio anger att det tog mer &n tio ar. Bland
annat namner vissa att det tagit upp till
30-40 ar fran forsta kontakten med varden
innan den sdllsynta diagnosen faststall-
des. En jamforelse av delgrupper visar att
de som fick diagnosen inom sex manader
eller snabbare, upplever den egna varden
som mer behovsanpassad och sig sjilv som
delaktig i den egna varden i storre utstrack-
ning, én delgruppen som fick den sillsynta
diagnosen stélld efter mer &n tio ar. Se nésta
avsnitt Halso- och sjukvard for personer
som lever med sillsynta hélsotillstand.

Figur 4 Hur lang tid tog det att fa den séllsynta
diagnosen fran att den forsta kontakten togs med
varden?

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

@ Mindre dn 6 manader 1-2 ar

® 7-11 méanader ® 34ar
4-10 ar ® Vetinte
Mer &n 10 ar @ Annat

Antal svar = 1272



Ny

1av 10

uppger att diagnosen
inte star i patient-
journalen

For2 av 10
tog det mer dn
10 ar att fa sin

Mer an

50%

fick sin diagnos
faststélld i vuxen
alder

| gruppen dér diagnos
drojt 10 ar eller mer
uppges samre tillgang till

diagnos faststalld vard vid behov

Nej Ja

4 av 10

upplevde ett béattre
bemdtande inom
varden efter att

diagnosen stélldes
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HALSO- OCH SJUKVARD FOR PERSONER SOM
LEVER MED SALLSYNTA HALSOTILLSTAND

Bakgrund

Att leva med ett séllsynt halsotillstand stéller individen infér stora utmaningar, da kunska-

pen om de idag kdnda, mer dn 7 000, séllsynta diagnoserna ér lag, aven inom vérden. Detta
giller sarskilt syndromdiagnoser, vilket ndstan sju av tio av deltagarna i Riksférbundets
medlemsundersokning lever med. Sveriges vardvision beskrivs i Halsosjukvardslagen som

en jamlik vard 6ver hela landet’. Om denna vision @ven ska kunna gélla f6r personer som le-
ver med séllsynta hilsotillstand, beh6ver den nédvindiga kunskapen for rétt behandling av
sallsynta halsotillstand vara tillgdnglig 6ver hela landet. Eftersom ett stort antal olika vard-

kontakter inte dr ovanligt ndr man lever med ett séllsynt hélsotillstand, ar &ven samordning

av halso- och sjukvérden av stor vikt.

Dé dndamalsenlig likemedelsbehandling bara finns for cirka 5% av de séllsynta diagnoser

som ér kdnda idag, bor dven uppmuntran till prevention och egenvard vara en avgorande del

av sjukvarden for denna grupp.

Den upplevda hélsan

Den upplevda hilsan hos deltagare hamnar
pa ett medelvdrde av 5,5 och lutar dirmed
svagt dt det negativa héllet pa den givna
skalan fran 1 "god hilsa” till 10 "dalig halsa”.
Citaten fran fritextsvaren nedan fortydligar
orsaken till denna bedémning.

o Mycket smarta.
o Utmaning.

o  Latt att bli sjuk.

« Svart med dterhdmtning.

« Begrinsad arbetsformaga.

o Begrinsad aktivitetsniva.

Snabb forsimring och daligt intresse hos
primédrvarden att soka losning.

o Mer och mer psykisk ohilsa.

« Gar inte att fa hjdlp av varden.

o  Osiker utveckling av diagnosen.

 Stress, ekonomiska ekorrhjulet, sjukdo-
mar. Finns inget bra botemedel.

o  Orkar bara jobba 50% (utan sjukpen-
ning). Ofta sjuk.Mycket begransad diet.

+ Kroniska symtom.

Riksférbundet Séllsynta diagnoser 2022

o Har inte fatt nagon som helst hjalp och
mina olika diagnoser gor att jag har
stora problem i mitt liv vilket paverkar
mig psykiskt.

o Lever ett liv ddr storre delen fungerar
sa som jag forvantat mig av vuxenlivet.
Dock har jag en del fragetecken kvar
kring hur mycket jag ska orka att jobba/
vad som dr héllbart for mig att orka.
Men har partner, ett boende, trivs bra
med min fritid och uppskattar livet.

o Obehandlade symtom kan ha orsakat
organskada.

Tillgang till vard

Tillgang till vard efter behov ér inte alltid
given for personer som lever med sallsynta
hilsotillstand: En fjardedel uppger att de
upplevt tillfillen, dar de inte fatt lakarvard
eller annan sjukvard efter behov, 14% anger
att det hint enstaka gdnger och néstan en
av nio anser att de saknar tillgang till vard
regelbundet, se figur 5.

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



Figur 5 och 6 Nar du haft behov av sjukvard anser du att du har fatt det?

< 6 manader

4%

42%

Antal svar = 366

® Ja, alltid
® Ja, oftast

2%

23%
Antal svar = 247

@ Nej, enstaka génger har jag inte fatt Idkarvard
eller annan sjukvard vid behov.

@ Nej, det ar regelbundet att jag inte far
lakarvard eller annan sjukvard vid behov.

Vet inte

Vill inte svara pa fragan.

En jamforelse mellan delgruppen som har
fatt sin diagnos stélld inom mindre &n sex
manader, och gruppen dér diagnosen stall-
des efter mer an tio ar, visar stora skillnader
vad galler tillgang till vird efter behov.
Bland personer som har fétt sin diagnos
inom sex manader rapporterar bara 13% att

de inte har fatt vard nir den behovts.

I gruppen som fick sin diagnos efter mer dn
tio r uppger ddremot néstan varannan att
de inte har fatt vard niar den behovts, se
figur 6.

Riksférbundet Séllsynta diagnoser 2022
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Nistan tre av tio som lever med ett séllsynt
hilsotillstand instaimmer helt eller delvis i
pastaendet att de nagon gang blivit nekade
vard pa grund av det sillsynta halsotillstan-
det. Ndr man tittar ndirmare pa gruppen

dér det tog mer an tio ar att fa den séllsyn-
ta diagnosen stélld 6kar andelen som har
nekats vard till 6ver hdlften av deltagarna, se
figur 7. Anledningar till utebliven vard trots
behov, dr dock samma i bada delgrupperna.
Det handlar om okunskap hos vardpersona-
len och att det inte tas hdnsyn till patientens
kunskap och upplevelse, se citat fran fritext-
svaren nedan.

o Okunskap inom vérden.

o Sjukvédrden ignorerar ens personliga upple-
velse och behov av vard och stod.

« Tas inte pd allvar.

« Vardens nonchalans och ignorans och
uppenbara brist pa samordning.

o For att det ar en diagnos som saknar spe-
cialkompetens och sdrskild vard och inom.
primarvéarden (som da blir ansvarig for den)
har de inte tillrdcklig kunskap eller
forstaelse.

Figur 7 Upplever du att du ndgon gang blivit nekad vard pga ditt sallsynta halsotillstand? T ex inte blivit
mottagen av en akutmottagning, inte fatt behandling for halsont eller annan vanlig akomma.

14

5% 12% 6% 4% 53% 8% 1% 11%
<6 manader
Antal svar = 369
25% 27% 6% 7% 21% 7% 1% 6%
> 10 ar
Antal svar = 246
@® Instdmmer helt @ Tar delvis avstand ® Villinte ange

® Instdmmer delvis

@ Varken eller

Riksférbundet Séllsynta diagnoser 2022

Tar helt avstand

@® Inte relevant

Vet inte



Manga vardbesdk

Varden besoktes med hog frekvens av
personer som lever med sdllsynta halsotill-
stand dven under hosten och vintern 2021.
Sammanlagt har tre av fyra deltagare besokt
primédrvéarden de senaste sex manaderna.
Av dessa har en av fem besokt priméarvar-
den en gang, drygt en av fyra uppger tva till
tre besok och lika manga uppger fler dn tre
besok hos primarvarden. Nast vanligaste
vardkontakt var hos specialistvard, dar tva
av tre deltagare rapporterade besok. Mer dn
halften av deltagarna har dven rapporterat
ett eller flera sjukhusbesok, se figur 8.

Besok hos primér eller
specialistvard

Var medlemsundersokning visar att del-
tagarna dr uppdelade i tre storre grupper.
En tredjedel anger att mer dn halften av
deras vard sker inom primirvarden, medan
ytterligare en tredjedel uppger att dér sker
mindre dn hilften av deras vard. En tredje
grupp med nidstan en av sex uppger att de
har blandad primir- och specialistvard.
Inom delgruppen som fick den sillsynta
diagnosen stélld efter mer én tio &r uppger
néstan halften att mer dn hélften av varden
sker inom primarvarden, se figur 9 pa
sidan 16.

Figur 8 Har du ndgon gang under de senaste 6 manaderna besdkt hélso- och sjukvarden?

19%

% 9% 1%

Primérvard fysiskt

Primérvard digitalt
(kry, doktor24, ...)

25%

Specialistvard

20% 21%

Sjukhus

% 7% 7%

Habilitering
5% 7% 11%

Rehabilitering

% 9% 9%

Annat (specificera nedan)

® Ja, 1gang

Antal svar = 1474 Ja, 2-3 ganger

@ Nej

25% 29% 21% 5% 1%
67% 6% 2%

24% 17% 30% 5%1%
16% 38% 4% 2%
66% 7% 4%

67% 5% 5%

52% 13% 8%

Ja, fler @n 3 génger Vet inte

@ Inte relevant
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< 6 manader

> 10 ar
Antal svar = 250

Fortroende for sjukvard

Fortroendet for halso- och sjukvardsperso-
nal dr inte sa stort hos personer som lever
med séllsynta halsotillstind, se figur 10.
Sarskilt for primédrvarden och personalen
hos hilso- eller vardcentraler rapporterar
bara drygt tva av fem mycket eller ganska
stort fortroende. Fortroendet for sjukhusen
och sjukhuspersonal ligger ddremot nagot
hogre, dar anger mellan fem och sex av tio
att fortroendet dr mycket eller ganska stort.
Aven hir ligger andelen som uppger sig ha
fortroende for varden betydligt hogre i del-
gruppen som har fatt diagnos inom mindre
an sex manader, jamfort med delgruppen
som fatt den séllsynta diagnosen efter mer
an tio ar. I den forsta delgruppen ar ande-
len som uppger mycket stort eller ganska
stort fortroende for de olika vardformerna
och personalen mellan 46% och 75%. I den
sistndmnda delgruppen ligger samma andel
mellan 30% och 42%, se figur 10 och 11.
Anledningarna till detta laga fortroende for-
tydligas i fritextsvaren som gavs av deltagare
pé fragan ”"Vad behover utvecklas i primar-
varden?”.

