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Sallsynta diagnoser - slutrapport

UIf Kristoffersson, docent, klinisk genetik, informerade om centrum fér sallsynta
diagnoser.

Sodra Regionvardsnamnden beslutade vid sammantradet 2014-10-09 att med start
2015-01-01 och som ett trearigt projekt till och med 2017-12-31 inratta ett Centrum for
séllsynta diagnoser. Vid sammantradet 2017-05-29 beslutades att verksamheten fran
2018-01-01 ingar som en solidariskt finansierad verksamhet knuten till Medicinsk
Service/Klinisk genetik i Region Skane. Sédra Regionvardsndmnden beslutade
2017-10-04 om uppdrag som galler tillsvidare for Centrum for séllsynta diagnoser.

| Grendet forelag skrivelse 2017-11-16 fran Sodra Regionvardsnamndens kansli
inklusive slutrapport 2017-11-14.

Soédra Regionvardsnamndens beslut

att med godkannande lagga projektredovisningen for Centrum for séllsynta
diagnoser 2015-2017 till handlingarna

Bilagor
Skrivelse 2017-11-16, Sodra Regionvardsndmndens kansli inkl slutrapport 2017-11-14
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REGIONVARDSNAMNDEN
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Till
Sddra Regionvardsnamnden

Centrum for séllsynta diagnoser i Sédra sjukvardsregionen,
projektredovisning 2015-2017

Sodra Regionvardsnamnden beslutar

1. Att med godkannande lagga projektredovisningen for Centrum for sallsynta
diagnoser 2015-2017 till handlingarna

Bakgrund

Avsikten med att inratta ett centrum for sallsynta diagnoser ar att skapa
forutsattningar for en helhetssyn pa vard och omsorg for personer med en ovanlig
diagnos.

Sddra Regionvardsnamnden beslutade vid sammantradet 2014-10-09 att med start
2015-01-01 och som ett trearigt projekt till och med 2017-12-31 inratta ett Centrum
for sallsynta diagnoser. Vid sammantradet 2017-05-29 beslutades att verksamheten
fran 2018-01-01 ingar som en solidariskt finansierad verksamhet knuten till
Medicinsk Service/Klinisk genetik i Region Skane. 2017-10-04 beslutade Sodra
Regionvardsndmnden om uppdrag som galler tillsvidare for Centrum for séllsynta
diagnoser.

Rita Jedlert
Direktor

Adress Besoksadress Telefon, vxI Telefax E-post
22185 LUND Byggmastaregatan5  046-17 10 00
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Centrum for sallsynta diagnoser i
Sodra sjukvardsregionen

Projektredovisning 2015-2017

55 M e

S6dra regionvardsnamnden beslutade vid sammantrade 2014-10-09 att med start 2015-01-01 och
som ett tredrigt projekt till och med 2017-12-31 inratta ett Centrum for sallsynta diagnoser, CSD,
(Beslut: 2014-10-09, § 39). Vid sammantrade 2017-05-29 beslutades att verksamheten fran
2018-01-01 ingdr som en solidariskt finansierad verksamhet knuten till Medicinsk Service/Klinisk
genetik i Region Skane (Beslut 2017-05-29 § 15).

Som projektledare ber jag hdrmed att fa 6verldmna en rapport Gver projektets utveckling t.o.m.
2017-10-31 och en 6versikt dver hur verksamheten kommer att fortsatta efter projekttiden.

Lund den 14 november 2017

UIf Kristoffersson
projektledare
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Bakgrund

Avsikten med att inrdtta ett centrum for sallsynta diagnoser ar att skapa forutsdttningar for en
helhetssyn pa vard och omsorg for personer med en ovanlig diagnos. Mdnga av dessa har visat sig ha
en genetisk orsak, ndgon form av forandring i arvsmassan. | en del fall &r den nyuppkommen hos
individen medan det i andra fall finns aterupprepningsrisker i kommande graviditeter for féraldrar
och andra familjemedlemmar.

Den som har ett livslangt funktionshinder och dess familjemedlemmar har ofta ett behov av livsldnga
kontakter med hélso- och sjukvarden. Dessa funktionshinder omfattar ofta flera organ vilket kriver
medverkan av olika medicinska specialister.

Ett problem idag &r att det finns en bristande kontinuitet i vdrden som stéller stora krav pa individens
eller dess familjemedlemmars formaga att informera vardgivaren om aktuellt virdbehov. Framfor allt
inom vuxenvardens organorienterade struktur saknas det ofta en person som kan ta ett
overgripande ansvar for att samordna olika vardinsatser. Aven i dvergdngen fran barnsjukvard till
vuxensjukvard upplever patienterna brister i verlamnandet.