« Battre kunskap! Bittre bemétande! Mer
6dmjukhet...Man ska inte behova vara
radd for att ringa vc.

«  Mojligheten att regelbundet fa triffa
samma ldkare dr punkt ett. Och att

likarna i inom primérvarden atergar till
rollen som “spindeln i nétet” som har
koll pa vad som hiander med olika speci-
alistenheter etc. Sjukvardens olika delar
behover borja prata med varandra igen!
Det kan inte vara patientens ansvar att
springa mellan ldkarna med fragor om
behandlingsalternativ och provsvar etc
for att mottagningarna inte far ekono-
misk ersittning for kommunikation
sinsemellan!

Jag tycker det skulle 6ppna en hélso-
central for personer med omfattande
funktionhinder och diagnoser sa att
personalen far mojlighet att utveckla en
béttre kompetens och erfarenhet.

Det ska inte vara sa svart att fd komma
till lakare, blir ofta stoppad av den som
svarar nar man ringer. Man far séllan
samma ldkare utan maste dra allt om sin
sjukdom for ndsta lakare.

Uppfoljning av resultatet fran behand-
ling obefintlig.

Bittre digitala kontakter utan lang
vantetid.

Figur 9 Hur stor del av din vard bedémer du sker i primérvarden?

22%

Antal svar = 370

45%

@® Mer &n hélften av varden

@® Mindre an hélften av varden
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© Blandat

@ Vetinte, tveksam

40% 13% 8%1% 15%

20% 23% 8% 4%

Vill inte ange

® Inte relevant



Figur 10 Ange hur stort fortroende du har for halso- och sjukvarden.
Diagnos inom mindre @n 6 manader.

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

©® Mycket stort
@ Ganska stort
5

19% 53% 17|% 2%39%3%  Varken eller
Personalen inom hélso- och ® Ganska litet

sjukvarden 1% 3 @ Mycket litet
0 0

17% 55% 15°IA, 5% 4% @ Inte alls
Sjukhusen H ® Vetinte

@ Inte relevant
23% 52%

Hélso- och sjukvarden

Personalen pa sjukhusen

>
3
=
=2
(%]
<
Q
-
1l
w
»
@

8% 20% 15% 7% 2% 5679,
Antal svar 2%
9% 41% 2?% 12% 5% | 6% 4%

Personalen hos hélso-/vérd-
centraler

Figur 11 Ange hur stort fortroende du har for halso- och sjukvaden.
Diagnos efter mer an 10 ar.

4% 27% 25|% 25% 15% 4% 1%
Halso- och sjukvarden ® Mycket stort
® Ganska stort
7% 32% 27|% 23% 7% 2% 29 Varken eller

® Ganska litet
@ Mycket litet

17% 9% 4%4%1% @ Intealls
® Vetinte
@ Inte relevant

14% 7% 2%5%1% Antal svar = 246

27|% 22% 13% 4%2%

7% 25% 29|% 24% 10% 4% 2%
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Personalen inom hélso- och
sjukvarden

5% 32% 28|%

Sjukhusen

9% 34% 29|%

Personalen pa sjukhusen

Hélso-/vardcentraler

Personalen hos hélso-/vard-
centraler



« Baittre samordning! Har idag fem ldkare.

En skriver ut en medicin som en annan
anser att jag inte ska dta. De verkar inte
prata med varandra. Vet inte vem som
har huvudansvaret. Ingen?

o Bemotandet. Ta patienten pa allvar!

o Att uppmuntra egenvard, att ldsa vidare
som ldkare om diagnosen efter diag-
nostiska prover eller resultat. Att se hela

ménniskan, helheten. Inte bara symtom,

att hitta orsaker och férebygga ohilsa.

Samordning, stod & delaktighet

Samordning, delaktighet och stod till egen-
vard dr omraden ddr mindre dn halften av
deltagarna ger varden goda betyg, vilket
dartill forsamrades nagot under covid-19
pandemin. Nastan halften upplever i lag
grad eller inte alls, att samordning av deras
vardkontakter sker pa ett indamalsenligt
satt. Mindre dn halften anger att de kdnner
sig i hog eller mycket hog grad delaktig i

besluten om deras vard. Bara drygt en tred-
jedel instimmer i hog eller mycket hog grad
att varden ar behovsanpassad. Att virden
uppmuntrar till egenvard upplever bara
drygt en av fyra i hog eller mycket hog grad,
se figur 12.

Jamfdrelse mellan delgrupper

Delgruppen som fick den sillsynta diagno-
sen stélld efter mer én tio ar lamnar betyd-
ligt simre omdomen. Andelen personer

i denna delgrupp som svarade med ”i lag
grad” eller "inte alls” pé fragor roérande sam-
ordning, delaktighet och egenvérd varierar
mellan 51% och 69%. I delgruppen som har
fatt diagnos inom mindre dn 6 manader
varierar samma andel bara mellan 21% och
37%, se figur 13.1 och 13.2.

Figur 12 I vilken utstrackning upplever du att féljande uttalanden stdmmer for dig som lever med ett sallsynt

halsotillstand?

Att det &r |att att fa traffa vardpersonal
nar du har behovt det?

Att samordningen av dina kontakter med
varden sker pa ett andamalsenligt satt?

Att du kdnner dig delaktig i besluten
om hur din véard utformas och genomfars

Att varden &r anpassad till dina behov
och dnskemal.

Att varden hjalper dig att sjélv
hantera/forbattra din egen hélsa, t.ex.
genom stdd till egenvard

Antal svar = 1460
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1%

7%

12%

8%

5%

® | mycket hog grad
| hog grad

2?%

22%

26%

43% 8%

25%

22%

24% 9%

1%%

37%

32% 13%

31% 16% 14%

® | [4g grad
® Inte alls

29%

1%

1% 69

o<

0

12%

Tveksam, vet gj
@ Inte relevant



Figur 13.1 I vilken utstréckning upplever du att féljande uttalanden stdmmer fér dig som lever med ett séllsynt
halsotillstand. - Diagnos inom mindre dn 6 manader.

Att det ar |4tt att fa traffa vardpersonal
nar du har behovt det?

Att samordningen av dina kontakter med
varden sker pa ett andamalsenligt satt?

Att du kdnner dig delaktig i besluten
om hur din vard utformas och genomfors

Att varden ar anpassad till dina behov
och dnskemal.

Att varden hjalper dig att sjalv
hantera/férbattra din egen hélsa, t.ex.
genom stdd till egenvard

6%
5%

17% 54% 15% | 5%

ﬂ% 33% 22% 15% 9% “

18% 44% 15% 6% S° 9%

— 43% 23% 6% 9% %
‘ ‘

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

Antal svar = 367 ® | mycket hdg grad ® | |ag grad Tveksam, vet ej

I hég grad @ Inte alls @ Inte relevant

Figur 13.2 | vilken utstrackning upplever du att féljandeuttalanden stdimmer for dig som lever med ett séllsynt

hélsotillstand. - Diagnos efter mer dn 10 ar.

3% 35% 9% 17% 5%
Att det ar |att att fa tréffa vardpersonal ‘
nar du har behdvt det?
2% 16% 32% 37% 8% 4%
Att samordningen av dina kontakter med I | _ | .
varden sker pa ett &ndamalsenligt satt?
6% 31% 36% 15% 10% 2%
| |
Att du kanner dig delaktig i besluten - _ I
om hur din vard utformas och genomfadrs
4% 15% 45% 24% 1% 2%
Att vérden dr anpassad till dina behov ‘ :
och dnskemal.
3%
3% 1?% 42% 25% 1%%
Att varden hjalper dig att sjalv
hantera/forbattra din egen hélsa, t.ex.
genom stod till egenvard
Antal svar = 249 ® | mycket hdg grad ® | |ag grad Tveksam, vet gj
| hég grad @ Inte alls @ Inte relevant
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Bemodtande inom varden Anledningar f6r bedomningen att varden
har férsamrats:

Bemétandet inom vérden har bara forbatt- «  Skillnad mellan barn- och vuxenvard.

rats marginellt for personer som lever med o Juildre, desto samre.

séillsynta halsotillstind de senaste tio dren. o  Svarare att fa lakarkontakt senaste

Detta uppger en av fem, ddremot anser var 5 dren.

sjatte att bemotandet har férsaimrats och o Man ser ner pa patienten, tar personen

néstan en fjardedel upplever ingen forand- mindre pa allvar, diskriminerande.

ring, se figur 14. Ett urval av fritextsvaren

som fortydligar detta resultat ges nedan. Anledningar fér bedomningen att varden
har forbittrats:

o Storre kunskap inom véarden de senaste
20 aren.

o Husldkaren kommer nu ihag min
diagnos.... efter 10 ar.

o Tydligare, skriftlig, information om
vilken vérd som getts.

o Delaktighet och egenansvar. Men det ar
inte alltid ork finns for det.

Figur 14 Upplever du att vardens bemétande har forédndrats dver tid, om du tittar tillbaka tio ar?

0,

1% % 21%
28%

® Ja, bematandet har forbattrats.

Ja, bemotandet har férsdmrats.
@ Negj

Vet inte

Vill inte ange
@ |Inte relevant

Antal svar = 1465

24%
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3av 10

har blivit nekad vard pa grund varden inte &r
av sitt sallsynta halsotillstand tillréckligt anpassad

till deras behov

27%

Ja

4 av 10

har inte fatt behandling

av ett multidisciplinédrt

team med kunskap om
hélsotillstandet

Varden stéttar
egenvard i tillrackligt
hog grad

Nej

44%

3av 10

har aldrig tréffat en expert
pa sitt halsotillstand
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SAMORDNING INOM VARDEN

Bakgrund

Fast vardkontakt dr ett av de lagstadgade verktygen som introducerades i patientlagen 2015
for att 6ka patientens trygghet, kontinuitet, samordning och sakerhet® . Ett annat, dock inte
lagstadgat, verktyg som skulle uppfylla samma mal ar en vardplan som ger en sammanhal-
len malbild och planering framat i tiden for individens pagdende behandlingar. Bada verkty-
gen anvands tyvirr i for lag utstrackning och uppfyller inte alltid sina mal.

Vardplan

Bara knappt tva av tio av deltagarna uppger
att de har en individuell vardplan. I delgrup-
pen som har fatt sin diagnos efter mer 4n tio
ar minskas andelen nastan till drygt en av
tio. Detta trots de stora behoven och manga
vardkontakter som rapporterades hittills.

Fast vardkontakt hjélper inte

Andelen deltagare som uppger sig ha en eller
flera fasta vardkontakter dr nagot hogre.
Bland alla deltagarna ar det drygt tre av

fem som svarar att de har en eller flera fasta
vardkontakter. Knappt en av tolv vet inte vad
en fast virdkontakt ir, eller om hen har en.
En av sex uppger att de inte har en fast vard-
kontakt trots behov och denna siftra 6kar till
néstan tre av tio i delgruppen som har fatt
sin diagnos efter mer &n tio ar, se figur 15.
Av de som anger sig ha en fast vardkontakt
ar det fler an var fjarde som inte tycker att
vardkontakten hjalper till i kontakter med
varden. En lika stor andel ar osdker om sa ar
fallet. I stillet anger ndstan halften av delta-
garna att de vore hjdlpta av en egen kon-
taktperson som hjalper till med samordning
och kontinuitet i kontakter med varden och
andra samhéllsfunktioner, se figur 16 & 17.

I delgruppen som har fatt sin diagnos efter

Riksférbundet Séllsynta diagnoser 2022

Figur 15 Har du en eller flera fasta vardkontakter?

1%
4% 3% 21%

5%
6%

17%

43%

® Jaen
Ja, flera
@ Nej, men skulle ha behov av
@® Nejochjag behdver inte
Jag ar tveksam om jag har en/flera
Jag vetinte vad en fast vardkontakt ar
® Villinte ange
@ Inte relevant

Antal svar = 1470



mer &n tio ar ligger siffrorna dnnu lagre. Dér
uppger mer dn tva av fem att den fasta vard-
kontakten inte dr till hjilp, och en av fem ér
osaker om sa dr fallet.

Dessa siffror visar tydligt att andringar i
patientlagen édven sex ar efter dess inforande
inte nér gruppen med de storsta vardbeho-
ven och dven om verktyget med fast vard-
kontakt anvands sa uppfyller det sitt syfte
alltfor sallan.

Samordningen hamnar pa
individen

Med bristfalligt stod och samordning, blir ti-
den omfattande som deltagarna sjilva beho-
ver lagga pa vard och administration av det
sdllsynta halsotillstindet. Bara drygt en tred-
jedel uppger att det tar mindre dn en timme
per vecka och drygt en av fem behover lagga
tva till fem timmar per vecka. Tittar man pa
andel personer som ldgger sex timmar och
mer per vecka pa administration och vard,
ar det ater gruppen som har fétt sin diagnos
efter mer an tio ar som sticker ut: drygt var
sjatte lagger mellan sex till tio timmar per
vecka pa administration och vard, nistan en
av tio lagger mellan elva och tjugo timmar
per vecka och en av 14 lagger mer dn 21 tim-
mar per vecka pa administration och vard.
Mer 4n en halvtidstjénst, se figur 18.

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

Figur 16 Upplever du att din fasta vardkontakt hjalper
dig i kontakterna med varden?

1%
27%

9%

28%

® Ja
@ Nej

Vet inte

Vill inte ange
@ |Inte relevant

Antal svar = 929
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Det viktigaste for att kunna ha en
god hélsa

Vi fragade deltagarna dven den 6ppna fragan
”Vad dr viktigast for dig/din ndrstaende for
att kunna ha en god hilsa?”. Ett urval av

de olika omraden som svaren berdrde ges
nedan:

« Tillgang till vardgivare som ér specialis-
ter pa diagnosen och tillgang till funk-
tionella hjalpmedel.

« Ma bra. Kunna kdnna sig accepterad och
traffa andra manniskor. Mojlighet att
vara delaktig i aktiviteter och jobb.

« Tillgéng till jdmnariga med samma
diagnos.

» Att kunna leva som vanligt och kidnna
gemenskap med andra manniskor.

» Specialiserad vard for sallsynta diagno-
ser, battre kommunikation med sjuk-
varden, bittre beslut for assistans och ha
mer tid for att kunna jobba med kom-
munikation och lyhérda myndigheter
som ser helheten.

« Kunskap eller i minsta fall engagerad,
lyhérd och prestigelés vardpersonal.

o Bra kontakt med férening och neurolog.
Terapi. Psykologkontakt. Olika behand-
lingar som kan hjilpa individen med
sina symtom, t.ex. angest, depression,
svarigheter att gad m.m. Kérlek och om-
tanke som for alla andra.

o Acceptans. Kunna férhalla mig till givna
forutsattningar. Forstaelse. Att inte
overbelasta mig och att fa stod och hjélp
fran hemtjéanst for att avlasta sa mycket
som det gar.

« Tillgang till specialister och att fa en hel-
hets behandlingsplan. (Lakare, psyko-
log, arbetsterapeut, smartlindring, osv).

o Lakare som har motivation, kunskap
och empati.

o Att "Helheten” fungerar! Jag ska ej
behova kiampa sjalv for varenda sak. Att
sjukvarden som i mitt fall ar min ”Vard-
centralen” atminstone skulle ha ndgon
som dr kunnig i det syndrom jag har

Riksférbundet Séllsynta diagnoser 2022

eller ett team som finns runt omkring
som jag kan kontakta och dven stimma
av med.

o Jag tror att personalen dr daligt insatta
i vad det faktiskt finns for mojligheter
som gor att saker kan underltta for
mig/oss. Kdnns som jag far lotsa dom.

o Socialt umginge, stimulans.

o Att man har en balanserad vardag dar
alla runt den med diagnosen samarbetar
for att personen ska ha sa lite psykisk
pafrestning som mojligt.

o Attdetimin vardag finns rimliga forut-
sattningar for att jag ska kunna orka och
hinna med t ex trining for att forebygga
varken. Men ocksa att man orkar alla
vardbesok och att det finns utrymme for
det i ens liv. Att arbetsgivaren har forsta-
else. Men ocksa att varden har kunskap
om syndromet och den vard man skulle
kunna fa.

Figur 17 Skulle du och din familj vara hjélpt av att ha
en kontaktperson som hjalper dig med samordning
och kontinuitet i dina kontakter inom varden och
ovriga samhallsfunktioner?

%

23%

® Ja
@ Negj

Vet inte

Vill inte ange
@ Inte relevant

Antal svar = 1472



Figur 18 Uppskatta hur mycket tid du lagger ner i genomsnitt per vecka pa vard och administration av det
sallsynta hélsotillstandet (t ex egenvard, kontakter med sjukvard, myndigheter, samhéllsservice, med mera)

45% 23% 5% 4% 6% 7% 9% 1%
<6 manader
Antal svar = 364
22% 28% 17% 9% 7% 12% 5%

> 10 ar
Antal svar = 249

® 0-1tim ® 11-20tim @® Inte relevant

® 2-5tim Mer &n 21 tim @ Villinte ange

® 6-10tim Vet inte
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KUNSKAPSNIVAN PA SALLSYNTA
DIAGNOSER INOM VARDEN

Mindre &n en av fyra upplever att kunskaps-
nivan inom varden ér tillracklig for att ge
ratt behandling av det séllsynta halsotillstan-
det. Néstan tre av fem upplever ddremot att
kunskapen inom varden inte ricker och en
av sex dr oséker. Se figur 19.

Inom delgruppen som har fatt sin diagnos
efter mer 4n tio ar ar motsvarande siftror en
av tio som upplever tillricklig kunskap inom
varden och mer 4n fyra av fem upplever inte
att kunskapen récker.

Tillgang till expertkunskap om det
séallsynta halsotillstandet

Bara drygt en av fyra har varit i behandling
av ett medicinskt expertteam for det séllsyn-

ta hélsotillstandet, det vill sdga ett multipro-
fessionellt team med expertis om diagnosen.
Aven om andelen som har fétt behandling av
en expert ligger nagot hogre, tre av fem, ar
det mycket allvarligt att tva av fem personer
som lever med komplexa kroniska halsotill-
stand som kréver regelbunden kontakt med
hilso- och sjukvarden aldrig har traffat en
expert pa den sillsynta diagnosen, se figur
20.1 och 20.2 pa sidan 27.

Inte heller deltagarna sjélva anser sig veta
tillrackligt mycket om det sallsynta halsotill-
standet.

Figur 19 Upplever du att kunskapsnivan inom varden ar tillracklig for att ge rétt behandling?

2%

0 0
15% M’\ 23%
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® Ja
@ Nej

Vet inte

Vill inte ange
@ Inte relevant

Antal svar = 1468



Nistan en av fyra uppger att de saknar kun-
skap. Se nedan ett urval av svar pa fragan
”Vilken kunskap saknar du om ditt sdllsynta
halsotillstand?”

Information kring behandling, utred-
ning, symtom, i princip allt.

Vad jag kan gora sjélv.

Hur tillstindet fordndras 6ver tid. Vad
man kan forvénta sig.

[information om] Rehabilitering, Tra-
ning, Smirthantering, Psykisk halsa.
Vad har jag for réttigheter inom sjuk-
och tandvard?

Behov att ha info [pa svenska].

Foreningar ger bast information

Drygt tva av fem av deltagarna anger att de

Figur 20.1 Har du fatt behandling av ett medicinskt
expertteam for ditt séllsynta hélsotillstand?