En utredning som CSD delvis initierat var att genomfora en kartlaggning av vuxna med
ryggmargsbrack i Sodra sjukvardsregionen. Denna visar pa uppenbara brister i vard och omsorg for
vuxna. Medan det finns ett nationellt vardprogram fér barn med ryggmargsbrack finns inga vare sig
regionala eller nationella riktlinjer vilket tydligt avspeglar sig i rapporten (http://mmcup.se). Ndgon
motsvarande inventering har inte gjorts ndgon annanstans i Sverige. Se vidare under avsnitt Il|

En medlemsundersdkning fran Sallsynta diagnoser (www.sallsyntadiagnoser.se), en
paraplyorganisation for ett 60-tal patientorganisationer fér ovanliga diagnoser, visar ocksa tydligt pa
att det som varden erbjuder inte leder till jamlik vard.

Undersdkningen visar bland annat:

e Endast 16 % av de séllsynta patienterna kdnner fortroende f6r att primarvarden ska ha kunskap
nog att bemaota deras sarskilda behov.

e Endast 39 % av de vuxna anser att de alltid far den medicinska vard som behdvs utifran sin
diagnos.

e 73 % anser sig inte tillgang till den rehabilitering/habilitering som manga ganger dr den
behandling som ar nddvandig

Citerat fran undersékningsrapporten:

“Kunskap och samordning &r aterkommande begrepp nar undersokningsdeltagarna fritt fick
onska hur varden borde fungera, utgaende frén den séllsynta diagnosen. Bland annat énskades
”samlad kompetens om och vana av patienter som har séllsynta tillstind™ och “att de olika
vardinstanserna var kopplade till varandra, att det fanns en samordnare”. En uppgiven
kommentar var “’less pa att forklara sjukdomen och fa fel vard”. Andra pipekanden var “att man
blir tagen pé allvar” och “¢j blir ifrdgasatt av vardpersonal”.”

CSD-syd genomférde under hdsten 2016 en enkit till patientféreningar for ovanliga diagnoser med
verksamhet i sédra sjukvardsregionen om deras dnskemal pa vad CSD skulle kunna bidra med.
Férutom att synpunkterna som framkommit ovan lyftes sa 6nskade man mer utbildning, om sin eller
sitt barns diagnos bade for egen del och for vardgivarnas samt majlighet till psykologstod. Dessa
fragor arbetar vi vidare med.
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En bidragande orsak till den bristande kunskapen &r just sallsyntheten; det finns sparsamt med
kunskapsunderlag fér manga diagnoser. Den information som finns kan ocksa ofta vara svar att finna
for den som inte vet var man ska leta. | manga fall saknas en vetenskapligt faststélld diagnos;
diagnosbéararen har ett flera olika funktionshinder, men den biologiska bakgrunden &r okind. Detta
ar en frustration for bade diagnosbéarare och vardgivare. Aven om det sedan nagra ar finns genetiska
diagnosmetoder att faststélla en biologisk orsak till ca 50 procent av alla funktionshinder utnyttjas
detta ofta inte av kostnadsskal. Det finns hdlsoekonomiska berdkningar som stodjer att tidig DNA-
diagnostik kan spara in manga andra utredningar och darmed leda till snabbare diagnos, en
kostnadseffektivare utredning. Detta ska kopplas till att allt fler sarlakemedel fér enskilda ovanliga
diagnoser blir tillgéngliga och dar en genetisk utredning &r en forutséttning for att ratt person erbjuds
behandling.

Utifran en helhetssyn pa patientens perspektiv har i projektet ett antal nyckelfrdgor identifierats dar
CSD kan bidra till en forbattrad och dven kostnadseffektivare vard och omsorg. En grundfilosofi fér
CSDs arbete har varit att diagnosbararen ska kunna erbjudas kvalificerad vard sa nira bostadsorten
som mojligt. Detta vill vi uppna genom att bidra till att varje person med en ovanlig diagnos som
behdver det ska fa en individuell vardplan baserad pa aktuellt kunskapsldge och med tydliga
kontaktvagar till den specialiserade vard som individen har behov av samt genom att férstirka
ndrvaron av genetisk skolade medarbetare i alla fGrvaltningar i S6dra sjukvardsregionen.

CSD har under projekttiden 2015-2017 pabérjat arbetet med att bygga en struktur till stod for
personer med en ovanlig diagnos och dess vardgivare utgdende fran ett helhetsperspektiv pa vardens
insatser. Vi har utifrdn uppdraget lagt upp vart arbete i enlighet med de rekommendationer som
Europeiska radet utfardade 2009 (EC 2009/C 151/02).

Under projekttiden fanns en referensgrupp som traffats tre ggr/ar med representanter for de olika
huvudmannen, Regionvardsnamndens kansli, patientféreningar samt Handikapprérelsernas
samverkansorganisation (HSO) i Skane som I6pande foljt och kunna ge synpunkter pa projektets
framskridande.