7%

7%

20
A) 42%

fraimsta informationskéllorna om det sall-
synta halsotillstandet dr andra diagnosfor-
bund, -féreningar, eller -néitverk. Pa andra
plats foljer ldkare som uppges av drygt en av
tre. P tredje plats kommer informationsin-
himtning fran natet (googlar) som uppges
av drygt tre av tio, se figur 21.

Figur 20.2 Har du fatt behandling av ndgon som &r
expert pa det séllsynta halsotillstandet?

%

6% 1%

|

62%

30%

® Ja
® Nej

Vet inte vad ett medicinskt

expertcenter eller expertteam ér.

Vet inte
® Villinte ange
® Inte relevant

Antal svar = 1474

® Ja
® Nej
Vet inte
Vill inte ange

@® Inte relevant
Antal svar = 1466
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Figur 21 Var anser du att den basta informationen om det séllsynta halsotillstandet finns?

Du kan valja max tre informationskallor.

Andra diagnosfdérbund, -féreningar
eller -nétverk

Lakare

Pa nétet (googlar)

Riksforbundet Sallsynta diagnoser
Sociala medier Facebook/grupper

Socialstyrelsens kunskapsdatabas for
sallsynta hélsotillstand

Expertteam vid de sex universitetssjukhusen

Centrum for Sallsynta diagnoser vid
de sex universitetssjukhusen

Annat

Annan vardpersonal
Vénner bekanta
Sociala medier bloggar

Orphan.net, den europeiska databasen
for séllsynta halsotillstand

Antal svar = 1464
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Hos nédstan

’ Knappt
] av 10 2 av 10
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GENETISK TESTNING

Bakgrund

Som tidigare nimnts anses mer dn 70% av alla sillsynta halsotillstind ha en genetisk orsak’.
Dirfor ér forstaelsen for genetiken bakom halsotillstandet viktig for att kunna stélla ratt di-
agnos, hitta en lamplig behandling och ge en prognos. Aven tillgdng till stéd i samhéllet un-
derldttas avsevirt efter att patienten har fatt en diagnos. Forstaelsen kring genetiska faktorer
ar ocksa viktig for forskningen, eftersom genomsekvensering av sallsynta halsotillstand

ofta bidrar med avgorande kunskap om genomets funktion. Slutligen ar kunskapen om den
bakomliggande genetiken viktig dven for att kunna bedoma sannolikheten for familjemed-
lemmar att utveckla samma séllsynta halsotillstand. Genetisk viagledning for personen som
lever med det sdllsynta halsotillstindet och dess nérstdende ska informera om vilka konse-
kvenser en genomisk testning kan ha. Den dr dirmed en forutséttning for att individen ska
kunna gora informerade val for eller emot genetisk testning, och ddrmed en forutsittning

for personcentrerad vard.

Genetisk testning

Drygt en tredjedel av deltagarna har blivit
tillfrégade att gora en genetisk testning och
knappt tva av fem har faktiskt genomgatt
testningen. Hos drygt sju av tio resultera-
de testningen i att en eller flera séllsynta
diagnoser kunde faststillas. Knappt halften
har inte genomfort en genetisk testning for
det séllsynta halsotillstandet och av dessa
uppgav drygt tva av fem att de hade velat
gora det, se figur 22 & 23.

7 .https://www.nature.com/articles/s41431-019-
0508-0
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Figur 22 Har du blivit tillfrdgad att gdra en genetisk
testning for det séllsynta hélsotillstandet?
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Figur 23 Har du genomgatt en genetisk testning for
det séllsynta halsotillstandet?

9% 1\%

38%

52%

® Ja
@ Nej

Vet inte

Vill inte ange
Antal svar = 1475

Bemdtande & handldggning

Av dem som fick en diagnos pa grund av
den genetiska testningen anger nistan tva
av fem att de upplever att bemotandet och
handldggningen inom vérden, relaterat
till det sdllsynta tillstandet, har fordndrats
sedan diagnosen stilldes. Ungefar lika
manga tycker inte att bemotandet och
handlaggningen foérandrats. Urval av citat
fran fritextsvaren fortydligar pa vilket sétt
bemotandet inom varden har forandrats
sedan diagnosen stélldes.

« Det har blivit battre, med en tydlig
diagnos sa forstar de flesta likarna.

« Hogre intresse fran varden.

+ Jag har betydligt lttare att fa hjalp via
varden.

»  Vissa ldkare forstar problemet, vissa
saknar kunskap och tror inte pa mej
forran dom last pa.

» Vissa ldser inte pa och da blir de pro-
blem och nya remisser.

Figur 24 Upplever du att du fick bra information/

genetisk vagledning kring resultatet efter den
genetiska testningen?

1%
17%

23%

® Ja
@ Nej
Vet inte
Vill inte ange

Antal svar = 557

Genetisk véagledning

Vad giller vigledningen under den genetis-
ka testningen sa uppger bara drygt hélften
att de fatt tillracklig information innan test-
ningen och lite mer 4n sa, néstan tre av fem,
uppger att de fatt tillrdcklig vdgledning efter
den genetiska testningen, nér resultaten
forklarades. Knappt en av fyra upplevde att
informationen inte var tillriacklig innan eller
efter den genetiska testningen, se figur 24.
Den genetiska vigledningen erbjods till
storsta del, i ndstan tre av fyra fall, av lakare
inom specialistvard och klinisk genetik.
Knappt en av sjutton fick ingen genetisk
vagledning innan testningen och en av tio
fick ingen information om resultatet efterat,
se figur 25.
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Figur 25 Av vem fick du information/genetisk vdgledning kring resultatet efter den genetiska testningen?

Du kan valja flera svarsalternativ.

Lékare inom specialistvard

Lakare inom klinisk genetik

Sjukskoterska/genetisk vdgledare - 6%
inom klinisk genetik

Sjukskoterska inom specialistvard . 4%

Lékare inom primarvéarden - 7%

Jag har enbart fatt resultat, e
genetisk vigledning efter den 9%
genetiska testningen

Vet inte - 8%

Vill inte ange 1%

Antal svar = 654
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ARBETSPLATSSITUATION OCH

SYSSELSATTNING

Bakgrund

Att leva med ett séllsynt halsotillstand kan éven begransa individens vardag och majlighet

till sysselsattning. Att samhillet ger basta mojliga stod och forutséttningar for individer med
ett kravande hilsotillstind att bidra till och delta i samhillet, &r en viktig pelare i vart sociala
sambhillskontrakt. Det har dven stor hédlsoekonomisk betydelse for samhallet, ekonomisk

betydelse for personen och dess ndrstaende, men framfor allt ar det viktigt f6r den indivi-
duella mentala hélsan att vara en sjalvklar och vilkommen del av samhallet. Samordning
och kontakt med olika stodfunktioner i samhillet bor fungera sa smidigt som mojligt for att

underlatta for individen.

Utbildning och sysselséattning

Drygt fyra av fem uppger att de har en
sysselsittning. Den bestar hos drygt tva av
fem i att arbeta, medan drygt en fjardedel
gar i skola eller annan utbildning. Drygt

en av tio har en annan ysselsittning och en
av sex har ingen sysselsittning. Trots den
héga utbildningsgraden hos deltagarna i var
medlemsundersokning uppger bara drygt
tva av fem en heltidssysselsattning som att
arbeta, ga till forskola, skola eller annat. En
sysselsattningsgrad pa 75% och 50% uppger
knappt en av nio deltagare, respektive en av
tio. Drygt en av sjutton uppger att de har en
sysselsittningsgrad pa 25%.

Av dem som arbetar eller gar i skolan min-
dre dn 100% uppger néstan tva tredjedelar
att de arbetar eller studerar i mindre ut-
strackning dn 100% pa grund av det séllsyn-
ta halsotillstandet. Ur fritextsvar framgar att
den laga sysselsattningsgraden orsakas av
olika faktorer.

Framsta anledning &r att det séllsynta
hilsotillstandet inte tillater en hogre syssel-
sdttning, dels pa grund av symtomen, dels
pé grund av att samhallet ar daligt anpassat

efter individens behov.

Nedan ett urval av svar pa fragan ”Vad ar
anledningen till varfor du arbetar eller stu-
derar i mindre utstrackning dn 100%?”

Sjukpensiondr, sjukskriven eller sjuker-

sattning.

« Mina fem sista arbetsar arbetade jag
50%. Jag fick inte diagnos forrdn jag var
66 4r.

« Pensionerad eftersom jag inte kan arbeta
och inte far sjukersittning.

«  Sjélvvalt att ga ner till 80%. Hade 6nskat
lakarutlatande for att styrka.

e Han kan arbeta 25-50%, men far inte
ett sant arbete dé alla 6nskar nagon som
kan jobba 100%.

Min nédrstdende kan arbeta men har idag
ingen sysselsattning (daglig verksamhet)
for det finns inget som passar hen.

o Min dotter ar langtidssjukskriven, med-
an jag arbetar 25% i eget foretag.

o Det finns inte ork eller tid att arbeta
mer. Det tar ganska mycket tid att fa till
vardag for min dotter.

o Nagra ar arbetade jag 75%, men var
tvungen att ga upp i tid igen.

o Jagdr berittigad till Ionebidrag s& mitt

arbete far anpassas efter mig.
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Situationen i skolan och pa
arbetsplatsen

Bara en av tre uppger att arbetsgivaren eller
skolpersonalen har kunskap om det sdllsynta
hilsotillstandet och hur det paverkar varda-
gen. En liten storre andel, tre av fem, uppger
att arbetsgivaren eller skolpersonalen visat
forstaelse for de séllsynta utmaningarna. Da-
remot dr det bara hilften av deltagarna som
uppger ha fatt tillgang till anpassningar och
stod efter behov. I fritextsvaren lyfter delta-
garna framst att det saknas information till
arbetsgivare och skola samt kommunikation
och samarbete mellan dessa och varden.
Minga kommentarer lyfter en svar situation
i skolan dér forstéaelse, tid, personal och an-
dra resurser till individanpassad och flexibel
undervisning saknas samt ddr anpassning
och hjdlpmedel ar svéra att fa. Foljande sam-
manstillning av nyckelord, plockade fran
fritextsvaren ger en 6verblick dver vad del-
tagarna saknar mest: Forstaelse, Flexibilitet,
Arbetstider, Hjdlpmedel, Empati, Kunskap,
Respekt, Mindre fyrkantig byrdkrati.
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KONTAKT MED ANDRA __
SAMHALLSFUNKTIONER OCH STOD | OLIKA
LIVSAVSNITT

Bakgrund

En fungerande hélso- och sjukvard ér det viktigaste for att alla som lever med ett séllsynt
hilsotillstand och deras nirstaende ska kunna uppna bésta mojliga livskvalitet under hela
livet. Utover detta ar tillgang till behovsanpassat stod i alla livsavsnitt, fran barn- till dlder-
domen och f6r individen liksom familjen viktig. Sverige ér ett land med hogt valstand som
erbjuder omfattande sociala stodfunktioner. De byrakratiska processer som reglerar tillgang
till dessa dr dock omfattande och bygger pa kommunikation och kunskapsutbyte mellan
sambhillsfunktionerna. Forutsittningarna for sjukdomsrelaterat stod baseras i manga fall pa
sjukdomsintyg som styrker individens begrdnsningar och behov. Den stora kunskapsbristen
kring sdllsynta halsotillstand dr en utmaning aven i dessa sammanhang vilket har langtgaen-
de konsekvenser for individernas vardag och livskvalitet.

Samhallsfunktioner saknar ar det Forsakringskassan och for drygt en av
kunskap sjutton Arbetsférmedlingen. Andra funktio-
ner som uppges ir exempelvis kommunen,
Nistan varannan deltagare uppger sig vara vardcentral, fardtjanst, férsakringsbolag eller
i kontakt med samhillsfunktioner som tandlékare, se figur 26.
upplevs sakna kunskap om det sillsynta Denna situation uppges inte ha forbattrats
hélsotillstandet och som inte erbjuder det avsevird de senaste tio dren. Mindre dn en
stéd och anpassningar det finns behov av. av sju har upplevt ett forbéttrat bemétande,
For den storsta gruppen, néstan tre av tio, men néstan tre av tio uppger att bemotandet

Figur 26 Ar du i kontakt med andra samhillsfunktioner som du upplever saknar kunskap om
det séllsynta hélsotillstdndet och som inte erbjuder det stod och de anpassningar du har
behov av?

2‘%

1‘2%

@ Forsikringskassan
® Arbetsformedlingen

@ Annan, ndmligen:

13%

@ Nej, jag haringen kontakt med andra
samhadllsfunktioner.
Jag har kontakt med andra
samhallsfunktioner men upplever att
detfungerar bra.

39% V.et.lnte

Villinte ange

Antal svar = 1464
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inte har férandrats och knappt en av atta
tycker att bemoétandet har forsamrats.

Fritextsvaren fortydligar att en upplevd
forbattring oftast gar hand i hand med
storre kunskap eller att individen har fatt en
diagnos, vilket forenklar aven kontakt med
och bemotandet av samhéllsfunktioner som
Forsakringskassan och Arbetsférmedlingen.
Se nedan urval av positiva svar pa fragan
”Hur upplever du bemétandet hos samhalls-
funktioner utanfér varden?”

«  Mer kunskap idag.

« Nar diagnosen blev faststilld sa blev det
battre.

Efter mycket kamp borjar de ta in mer
kunskap vilket underlattar for vardagen.

Fritextsvaren som uppger en forsamring ma-
lar bilden av ett samhélle som saknar forstd-
else eller strukturer for att hjalpa individer
som inte matchar normen. Bemétandet och
bedoémningsprocesser hos Forsakringskas-
san beskrivs som sérskilt negativt. Se nedan
ett urval av negativa svar pa fragan "Hur
upplever du bemoétandet hos samhallsfunk-
tioner utanfor varden?”

» Hardare regler kring bade sjukskrivning
och sjukersittning. Manga hamnar ut-
anfor trots otroligt daligt maende.

« Forsakringskassan behovs ses dver. En

handldggare ska inte kunna avfirda
lakarintyg fran Sveriges basta specialist-
lakare. Detta skapar en enorm stress och
ar det som paverkar vardagen mest.

o Det har blivit ett mycket hardare, och
mer omanskligt och hart bemotande.

Familjesituationen

Vad giller familjesituationen upplever bara
en av elva att det stod som ges till syskon

ar tillrackligt. Drygt en av sex upplever att
stodet inte réacker till och for den storsta
gruppen, tva av fem, dr fragan inte relevant.
Ytterligare en stor del av gruppen, en av tre,
uppger att de inte vet, vilket tyder pa att det
ar en fraga som har fatt for lite uppmark-
samhet hittills, se figur 27.

De deltagare som saknar stod uppger i
fritextsvaren att syskonstod, och stod till
hela familjen, bor implementeras som en
sjalvklar del i planering av vard och omsorg.
Det efterfragas avlastning for foraldrar for
att kunna erbjuda bra omsorg dven for de
friska syskonen.

Lika viktigt anses information, bade om sys-
konets diagnos pa ett barnvénligt sitt, men
ocksa om livet som friskt syskon. Professi-
onell hjélp till exempel genom mote med
kurator efterfragas ocksa, sa som mojlighet
att traffa andra syskon i samma situation,
dédr svara fragor kan diskuteras.

Figur 27 Tycker du att det stéd som ges till syskon ar tillrdckligt?
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2|%
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Aldras med sillsynt hélsotillstand

Vi fragade ocksé deltagarna om hur det ar
att aldras med ett sdllsynt halsotillstand och
hur de tanker pa framtiden som dldre och
gammal. Mer dn hélften tror inte att det
finns tillracklig kunskap om hur livet med
det sdllsynta halsotillstandet kommer se ut
nér de blir dldre, varken hos dem sjélva, hos
vardkontakterna eller hos samhillsfunktio-
ner utanfor varden som de ir i kontakt med,
se figur 28. Bara drygt en av fem anser att de
sjalva har tillracklig kunskap om detta. Kun-
skapen hos vardkontakter och samhallsfunk-
tioner upplevs ligga dnnu lagre, den uppges
som tillracklig av en av sju, respektive en

av fjorton. Forutom kunskapen sa saknas
aven tillgang till hjdlp och stod fran varden
och samhillsfunktioner nar man éldras med
ett séllsynt hélsotillstand. Nastan en av tre
saknar detta stod, och bara en av tio tycker
att sadan hjdlp och stod finns. Nastan sex av
tio anger att de inte vet, vilket igen tyder pa

att fragan har fatt for lite uppmarksambhet.
Ett intryck som bekriftas av 2019 ars sam-
manstallning av SBU - statens beredning for
medicinsk och social utvardering® .

Se nedan urval av svar pa fragan " Tycker du
att det finns tillrdckligt med hjélp och stod
fran vard och samhallsfunktioner ndr du blir
aldre?”

o Vidr mycket oroliga for vem som ska
finnas till hjalp for vart barn nér vi inte
finns mer eller inte orkar mer.

o En plan for hur det da ska ordnas. Vilka
alternativ finns.

o Plotsligt ar man bara dldre, varden
struntar i diagnosen.

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

Figur 28 Tycker du att det finns tillrdckligt med hjalp och stod fran vard och

samhéllsfunktioner nér du blir dldre?
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Antal svar = 1469
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TILLGANG TILL LAKEMEDEL

Bakgrund

En dndamalsenlig likemedelsbehandling finns bara for ungefir 5% av alla séllsynta halsotill-
stand som ér kdnda idag. Mojlighet till snabb och enkel tillgang till befintliga behandlingar
kan vara avgorande for halsa, vilbefinnande eller till och med 6verlevnad. Det finns dock
faktorer i Sverige som forsvarar tillgang till behandling for personer med sillsynta halsotill-
stdnd, s& som befintliga finansieringsmodeller och det regionala sjilvstyret. Aven pigéende
likemedelsforskning ar av stor betydelse da tillgang till kliniska studier kan erbjuda en
snabbare vag till en lovande behandling.

Lakemedel mot séllsynta Lakemedelsbehandling

sjukdomar i Sverige _ i
Tre av tio anger att det finns en lakemedels-

Mer én hilften av deltagarna anger att de behandling for deras séllsynta halsotillstand
inte vet hur processen for att utvardera och som dr tillgénglig i Sverige, tvd av fem anger
fatta beslut om tillgang till ldkemedel mot att det inte finns en behandling och en av
sillsynta sjukdomar i Sverige fungerar. Min- fem vet inte om sa dr fallet. For 3% av delta-
dre dn en av tio upplever att processen ar garna finns det en behandling i Europa, men

tydlig, oppen eller litt att forsta och mer én den dr inte tillginglig i Sverige, se figur 29.

hilften uppger att de inte vet hur processen For gruppen dér likemedelsbehandling
fungerar. finns anger bara drygt sju av tio att denna

aven genomfors med likemedelsférman i
Sverige. Drygt en av sex anger att behand-
lingen inte genomfors. Det forekommer

Figur 29 Finns det Idkemedelsbehandling for det séllsynta halsotillstandet?

1%

4% 31%

@ Jadetfinns en lakemedelsbehandling som &r
tillganglig i Sverige.
Ja, detfinns en lakemedelshehandling som &r
godkand i Europa men som inte &r tillgénglig i Sverige.
@ Nej detfinns ingen likemedelsbehandling for det
séllsynta hélsotillstandet.
Vetinte
Villinte ange
@ Inte relevant

Antal svar = 1472
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aven att lakemedelsbehandlingen genomfors
pé egen bekostnad, i Sverige eller utomlands,
samt att den genomfors i enlighet med EUs
patientrorlighetsdirektiv utanfor Sverige. Ur
fritextsvaren framgar att en storre del av den
rorliga behandlingen genomfors i Norden,
men enstaka deltagare reser sa langt som till
USA for att kunna ta emot behandling.