Uppdraget fran Regionvardsnamnden ar specificerat enligt nedan:

e Bygga upp och halla uppdaterat ett diagnos- och klientregister dar vardférloppet for den
enskilde patienten enkelt kan foljas.

e Tafram och halla uppdaterat ett register 6ver personer i sjukvardsregionen med
spetskompetens inom ett enskilt omrade.

e Arbeta utgaende fran multidisciplindra diagnostiska team.

e Ha ett vardteam med bred kompetens att kunna ta fram vardplaner fér de enskilda
patienterna baserat pa de vardprogram som kan finnas alternativt ta fram enskilda
vardplaner.

e Ha resurser att bidra till byggandet av expertteam med medverkan fran bade barn- och
vuxensjukvarden.

o | de fall ddr hogspecialiserad vard inte kravs, ta fram en modell for samverkan med
primarvarden for att underlatta 6vergangen till vuxenvarden.

e Ta fram utbildningar om sallsynta diagnoser for medarbetarna i halso- och sjukvérden.

e Samverka med patientorganisationer/grupper om patientutbildning och kontaktdagar.
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Projektets framskridande tom 31 oktober 2017

I redovisningen har vi utgatt fran rubrikerna i Europeiska radets rekommendationer for att beskriva
pagdende och planerad verksamhet inom Sédra sjukvardsregionen inom ramen fér uppdraget:

Rubrikerna ar:

I. Planer och strategier avseende sillsynta diagnoser

¢ |l. Avseende definitioner, kodning och inventering av sallsynta sjukdomar

¢ |ll. Avseende forskning om sallsynta sjukdomar

e IV. Avseende kompetenscentrum och europeiska referensnatverk for sallsynta sjukdomar
e V. Avseende expertis om sallsynta sjukdomar pa EU-niva

e VI. Avseende patientorganisationernas egenmakt

e Vil Avseende hallbarhet

I. PLANER OCH STRATEGIER AVSEENDE SALLSYNTA SJUKDOMAR

Kompetensutveckling

Den formella utbildningen i medicinsk och klinisk genetik &r lag; pa den nya lakarutbildningen i Lund
namns inte begreppet genetik i den nya laroplanens kliniska del utan @mnet forvantas undervisas
som en integrerad del i varje kurs.

Inom ldkarnas specialist- och kontinuerliga vidareutbildning finns bara nagon enstaka kurs i
missbildningsldra (syndromologi) men i dvrigt intet som lyfter fram den genetiska diagnostiken och
familjeperspektivet. Ovriga vardutbildningar erbjuder i princip inte heller ndgon utbildning. Detta
innebdr att vardgivarna ofta har problem att kdnna igen genetiska fragestallningar, tolka genetiska
rapporter och 6verfora informationen till patienten.

Med tanke pa att genetisk diagnostik antas vara en av grundstenarna i personcentrerad vard och
behandling kommer behoven av information om genetiska utredningsmajligheter och genetisk
vagledning att 6ka. Detta ar inget specifikt for Sverige utan galler generellt.

Se under avsnitt IV och VI angaende utbildningar for vardgivare och diagnosbérare.

Utbildningar om sallsynta diagnoser fér medarbetarna i halso- och sjukvarden.

CSD erbjuder i samverkan med 6vriga medarbetare vid klinisk genetik och de olika medicinska
specialiteterna skraddarsydda utbildningar for verksamheternas behov. Har redovisas bara de
utbildningar som utgatt fran CSD och inte de som genomforts av andra medarbetare knutna till
Klinisk genetik.

Genetisk vagledarutbildning

Vid de genetiska enheterna i landet och hos vissa samarbetspartners inom onkologi och kardiologi
finns sjukskoterskor anstéllda som genetiska vagledare. De har ingen formell utbildning for detta
utan har fatt intern utbildning i varierande grad. Svensk férening for medicinsk genetik (SFMG) har
tillsammans med vagledarforeningen tagit fram en utbildningsplan som kan leda till en examination
som av SFMG godkand genetisk vagledare.

For att stotta denna process och ge majlighet till formell utbildning pa magister/mastersniva framfor
allt for medarbetare i S6dra sjukvardsregionen har vi tagit fram ett koncept for en webbaserad
genetisk vagledarutbildning omfattande tva kurser om vardera 15 hogskolepoang, baskurs och
fordjupningskurs som en uppdragsutbildning vid Medicinska fakulteteten, Lunds universitet.
Baskursen har getts under hdsten 2016 och varen 2017. En ny kursomgang av grundkursen planeras
till 2018 da ocksa fortsattningskursen kommer att ges forsta gangen.
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Att det finns ett fardigt koncept for en strukturerad genetisk vagledarutbildning tillgénglig dven fér
personer som arbetar med genetisk vagledning utanfor regionen &r ett stort steg framéat mot att fa
till stdnd en nationell plan for utbildning av genetiska sjukskéterskor och genetiska vigledare. Fragan
har ocksa lyfts till Socialdepartementet om att vagledartiteln pa ndgot sitt ska kunna skyddas for att
pa sa satt starka vidimera en minimikompetens i klinisk genetik och genetisk vigledning hos personer
som verkar som genetiska vagledare. En akademisk kurs inom ramen fér ett mastersprogram ckar
ocksa majligheterna till forskarutbildning och darmed forskning om genetisk vigledning.

Riktade utbildningar for diagnosbarare, deras familjer och vardgivare

Patienter och patientféreningar ar ofta mycket vélinformerade om forskning och nya
behandlingsmetoder fér den sjukdom som finns i familjen, manga ganger béttre dn vardgivarna
samtidigt som det kan vara svart for dem att vardera den kliniska relevansen av enskilda
forskningsresultat.

Genom att etablera kontakter med patientforetradare och patientféreningar har vi kunna kartligga
deras 6nskemal om utbildningar. Vi har tagit fram en mall for att pa ett utvarderingsbart sitt
genomfdra de utbildningar som vi har méjlighet att bidra med. Hittills har vi genomfért under 2016
och 2017 har vi bidragit till 2 utbildningsdagar per termin. Sammanlagt har ca 200 personer deltagit i
dessa aktiviteter. Genom att anordna kontaktdagar for patientorganisationer kvillstid i alla
forvaltningar har vi knutit kontakter for fortsatt samverkan och brukarinflytande.

Personcentrerad vard

Som framgar av inledningen sa upplevs brist pa kontinuitet och kompetens hos ménga vardgivare,
speciellt inom vuxenvarden. Just 6vergangen fran barnsjukvarden upplevs av manga patienter som
svar. Inte nog med att barnlakarens holistiska syn ersétts av en mera organcentrerad vilket stiller
storre krav pa att sjdlv kunna orientera sig i vardlandskapet. Framfor allt géller detta personer med
multiorganproblematik. Brukaren/patienten blir ocksa myndig och fordldraansvaret bortfaller. Fragan
om arbete och/eller pension blir ocksa aktuell liksom eget boende. Patienten kan behova ett extra
stdéd som hjélp att orientera sig i sin nya tillvaro. CSD ska inom ramen for sitt uppdrag bidra till att
gora dvergangen lattare for de brukare/patienter som har problem. Se vidare nedan.

Expertgrupper

| rekommendationerna fran Europeiska kommissionen framkommer ett dnskemal om att man ska
samla kompetens runt patienter och patientgrupper for att kunna erbjuda ett samiat grepp pa
vardinsatsen. Vid CSD har vi tagit fram en mall fér hur ett expertteam ska struktureras och erbjuder
intresserade grupper av vardgivare att bidra till att bygga ett expertteam. Hittills har 6 team
etablerats och finns sokbara via var hemsida. Arbete pagar att bilda ytterligare 4 team. Intresset att
fa hjalp med teambyggandet ar stort bland vardgivarna, men hastigheten med vilken team kan bildas
begransas av tidsbrist bland Idkare och annan vardpersonal.

Webb/kommunikation
Var verksamhet presenteras bland Region Skanes verksamheter pa 1177.se och for vardgivare pa
Vardgivarwebben.

CSD presenteras dven pa Sodra sjukvardsregionens webbplats, www.sodrasjukvardsregionen.se/CSD.
Enligt aktivitetsmatning for oktober 2017 har hemsidan haft ca 250 unika besék. Via webbsidan finns
ocksa mojlighet for patientorganisationer att presentera sina aktiviteter.

Projektet har en funktionsbrevldda, csd@skane.se for kommunikation med patienter, anhériga och
vardgivare. Det finns en telefon som &r 6ppen vardagar kl. 9-11 och 13-16, Tel: 046-17 36 11.
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Vi har dven tagit fram eget informationsmaterial om var verksamhet fér patienter och vardgivare,
bade som folders att dela ut och via var webbsida.

Vi har bes6kt samtliga sjukhus i regionen och informerat om var verksamhet. Separat har vi haft
méten med patientorganisationer i samtliga regioner och landsting i S6dra sjukvardsregionen. Vi har
deltagit i konferenser och moten med var utstéllning for att synliggéra var verksamhet.

Samverkan inom Sédra sjukvdrdsregionen

Samverkan for att underlatta 6vergangen till vuxenvarden

For barn med en komplicerad ovanlig diagnos fungerar barnsjukvarden med sitt helhetsperspektiv pa
patienten ofta tillfredstallande. Barnldkarna har nationellt ocksa samverkat i att ta fram manga
behandlingsrekommendationer for barn upp till 18 ars alder. Fér vuxna finns ofta inga eller fa
nationella eller lokala rekommendationer. Manga ovanliga tillstdnd saknar ocksa en naturlig
férankring vid en specialistvardsenhet pa grund av de manga olika specialister som behovs for att
tacka patientens behov av vard. De har manga olika specialistvardskontakter, men ingen som
samordnar dessa vilket upplevs som frustrerande bade for patienten sjélv och de olika véardgivarna.
Darfor behdvs samordning och stod for diagnosbararen t.ex. i form av kontaktsjukskoterskor.