Behandlingar som inte genomfors

Anledningar till att en befintlig lakemedels-
behandling inte genomfors varierar. Knappt
en av atta har fitt besked om att hilso- och
sjukvarden inte kommer erbjuda lakemedlet
och en lika stor andel vet inte varfor de inte
far behandlingen. Drygt en av tretton véintar
pé besked om sjukvarden kommer att erbju-
da behandlingen och en av tjugo onskar inte
behandlas. Nastan halften av deltagarna ang-
er dock andra orsaker som t.ex. ldkemedlets
hoga kostnader, att forutsattningar for att

ge likemedel inte uppfylls eller att biverk-
ningar ledde till att behandlingen avslutades.
Se nedan urval av svar pa fragan ”Vad ar
anledningen till att du/din nirstaende inte
behandlas med négot av de lakemedel som
finns for det séllsynta halsotillstandet?”

Jag har inte blivit erbjuden att

fa testa dn.

o Behandling dr inte godkénd i Sverige.

o For dyrt, ej godként inom lakemedels-
forsdkringen.

« Erhiller likemedel inom ramen for
“Compassionate treatment” i vantan
pa prissattning och tillgdnglighet for
forskrivning.

« Fungerade inte, for mycket biverkningar.

o Jagdr for gammal nu det ges nar man dr
barn.

o Just nu finns det inget behov av ndgon

behandling.

Kliniska lakemedelsprévningar

Mojligheten att delta i ldkemedelsprévningar
ar fa for personer som lever med ett sillsynt
hilsotillstand i Sverige. Nio av tio anger

att de inte deltar eller har deltagit i nagon
klinisk ldkemedelsprévning.

Endast en av femtio gor det idag och knappt
en av fjorton uppger att de tidigare har delta-
git. Det finns dven deltagare som inte vet vad
en klinisk lakemedelsprovning ér (3%) eller
om de sjélv deltar eller har deltagit i nagon
(5% respektive 6%). Tre av tio skulle vilja
delta i en klinisk ladkemedelsprovning och
lika manga vill inte det. Tva av fem uppger
att de dr osékra, se figur 30.

Figur 30 Skulle du vilja delta i en klinisk lakemedelsprévning?
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40% |
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TAND OCH MUNHALSA

Bakgrund

Tandhailsa ingar inte i det vanliga hélso- och sjukvardssystemet i Sverige. Detta bidrar med
annu ett lager av utmaningar for den som har ett sillsynt halsotillstand dar mun- och tand-
hélsa ar en del av symtomen, vilket giller mer dn hilften av deltagarna. Avsaknad av tillgang
till specialisttandldkare, okunskap om hur det séllsynta hélsotillstandet och dess behandling
paverkar tand och munhdlsa, utokade behov av storre behandlingar med brist pa informa-
tion om och tillgang till befintligt tandvardsstod ar utmaningar som nista del av var med-
lemsundersokning vittnar om.

Drygt fyra av fem har regelbunden kontakt med tandvérden, se figur 31. Samtidigt uppger
knappt en tredjedel att man nagon géng har avstatt fran tandvard. Hos en av sex dr anled-
ningen att det varit for dyrt. Andra skl ar lang resa och tidsbrist. Var tionde anger annan
orsak som det sdllsynta hélsotillstandet och okunskapen kring det hos tandlédkaren, men
ocksd tandlakarskrack.

Dela ktig hetitandvarden « Ja, vuxentandvard kostar pengar som
man som sjuk inte har.
Bara lite mer &n halften kdnner sig delaktiga

i planeringen av den egna tandvdrdsbehand-  Dessa citat, som beskriver utmaningar med

lingen medan knappt en av elva skulle vilja overgang fran barn- till vuxentandvard,
vara mer delaktiga i det. Ur fritextsvaren speglas av svaren fran hela gruppen deltaga-
framgar att kallelse till arliga kontroller re pa frdgan vad som bidrar till att tandvar-

fungerar daligt, att vintetider dr langa samt  den fungerar bra eller daligt. For att tandvér-
att tandlakarexpertis om det sillsynta hélso-  den ska fungera bra uppges detta behovas:
tillstdndet saknas vilket leder till utebliven

behandling. o Littatt fa tid.
Knappt en av fem som fick den sillsynta « Arbeviljad ”blatt” tandvardskort och
diagnosen stilld under barnaaren, och som har bade tandldkare och tandhygienist
idag dr 6ver 18 dr, uppger att dvergang fran som last pa om mitt tillstind och ger
barn- till vuxentandvard har varit svar. mig adekvat behandling.
Utmaningar som namns i fritextsvaren ar: « Bratidsbokning till kunniga specialister
inom rimlig tid, bemoter pa ett bra sitt.

« Lite oklart vart man skulle vinda sig och Tydlig och informativ. Péalast.

vem som hade ansvaret. o Kallelserna kommer som de ska. Bra
Svart att hitta en klinik som tar emot en. bemotande pa plats.

« Hade specialisttandvard som barn men
fick ej samma hjalp som vuxen.

« Vuxenvird helt okunnig om diagnos och
dess funktion.

Riksférbundet Séllsynta diagnoser 2022 4



Figur 31 Har du regelbunden kontakt med
tandvarden?

79%

0
17% 4|/0

® Ja
@ Negj

Vet inte
Antal svar = 1469

Av de som uppger att tandvarden inte funge-
rar bra, ndmns féljande anledningar:

o  For dyrt, har man sjukersittning ar det
svart att ha rdd. Vissa behandlingar
avstar man och vad som raknas som
sjukdom som péverkar munhailsan ér for
snavt.

« Har inga ekonomiska mojligheter att
besoka tandvérden.

o  Svart att fa tider (specialisttandvard),
inte traffat nagon med kunskap om
syndromet.

o Det hade varit battre om tandvarden och
lakare hade en kontakt med varandra
for att soka olika bidrag om man géar pa
medicin som forstor tander. I stallet for
att jag ska vara en mellanhand.

 Diligt med info om vad man kan ha ratt
till och hur man t ex gor salivprov mm.
Tandvérden har aldrig informerat om
nagonting, vad jag vet.
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Nar munhélsa paverkas av det
sallsynta halsotillstandet

For mer dn hilften kan symtom fran tdnder
eller munnen inga som en del i det séllsynta
hilsotillstindet, men en av fem vet inte om
sé ar fallet. Denna hoga siffra visar tydligt pa
behov av god kunskap om séllsynta hilso-
tillstind och deras paverkan pa tand- och
munbhilsa, bade hos tandlakare och inom
hélsosjukvarden, se figur 32.

Figur 32 Kan symptom fran tander eller munnen inga
som en del i det sallsynta halsotillstandet?

9 0
20% 1|A) 55%

24%

o Ja

@ Nej
Vet inte

@ Villinte ange
Inte relevant

Antal svar = 1451



I delgruppen dér symtom fran tander eller
munnen ingar som en del i det sillsynta
hilsotillstandet uppger nistan tva av fem att
de besoker sin tandlékare oftare dn en ging
per ar pa grund av det sillsynta halsotill-
standet. Samtidigt uppger bara drygt en av
tre att de fatt tydlig information fran sin
tandldkare hur den séllsynta diagnosen eller
eventuell medicinering kan péaverka deras
tandhélsa. Bara mindre dn halften har fatt
information om hur de kan forebygga och
underhalla god munhygien kopplat till diag-
nosen, se figur 33.

Bara knappt tre av tio uppger att de har
tillgang till hjalpmedel gdllande tand- och
munhailsa, medan nistan en av sex inte har
det, trots att de skulle behova det. I fritext-
svaren namns foljande behov: information
om vilka hjdlpmedel som finns, hjalp med
ekonomiskt stod, battre mojlighet for regel-
bunden rengoring, tillgang till bettskena,
waterpick och eltandborste med mera.

Figur 33 Har du fatt information hur du kan férebygga
och underhalla god munhygien i samband med din
diagnos?

9% 5‘% 48%

38%

® Ja

@ Nej
Vet inte

@ Villinte ange
Inte relevant

Antal svar = 813

Fritextsvaren tyder pa stor okunskap géllan-
de vad som raknas som hjalpmedel for tand-
och munhalsa. Mer ovanliga hjalpmedel sa
som greppforstorare eller bitstod naimns inte
alls, vilket tyder pa ett stort behov av battre
information.

Tillgang till specialisttandlékare
saknas

Trots att symtom fran tdnder eller munnen
ingar som en del i det sdllsynta hélsotill-
standet uppger nastan tva av fem att deras
tandldkare inte kdnner till det sillsynta hal-
sotillstdndet, att de dr osdkra om den kdnner
till det eller att de inte har en fast tandldkare.
Vidare uppger bara en av tre att de varit hos,
eller erbjudits tid for, en specialisttandldkar-
bedémning med anledning av det sillsynta
halsotillstandet, medan néstan en av tre har
inte det, men anser att de skulle behova, se
figur 34.

Figur 34 Har du erbjudits

specialisttandldkarbedémnning med anledning av det

séllsynta hélsotillstandet?

7% ﬁ% 33%

29%

® Ja

@ Nej, men anser att jag skulle behdva det
@ Nej, och jag behdver ingen

Vet inte
@ Villinte ange

Inte relevant

Antal svar =816
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Specialistbedémning

Av gruppen som har erbjudits tid fér en
bedomning hos specialisttandlédkare anger
ndstan tva av fem att de fick kontakt med
specialisttandvarden via remiss frén ordi-
narie tandldkare. Drygt en tredjedel fick
kontakten via remiss fran sjukvarden, med-
an drygt en av atta sokte sjilv kontakt med
specialisttandvérden. Andra stéllen som
stillde remiss var till exempel habilitering,
akut tandldkare, smartrehabilitering, barn-
habilitering eller tandregleringen. Det stora
antalet olika remissinstanser tyder pa att
det inte finns en sjalvklar vig for personer
med sdllsynta halsotillstdnd att hitta fram till
specialisttandvarden. En tydlig forankring,
ansvarstagande och samverkan mellan hal-
sosjukvarden och tandvarden skulle kunna
forenkla avsevirt for patienten att hitta ratt.