Overgéngen barn-vuxen upplevs darfor av savil den unge vuxne som for forildrarna som besvirlig da
barnsjukvéardens helhetsperspektiv byts mot vuxenvardens uppdelning i olika specialiteter. | dialog
med foretradare for Barn och ungdomshabiliteringen, Rehabmedicin pa Orup, Vuxenhabiliteringen,
Barn- och vuxenneurologi och primadrvardsféretradare, har vi en pagdende diskussion om hur man
t.ex. genom en samordnare, “patientlots”, kan bista diagnosbararen och vardgivarna i
6vergangsprocessen. En sadan funktion pilottestas under hdsten 2017 inom ramen for ett
arvsfondsprojekt som drivs av patientforeningen Sallsynta diagnoser i samverkan med CSD-sydost. Vi
raknar med att kunna ha en for var verksamhetsmodell anpassad variant klar till varen 2018. | detta
arbete ingar etableringen av forvaltningsspecifika noder for dem som i vuxen alder inte behdver
kontinuerlig vardkontakt med den hégspecialiserade varden (se nedan).

Samverkan med diagnostiska centra

Bland de érftliga syndrom som debuterar i barnadren och med behov av regelbunden vardkontakt ar
det enbart en mindre del som kommer att ha kontakt med barnhabilitering och sedan
vuxenhabilitering. Efter 18 ars dlder blir det inte séllan primarvarden som far huvudansvar for
uppféljningen och patienterna blir da utspridda pa manga olika vardgivare som har behov av
kompetensstod.

For vuxna personer med en sdllsynt diagnos och ett kroniskt vardbehov som inte kraver kontinuerlig
specialistvard ar allmanliakaren den naturliga samordnande vardgivaren. Primirvarden upplever dock
att de pa grund av tillstdndets sallsynthet och da finns det ofta lite och ofta svaratkomlig information
om behandling och prognos, inte har kompetensen att ansvara for dessa diagnosbarare.

Ett satt att bidra till att bade specialister utanfér den hégspecialiserade varden och primarvardens
medarbetare kan kdnna trygghet i kontakten med dessa diagnosbarare ar att utnyttja den
utredningskompetens som finns vid de Diagnostiska centra (DC) som byggts upp i Sédra
sjukvardsregionen. Vid DC finns en samlad diagnostisk kompetens som ocksé kan utnyttjas fér dem
med en ovanlig diagnos. | Kristianstad (Férvaltning KrYH) har vi knutit en medarbetare till DC och i
Kronoberg finns en medarbetare kopplad till medicinsk habilitering som lokal samordnare. Inom
dvriga forvaltningar pagdr ett arbete med att knyta en CSD-medarbetare, en vigledarutbildad
sjukskéterska, pa hel eller deltid, tillsammans med en genetisk konsultlikare till respektive DC.

e - REGION
SKANE \1 Region Halland i" KRONOBERG LANDSTINGET BLEKINGE
2017/CSD/Referensgruppen/Projektredovisning CSD 170331



Fér samverkan inom den hogspecialiserade varden pa SUS maste en annan modell provas och
diskussioner med ledningsgruppen pagar. En |6sning ar delvis kopplad till de dtgarder som kommer
att foreslas nationellt med anledning av de bada utredningar som publicerats under 2015 och 2016.

Samverkan med andra organisationer

Vi har etablerat kontakter forutom med brukarorganisationer i Sédra sjukvardsregionen, med
Patientnamnderna, Forsdkringskassan, Skanes kommunférbund, Tandvardshégskolan i Malmé och
Folktandvardens kunskapscentrum i avsikt att kunna arbeta integrerat med vardprogramarbete
kompetensutveckling och utbildning.

Ett nationellt projekt, Clinical Genomics Sweden har nyligen startats utgaende fran den nationella
forskningsplattformen ScilifeLab i Uppsala och Stockholm (www.scilifelab.se}. Avsikten ar att bereda
mojlighet for sjukvarden att dra nytta av den kunskapsmassa som forskningen inom genomik
(analyser avseende hela arvsmassan) kommer att generera och sitta denna i ett kliniskt anviandbart
sammanhang. Har kommer den samlade kompetensen vid CSD, klinisk genetik och expertgrupperna
vara viktiga.

Samverkan med dvriga CSD; NFSD, Agrenska stiftelsen, patientforetridare och andra nationella
aktorer har skett genom Socialstyrelsens referensgrupp for NFSD-projektet och det ar viktigt for
framtiden att man finner hallbara strukturer for fortsatt samverkan for att uppna basta mjoliga
harmonisering av varden 6ver hela landet.

Il. AVSEENDE DEFINITION, KODNING OCH INVENTERING AV SALLSYNTA SJUKDOMAR

Diagnosregister ddr vardférloppet fér den enskilde patienten enkelt kan féljas

Befintliga satt att registrera vardtagare i ICD10 &r inte tillrdckligt for att identifiera enskilda sallsynta
diagnoser. | ndsta version av ICD, ICD11, som &r i slutfasen av fardigstallande kommer det att finnas
en hjilpkod for sdllsynta diagnoser.

Da det dr oklart nar ICD11 kommer att tas i bruk finns ett stort behov av ett register for sillsynta
diagnoser for att battre identifiera en enskilda diagnoserna och bilda sig en uppfattning om behov
och utnyttjande av vard och omsorg. Detta ar ocksa viktigt ur ett nationellt och europeiskt perspektiv
da séllsyntheten gor att man kan behova rekrytera patienter fran manga lander for t.ex.
epidemiologiska eller behandlingsstudier. Inom ramen for EU medlemsstaternas satsning pa jamlik
vard for sallsynta sjukdomar pagar ett arbete med att ta fram gemensamma variabler att anvindas i
nationella eller regionala register.

Det finns ett nationelit samfoérstand mellan de olika CSD och de kliniskt genetiska enheterna i landet
om nddvandigheten av ett gemensamt register for ovanliga diagnoser, men resurser for detta saknas.

CSD har av denna anledning i enlighet med sitt uppdrag utvecklat ett regionalt kvalitetsregister
tillsammans med Epidemiologiskt registercentrum (ERC) i Region Skane. Kvalitetsregistret utvecklas
pa ERC:s plattform 3C. Registret ger dven maéjligheter for de enskilda expertteam som sa vill att
separat registrera teamspecifik information. Registret har godkants av Region Skanes Samradsgrupp -
Kvalitetsregister, vardinformationssystem och beredning (S-KVB), beslut 218/16.

For att underldtta en eventuell framtida nationell registersamverkan har CSD samverkat med framfér
allt CSD vid Karolinska universitetssjukhuset for att ta fram gemensamma basvariabler av vikt for att
facilitera forskning om enskilda ovanliga diagnoser.
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IIl. AVSEENDE FORSKNING OM SALLSYNTA SJUKDOMAR

Kvalitetsregister

Ett fungerande kvalitetsregister ar av stor vikt for att kunna identifiera de enskilda séllsynta
diagnoserna. ICD10 ger en begrdansad mojlighet da diagnoskoderna ofta inte ar specifika for den
enskilda ovanliga diagnosen varfor ett sarskilt register ar av stor vikt fér forskning och
verksamhetsutveckling. Se aven under punkten Il.

CSD i Sverige har tillsammans med forskare inom Clinical Genomics Sweden skickat in en ansokan till
Vetenskapsradet om bidrag till att utveckla ett nationellt register inom ramen for en utlysning av
anslag for forskningsinfrastruktur,

Kartldggning av enskilda diagnoser

Forlopp och prognos for enskilda sallsynta diagnoser ar manga ganger daligt karakteriserade. Av
denna anledning dr det manga ganger nodvandigt att genomfdra en inventering av de personer som
har en enskild ovanlig diagnos for att fa reda pa vilket vardbehov som finns ach for att kunna skapa
en strukturerad vardrekommendation fér vuxna med ryggmargsbrack som bas for individuella
vardplaner sdsom vi bidragit till avseende ryggmargsbrack.

En 6vergripande bedémning av aktuella medicinska behov hos 51 personer med ryggmargsbrack
gjordes baserad pa all insamlad och 6vrig tillgdnglig information. Halften av alla deltagare (26/51)
beddmdes ha behov av nagon icke tidigare planerad medicinsk bedémning, utredning och/eller
atgard. Endast var fjdrde vuxen med ryggmargsbrack hade tillfredsstéllande medicinsk uppféljning
enligt den Gvergripande bedomningen av de uppgifter som framkom under inventeringen.
Rapporten, "Vuxna fédda med ryggmargsbrack i Sodra sjukvardsregionen — nya dverlevare med
sallsynt tillstand och komplexa behov” finns som helhet publicerad pa MMCUP:s hemsida:
http://mmcup.se/wp-content/uploads/2016/11/Rapport-vuxen-MMC-projekt-SSVR-2016.pdf.
(MMCUP = MyeloMeningoCele UPpféljningsprogram)

Det finns behov for fler motsvarande kartlaggningar av enskilda diagnoser och diagnosgrupper for att
kunna ta fram vardprogram och enskilda vardplaner och det dr CSDs avsikt att tillsammans med
vardgivarna fortsatta detta kartlaggningsarbete.