Fragor om tandvard till dem som &r
24 ar eller dldre

Over hilften av de 6ver 1 151 deltagarna
som dr 24 dr eller dldre, har behovt genom-
fora storre behandling for sina tdnder utéver
undersokningar och enklare férebyggande
behandling. Bara knappt tva av fem har inte
behovt genomfora storre behandling.
Denna siffra ar avsevért hogre dn bland hela
Sveriges befolkning dar andelen uppskattas
ligga mellan 30 och 40 procent®.

Trots denna stora andel har bara knappt en
av tre fatt information om olika tandvards-
stod'’ som eventuellt kan vara aktuella for
dem, medan nistan hilften inte har fatt
information om det.

Med tanke pa tandvardens upplysningsskyl-
dighet om tandvardsstodet, och det stora
antalet kommentarer som tyder pa avstadd
tandvard pa grund av fo6r hoga kostnader, ar
detta ett nedslaende resultat, se figur 35.
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Figur 35 Har du fatt information om olika
tandvardsstdd som eventuellt kan vara aktuellt for
dig?

19% 7% 32%

®Ja
@ Nej

Vet inte
Vill inte ange

@ Inte relevant
Antal svar = 1151

I samma spar foljer uppgifter att bara var
sjunde har fatt ekonomiskt bidrag eller
tandvardsstod for tandbehandling utdver
det vanliga hogkostnadsskyddet, medan en
av tjugo har sokt men fétt avslag och halften
anger att de inte har fatt det, se figur 36.

Baserat pa féljande kunskapskallor:

e Tandhélsoregistret (https://www.socialsty-
relsen.se/statistik-och-data/register/alla-re-
gister/tandhalsoregistret/),

e SKAPA — Svenskt kvalitetsregister for karies
och parodontit (http://www.skapareg.se/),

e Jonkopingsundersdkningen (https://pubmed.
ncbi.nlm.nih.gov/16463570/).

"Mer information om tandvardsstdd hos Forsak-

ringskassan https://www.forsakringskassan.se/

privatpers/tandvard/tandvardsst



Figur 36 Har du fatt ekonomiskt bidrag/
tandvardsstdd for tandbehandling utdver det vanliga
hogkostnadsskyddet?

13% 14%

1%
17

5%

® Ja
® Nej

Sokt men fatt avslag
Vetinte

@ Villinte ange

@ Inte relevant

Antal svar = 1153

Ur kommentarerna i fritextsvaren framgar
att en stor andel deltagare inte visste att
mojligheten till tandvardsstod fanns. Andra
svarigheter som ndmns &r bristande hjdlp
med ansokningsprocessen eller avradan fran
ldkare att ens soka. En annan anledning som
anges dr de laga beloppen som stodet giller
och att dessa inte tacker kostnader. Det se-
naste dr dock en felinformation och fortyd-
ligar ytterligare den stora kunskapsbristen
inom omradet.

Nedan ges ett urval av citat fran
fritextsvaren:

o Visste inte om att det [tandvardsstodet]
fanns.

o Det har varit krangligt for ldkaren att
hjdlpa mig med detta.

o Det kommer inte ga igenom sdger tand-
vard och sjukvérd.

o Har sokt men behdover intyg av tandla-
karen, men han hanvisar till lakaren.

« Ingen idé att soka 600:- nar det kostat
mig 60 000:- pd ett drygt ar.

Av dem som har fatt information om olika
tandvardsstod, informerades néstan hilften
fran en tandldkare. Knappt en av atta sokte
information sjilv, medan en av tio fick
information fran en tandhygienist,

se figur 37.

Exempel péd andra killor for information ér
LSS handlédggare, barnhabilitering, diag-
nosforening, kommunen, facebookgrupp.
Liksom vid fragan kring remiss till specia-
listtandvarden, tyder detta stora antal olika
informationskallor pa att det inte finns en
sjalvklar vég for personer med sillsynta
hilsotillstand att fa information om tand-
vardsstod. Det visar ytterligare att en tydlig
férankring, ansvarstagande och samverkan
mellan sjukvarden och tandvarden saknas
som skulle kunna férenkla for individen.

Av de som ansokt om tandvardsstod uppger
knappt en av fyra att det har varit svart att fa
ldkarintyg for att soka tandvardsstod. Drygt
tre av fem tycker inte det, medan néstan en
av nio svarar att de inte vet. Av fritextsvaren
framgar ytterligare stor kunskapsbrist som
bidragande orsak till svarigheterna. Kun-
skapen saknas hos personalen vad galler
ansokningsprocessen, sallsynta hélsotillstan-
den och hur intyg ska skrivas. Nedan ges ett
urval av citat fran fritextsvaren:

Riksférbundet Séllsynta diagnoser 2022
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o Detair inte lont... sa ladkaren. Regionen
ger avslag.

« Min ldkare skrev ett intyg som inte var
giltigt.

o Min regionlikare sa att jag inte kunde fa
F11... eftersom jag ansokt om assistans.
Min kurator ringe da regionens tan-
denhet, och de sa tvartom. Fick intyget
av specialistlakare pa Karolinska och
ddrmed stodet.

o Lakaren ansag att jag skulle ta reda pa
vilket intyg som behovdes

o Verkar som de flesta inom varden sak-
nar kunskap om det och har dérfor ej
fatt information.

» Béde forsta gangen jag bad om intyg,
och den andra, var jag tvungen att lam-
na information om [diagnos] och om
F11 reglerna samt skriva ut och 6ver-
limna blanketten fran Socialstyrelsens
hemsida [till likaren].

Figur 37 Vem informerade om tandvardsstoden?
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Tandldkare
Tandskoterska
Tandhygienist
Lakare
Nérstdende 1%
Patientforening 4%
Sokt information sjalv 12%
Vet gj - 4%
Annan 7%

Antal svar = 372
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Tandvard rérande ungdomar

En av tre av deltagarna som ar mellan 12 och
14 ar anser sig behova tandstdllning, medan
drygt halften inte anser det och en av sju ar
osdker. Pa fragan om bedémning av tand-
regleringsspecialist har erbjudits, svarar tva
av fem med ja, medan lika manga uppger att
de inte har erbjudits det men att de anser att
det inte behovts. Bara en av tjugo hade velat
ha en sidan bedémning men inte fatt den, se
figur 38.

Pa fragor huruvida tandvarden anser att det
finns ett behov for tandstéllning och huruvi-
da en tandstéllning har erbjudits, visar sva-
ren en stor samstammighet med en av fyra
som uppger att behovet har faststallts och
tandstéllning har erbjudits. Knappt halften
instimmer med tandvardens bedomning att
inget behov finns och dr inférstadd med att
inte har fatt tandstéllning erbjuden. Knappt
en av tjugo dr i bada fallen inte nojda med
tandvardens bedomning och utebliven er-
bjudande av tandstillning, se figur 39.



Figur 38 Har du erbjudits beddmning av tandregleringsspecialist?

o Ja

Ja, mentackatnej
@ Nej, menjag hade velatha en
@ Nejochjag harinte behovt
@ Vetinte

Inte relevant

Villinte ange

Antal svar =168

Figur 39 Anser tandvarden att du behdver tandstélining?

® Ja

Ja, men jag anser inte det.
@ Nej, men jag anser det
@ Nej, ochjag instammer
@ Vetinte

Villinte ange

Inte relevant

Antal svar =167
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55%
Ja 1 av 3

Symptom fran
tdnder eller munnen
kan inga som en del i
det séllsynta hélso-
tillstandet

har nagon gang
avstatt fran tandvard

Nej

24%

Bara

6av 10

uppger att deras tandldkare

1 a kanner till det séllsynta .
V hélsotillstandet

har fatt tydlig information om
paverkan pa tandhalsa

2 33%

1av3

har erbjudits specialist-
tandldkarbeddmning

eller fatt information
om tandvardsstod

v 67%
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COVID-19 OCH FRAGOR RORANDE
VACCINERING

Bakgrund

Personer med s omfattande vardbehov som gruppen som lever med sdllsynta hélsotillstind
kan forvintas drabbas extra starkt av covid-19 och dess effekter pa hilso- och sjukvarden.
Samtidigt méoter okunskap dnnu mer okunskap, nir varden ska bedoma hur ett okant virus
péaverkar ett hélsotillstind som det finns valdigt lite kunskap om. Samtidigt som kunskapen
om covid-19 har okat de senaste aren, finns fragetecknen kring de mer dn 7 000 idag kdnda
séllsynta diagnoserna kvar. Covid-19 vaccinets majliga biverkningar pé de olika séllsynta
hilsotillstanden kan anses vara svara att férutse.

Covid-19 paverkan pa varden Figur 40 Hur har tillgangen till vard fungerat under
utbrottet av covid-19 ?

Niéstan tva av fem har upplevt vissa stor-
ningar i tillgang till vird under utbrottet av
covid-19 och knappt en av sex har upp-

levt betydande storningar. En av tjugofem
uppger till och med att tillgdng till varden
inte har fungerat alls. Daremot dr det bara
knappt tre av tio som upplever att varden
har fungerat som tidigare. For en av fem
har dven annan vérd eller stod stallts in sa
som habilitering, rehabilitering, smartterapi,
tysioterapi, psykologiskt stod, kurator eller
LSS-insatser. Aven uteblivna fritidsaktivite-
ter och moten med andra i samma situation
ndmns som viktiga punkter, eftersom detta
uppges ha paverkat den psykiska hilsan
negativt, se figur 40.

@ Somtidigare, utan stérning

11.https://www.folkhalsomyndigheten.se/ @ Med vissa storningar

smittskydd-beredskap/utbrott/aktuella-utbrott/ .
covid-19/statistik-och-analyser/statistik-over-re- @ Med betydande stémingar

gistrerade-vaccinationer-covid-19/ Har inte fungerat alls
12.https://www.lakemedelsverket.se/sv/corona- ® ] g
virus/coronavaccin/inrapporterade-misstank- Vetinte

ta-biverkningar---coronavacciner#hmainbody?2
Inte relevant

Antal svar=1470
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Vaccination mot Covid-19

Drygt fyra av fem har vaccinerats for
covid-19 medan knappt en av sex inte har
gjort det. Siffran motsvarar vaccinationsgra-
den i hela Sveriges befolkning, se Folkhal-
somyndighetens sammanstallning''.