Team for odiagnostiserade sdllsynta tillstdnd

Avsaknad av diagnos ar ett stort trauma for patienten och familjen, och man upplever ofta att man
far en sdmre vard an om man blir glomd av vardgivarna. Med hjélp av genomisk diagnostik
(undersdkning av hela arvsmassan) kan man i manga fall finna den underliggande genetiska skadan
vilket leder till att man fran sjukvardens sida far en diagnos och kan sluta utreda och kanske finna
nagon form av behandling. For patienten innebar detta en trygghet och en identitet, en tillhorighet.

En stor del av personer med ett séllsynt tillstand far inte nagon diagnos vid utredning enligt de
utredningsprinciper som tillimpas i varden idag. Detta géller saval barn som vuxna. | manga fall har
patienten multipla funktionshinder med eller utan intellektuell funktionsnedsattning, ett syndrom.

Syndromologi ar laran om missbildningar och hur de uppkommer. En satsning for att forbattra
diagnostiken av sallsynta tillstand, framfor allt hos barn med multipla missbildningar och
funktionshinder ingar i CSD:s uppdrag. CSD har i samverkan med andra medicinska specialiteter,
framst inom barnmedicin, tagit fram en modell fér en férdjupad samverkan, en syndromologisk rond.
Vi arbetar nu med att utveckla denna sa att intresserade medarbetare i hela regionen ska kunna
delta via videoldnk, alternativt genom att ronden anordnas vid behov vid de olika férvaltningarna i
Sodra sjukvardsregionen.
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Aven i de fall dir det &rftliga syndromet debuterar forst i vuxen alder kan symtomen komma fran
manga olika organ och familjebilden vara otydlig. Ofta missas en genetisk diagnos inom primérvarden
och det dr oklart var i specialistvarden som en utredning ska goéras. Har kan samverkan med
Diagnostiska centra dar det finns en samlad kompetens for att beddma oklara symptom att kunna
forbattra utredningsgangen.

Det ar i detta sammanhang viktigt att CSD, i likhet med bl.a. CSD vid Karolinska sjukhuset, far
mojligheter att genomféra genomiska utredningar. Under projekttiden har detta varit méjligt enligt
de principer som galler for cancergenetiska utredningar vid Genetiska kliniken. Den
expertbeddmning som féregar beslut om genomisk utredning borgar for att det medicinska och
vetenskapliga underlaget ar basta mojliga och minimerar sannolikheterna for ett ostrukturerat
utnyttjande av denna diagnostik.

Utbildning

Den utbildning i genetisk vdgledning som tagits fram vid CSD ar unik i landet och ger méjlighet for
fortsatta akademiska studier och forskning om ovanliga diagnoser och genetisk vagledning.

V. AVSEENDE KOMPETENSCENTRUM OCH EUROPEISKA REFERENSNATVERK FOR
SALLSYNTA SJUKDOMAR

CSD samverkar nationellt med 6vriga CSD och Nationella funktionen for sallsynta diagnoser, NFSD for
att utveckla diagnostiska natverk och expertteam.

Inom Europeiska unionen har Generaldirektoratet for halsa tagit initiativ till att samla den europeiska
expertisen om ovanliga diagnoser i ett drygt 20-tal olika natverk. Denna process har paboérjats under
2016 och vi foljer processen for att genom vara expertteam kunna bérja samverka efter hand som
natverken etableras.

Vi samverkar med Union of European Medical Specialists (UEMS) i en tvarfacklig arbetsgrupp om
sdllsynta och odiagnostiserade diagnoser. Avsikten ar att bidra till harmonisering och kvalitetssakring
av utbildning mellan de olika Europeiska expertnatverken.

Riktlinjer/vdrdprogram/expertndtverk

Inom CSD har vi tagit fram en modell/struktur for processen att etablera natverk. Den bygger pa de
nationella rekommendationerna. “Kriterier géllande for expertteam inom Centrum for Séllsynta
Diagnoser i Sverige”{www.nfsd.se) som har kopierats av alla CSD.

Vart ansvar ar att bidra till att skapa den infrastruktur som expertnétverken ska arbeta inom.
Expertndtverket ansvarar for innehallet i den dokumentation och de vardplaner och vardprogram
som upprattas. | samverkan med expertndtverken erbjuder vi utbildningar for sdvél professionen som
diagnosbdrarna och deras familjer. Dessa dokument ska arligen uppdateras.

Sex expertnatverk har etablerats och vi arbetar kontinuerligt och parallellt med etablering av 2-3 nya
natverk at gangen. Expertnatverk etableras efter intresseanmalan fran medarbetare inom sjukvrden
(i forsta hand SUS) och vi har en pagaende dialog med medarbetare och chefer om nya etableringar.
Narverkens struktur finns publicerade pd var hemsida. Ett stort problem i arbetet med expertnédtverk
ar bristande tid att prioritera detta arbete bland kollegorna.

Avsikten ar att regionala expertteam ska samverka nationelit sa att de rutiner som byggs upp ska
vara nationella. | de fall det inte finns regionalt expertteam bor vardgivaren, i samverkan med CSD, ta
fram individuella vardplaner i med medverkan av nationellt expertteam eller med det Europeiska
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referensnatverket. | detta arbete ingar att identifiera de lokala och regionala experter som kan
medverka i arbetet med vardprogram och vardplaner.

Vi bidrar i arbetet med att ta fram regionala vardrekommendationer for Ehler-Danlos syndrom och &r
aktiva i ett nationellt vdrdrekommendationsarbete f6ér Prader-Willisyndromet i NFSDs regi.

V. AVSEENDE SAMLANDE AV EXPERTIS OM SALLSYNTA SJUKDOMAR PA EU-NIVA

Genom expertteamen kan vi stétta befintliga natverk och bidra till att bygga nya nationellt, inom EU
och internationellt. Vi kan starka den lokala kunskapen dven om mycket sallsynta tillstdnd genom att
synliggora denna samverkan. Se dven under punkten VI

VI. AVSEENDE PATIENTORGANISATIONERS EGENMAKT

Vi har etablerat ett natverk med mer &@n 30 patientorganisationer med medlemmar inom Sédra
sjukvardsregionen. En enkat vi genomfort har visat att man efterfragar utbildningar bade for egen del
och for den vardpersonal man méter. En annan brist som lyfts fram av manga &r avsaknaden av
psykolog/psykiatrisk hjalp for att lara sig leva med sitt funktionshinder. Vid CSD finns inom ramen for
befintliga resurser och uppdrag ingen majlighet att erbjuda individuell hjalp.

CSD har under den ganga perioden genomfort flera patientutbildningar och utbildningstillféllen fér
vardgivare, bade i form av foreldasningar for storre grupper eller som klinikbesok for att presentera
verksamheten. Vi planerar att tillsammans arligen genomfora 2-4 utbildningstillféllen.

Vi har samverkat med patientorganisationerna i anordnande av aktiviteter for att uppmarksamma
Sallsynta dagen 29 februari 2016 och 28 februari 2017 genom utstallningar i entréhallen pa Blocket i
Lund. Medarbetarna har ocksa varit ute pa samtliga storre sjukhus i regionen med vart
informationsbord och planerar under varen en turné dven till de mindre sjukhusen. Detta har vi for
avsikt att upprepa kommande ar.

Vi medverkar i ett projekt delvis bekostat av Allmanna arvsfonden som drivs av Patientforeningen
Sallsynta diagnoser. Projektet ”Gemensamt larande — samverkan mellan patienter och vardgivare”
vill utveckla ett forhallningssatt dar bada parter arbetar tillsammans for att uppna basta mojliga hilsa
och vélbefinnande vard for patienten. Socialstyrelsen stédjer projektet bland annat genom att
upplata moteslokaler. Projektet leds av Centrum f6r personcentrerad vard (GPCC) i Goteborg och de
olika CSD i landet d@r samarbetspartners.

VII. AVSEENDE HALLBARHET

Att etablera ett Centrum for sallsynta diagnoser ar ett langsiktigt projekt som maste ske i samklang
med vardens medarbetare och inom dess strukturer. Det giller att finna de mojligheter som erbjuds
inom befintlig vardstruktur och anvdnda dem for att utveckla och férbattra den helhetssyn pa vard
och omsorg som finns inom vuxenvarden. Genom att tillsammans med diagnosbararen och dess
anhoriga ta fram vardplaner som bygger pa en patientcentrerad vard och omsorg kan detta uppnas.
CSD har under projekttiden paborjat detta arbete och testat olika framkomliga vagar och under de
narmaste aren fortsatta arbetet med att konsolidera de processer som byggts upp och inom ramen
for uppdraget och i samverkan med diagnosbarare och vardgivare utveckla nya. Sédra
sjukvardsnamnden har beslutat att verksamheten efter projekttidens slut 2017-12-31 ska inga i
ordinarie verksamhet med solidarisk finansiering.
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Avslutning

Projekt tar alltid langre tid i sin uppstart @n vad som planerats. Detta kan bland annat hanféras till
trogheten i en stor organisation; att kunna na ut till ledningsgrupper och medarbetare tar tid, men
ocksa av att rekryteringsarbetet for att finna de rdtta medarbetarna har tagit langre tid an férvintat.
Dock har alla kontakter vi haft varit positiva, bade fran allmanhet, patienter, patientorganisationer
och vardgivare. Manga har varit nyfikna och bidragit till att projektet utvecklats.

Under de tre projektaren har olika praktiker utifrdn uppdraget provats och det finns nu ett antal
utprovade plattformar som grund for den fortsatta verksamhetens utveckling nér den blir en del av
den patientorienterade verksamheten inom klinisk genetik.

e, . REGION
SKANE \1 Region Halland i"‘ KRONOBERG LANDSTINGET BLEKINGE
2017/CSD/Referensgruppen/Projektredovisning CSD 170331