Av de som vaccinerats fick ndstan en av
tre latta biverkningar, medan en av tjugo-
fem fick svara biverkningar. Knappt tva

av tre rapporterar inga biverkningar av
covid-19-vaccinet. De litta biverkningar
som rapporteras motsvarar de vanligaste
biverkningarna sammanstélld av lakeme-
delsverket'*: Feber, huvudvirk, frossa, ont i
armen och kroppen, trotthet.

Aven ovanligare symtom férekommer som
utslag, allergisk reaktion, baltros, ihallande
feber, diarré, menstruationsstérningar och
svullnad i lymfkortlar.

Figur 41 Kommer du vaccineras for covid-19 7

3% 15%
8%
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Svara biverkningar

En av tjugofem rapporterar dven svara
biverkningar som visar bland annat svar
forsamring av det underliggande séllsynta
halsotillstandet, svara och ihallande forkyl-
ningssymtom over flera dagar och ibland
veckor, svara allergiska reaktioner, hjart-
klappning, blodningar, andningssvarigheter,
epileptiska krampanfall och spasmer.

Av de som inte vaccinerats for covid-19,
uppger drygt en av tre att de inte kommer
att gora det och néstan varannan ar oséker,
se figur 41.

Av de som uppger att de inte tanker
vaccinera sig for covid-19 uppger ndstan en
av sju det séllsynta halsotillstandet som skal.
Knappt en av fjorton anger annan halsore-
laterad orsak. Majoriteten, drygt tre av fem,
anger dock andra skal varav det vanligaste ar
for lag alder. Andra skal ar osdkerhet kring
hur vaccin paverkar tillstandet, att laget upp-
levs for osékert, att man véagrar samt tidigare
vaccinskada.

o Ja
@ Nej
Vet inte
Vill inte ange

Antal svar = 238



Rekommendationer for patienter
som ej vaccinerat sig for covid-19

Av de som inte tinker vaccinera sig foljer

en av tre retkommendationen fran svensk
sjukvard och en av tio foljer internationella
sjukvardsrekommendationer. Drygt en av
atta anger rekommendation fran annan
aktor i Sverige, till exempel myndigheter.
Sammanlagt drygt en tredjedel av deltagarna
anger andra kéllor 16% eller annan
anledning som ofta baseras pa en individuell
bedémning 8% eller att de inte vet 7% eller
vill ange orsak 7%, se figur 42.

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

30%

Rekommendation fran svenska sjukvarden

Rekommendation frén internationella

0,
sjukvarden 10%

Rekommendation fran annan aktor i
Sverige till exempel myndigheter,
diagnosfdreningar eller annat.
Rekommendation fran annan aktor
utanfor Sverige till exempel myndigheter,
diagnosféreningar med mera.

13%

2%

Utan rekommendation fran nagon sarskild 16%

Annans 8%

Vetinte 7%

1%

Vill inte ange

Inte relevant 22%

Antal svar = 197
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OMRADEN SOM VARA

ONSKAR LYFTA

Avslutningsvis fragade vi deltagarna i var
medlemsundersokning om de ville lyfta
andra omraden som péverkar det sillsynta
hilsotillstandet. Nedan sammanstaller vi
svaren som speglar de mest frekventa
innehallet samt bredden av omrédden som

lyfts.

Battre vard till personer som lever
med séllsynta hélsotillstand,

inklusive prevention, samordning och

sam
hir.

arbete mellan alla parter nimns dven
Inom vérden, mellan regionerna, mellan

varden och kommunala insatser och myn-
digheter som Forsakringskassan:

Riksf

En specialmottagning pa regional niva
bor finnas som man kan soka direkt
sjalv utan att tvingas passera PV for att
forsoka ge relevant bakgrundsinfo om
premutationen och dess symtom for att
kunna fa remiss till ndgon specialist.
Det stora behovet av att samla den
medicinska kunskapen pa ett eller flera
stillen sa att vi slipper priméarvardens
okunnighet.

Forebyggande mot forsamring av halsan.
Nationellt virdprogram for diagnosen
och specialstteam.

Samordning mellan "myndigheter” dvs
Forsakringskassan, kommunala insata-
ser och sjukvard.

Forsakringskassans handlaggare som
har veto 6ver lakarnas utlatande. Detta
har gatt for langt!

Kunskapsspridning till skolhdlsovérd
behovs i hog grad.

orbundet Séllsynta diagnoser 2022

MEDLEMMAR

Okunskapen ar enorm och det dr en
djungel for att na och forsta vad en har
ratt till.

Mer info om de kontroller man behéover.
Att det fungerar sa daligt med kontak-
ter mellan de olika regionerna. Vi far
kdmpa och tjata for att fa tillgang till
resor och boende pa annan ort. Det ar
det stortsa orosmomentet nér vi far en
kallelse till annat sjukhus . Hur ska vi
kunna ta oss dit/Hur ska vi kunna boka
boende?/ Hur ska vi kunna fa okej fran
Forsakringskassan om ledighet nér sjuk-
husen inte kan kommunicera.

Det maste finnas nagon slags samord-
nare for alla vardkontakter och medicin
hantering.

Specialistteam som man traffar vid
behov och som finns bakom en vardcen-
tral lakare som stod for att na ex speci-
alister inom ortopedi och reumatologi!
Lékaren pa vardcentralen kan for lite,
blir ensam i sin roll och vi faller mellan
stolarna.

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

Erfarenheterna av olika vardkontakter ar
som rysk roulett och man vet séillan om
det kommer bli lyckat besok.

Hjalp onskas med team (doktor, kura-
tor/psykolog, fysioterapeut mm) som
kan stotta en hel familj.

Hjalp med kontakten med Forsékrings-
kassan.

Ett fast expertteam for varje individ.



Skapandet av expertteam/specialistteam
i de flesta regioner i Sverige. Da det i
dagens lage dr primdrvarden som ska “ta
hand om” oss si borde det ocksa vara
tvingande, och om man i varden inte
kan/kénner till diagnosen maste man
ldsa pal

Onskar att mitt barns diagnos hade ett
expertteam inom svensk sjukvard for
idag finns inget sadant géllande diagno-
sen.

Okunskap hos akutmottagningar.
Virden ér olika beroende pa var i landet
man bor, region Visternorrland saknar
kunskap.

Experterna finns inte i Sverige. Hjélpen
en far ar fran andra lander och det ér jag
som anhorig som maste informera den
svenska varden.

Lyssna pa och respektera
patientens expertis

Att patienter behover fa vara med och
sdga vad som behdvs for att fa till en bra
situation.

Mindre ifragasittande om den hjilp som
behovs.

Okat samarbete mellan virden och pa-
tientforeningarna.

Det ar mycket. Just bemétande, att bli
trodd, intresse att lara sig ifran vardens
sida.

Lékarnas krankande attityd nér narkoti-
kaklassade lidkemedel behovs. De oroar
sig mer for sin legitimation dn min
smartfrihet. Trots ldgsta dos och bara
vid behov har de ideligen “samtal” om
beroenderisk. I realiteten har jag hela
tiden sankt dosen mot den ordinerade.
Nya doktorn (som for &vrigt dr kunnig
pa sjukdomen) menar att jag maste
acceptera att bli ifragasatt. Inte ok!
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Kunskapsstdd och information om
sallsynta halsotillstand till olika
malgrupper

« Samordna kontakter och ge stod for
anhoriga.

» Samtalsstod till anhoriga och framfor
allt syskon.

« Kunskap pa vardcentralen.

+ Utbildning av sjukvardspersonal om vad
tillstandet dr och innebir. Stor allmén
okunskap.

o Mer kunskap till fraimst allmanlakare,
men dven sjukhus.

Psykisk ohélsa

»  Psykosocialt stod saknas f6r en unik
livssituation.

o Bearbetning av att vara annorlunda i
vuxenblivandet.

« Hailso- och sjukvérdssystemet maste ta
hénsyn till kansloméssiga svarigheterna
for personer med en séllsynt diagnos
och hantering av befintliga psykiska
problem. - problem som forvérras av att
man maste kimpa s& mycket for att fa
den hjélp som behdvs.

o  Psykisk ohdlsa p ga att man ér

annorlunda.

+ Kontakt med andra med samma
diagnos.

« Utanforskapet som dessa personer
lider av.

« Alla halsotillstand kan paverka den
psykiska hélsan och jag tycker dérfor att
de med olika hélsotillstdnd ska fa fragan
om de vill ha kontakt med kurator eller
psykolog.
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Tand och munhélsa

Forskning

o Mer resurser till forskning.

o Forskning och information.

o Mer stod med studier som kan leda till
jobb.

Tillgang till behandling

o Det dar mycket kostsamt att klara
behandling sjélv.

o Nya mediciner har ej regionen rdd med.

Hjdlpmedel

Ar ytterligare ett omrdde som deltagare
lyfter. Tillgang till befintlig hjalp men ocksa
en obalans mellan information vad som kan
hjdlpa individen och vilka hjdlpmedel som
tillhandahalls:

« Ratt till anpassat boende. Hjalpmedel.

o  Forskrivning av hjalpmedel, ordttvist.
En enorm kostnad om man ska kopa allt
som sjukgymnaster och arbetsterapeuter
foreslar.

o  Att fd anpassningshjalp i skolan.



METOD

Hur undersékningen genomfordes

Informationen om medlemsundersokning borjade spridas i oktober 2021 i form av ett
nyhetsbrev till medlemmarna, som information pa Riksférbundets hemsida och via
forbundets sociala media, pa Facebook, och Instagram.

Undersokningen genomfordes via en webbaserad enkit.

En unik lank till enkéten skickades ut via e-post eller SMS till samtliga medlemmar som
Riksférbundet Sillsynta diagnoser hade e-postadress eller mobiltelefonnummer till. Totalt
skickades enkiten till 8 594 medlemmar.

Tvé e-postpaminnelser skickades ut och en SMS-paminnelse.

Forsta utskick var den 29 november 2021 och datainsamlingen stingde den 22 december
2021. Det har kommit in svar fran 1 483 personer som svarat pa hela eller delar av enkéten.
Det motsvarar en svarsfrekvens pa 17%.
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