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Centrum for sallsynta diagnoser

Den Svenska regeringen har gett Socialstyrelsen i uppdrag att inratta en nationell
funktion for sallsynta diagnoser, NFSD, i enlighet med rekommendationer fran EU.
Funktionens uppgifter ar att samla all kunskap om expertis, vard och behandling som
finns i landet for de séllsynta sjukdomarna och gora den lattillgénglig.

Parallellt pagar ett arbete med att skapa Centrum for Séllsynta Diagnoser, CSD, i de
olika sjukvardsregionerna. Malet med dessa CSD ar att skapa forutsattningar for
forbattrad vard och omsorg for individer och familjer dar det finns en séllsynt diagnos.
Uppskattningsvis berér det ca 2000 personer i Sodra sjukvardsregionen.

Ett CSD foreslas inrattat som ett trearigt projekt inom Sédra sjukvardsregionen med
start 2015-01-01. Uppbyggnad och rapportering foreslas ske i enlighet med forslag i
rapport 2014-09-16.

Verksamheten foreslas bli solidariskt finansierad.

| drende forelag skrivelse 2014-09-23 och rapport 2014-09-16 fran Sodra
Regionvarsnamndens kansli.

Sodra Regionvardsnamndens beslut

att ge Region Skane, Medicinsk service, i uppdrag att inratta ett Centrum for
Séllsynta Diagnoser, CSD-Syd, med start 2015-01-01 i enlighet med forslag i
rapport 2014-09-16

att finansiera CSD-Syd ar 2015, 3,5 Mkr, med anslag fran ackumulerat éverskott fran
Sodra Regionvardsnamndens kansli och politiska verksamhet

att finansiera CSD-Syd ar 2016 och 2017 genom solidarisk finansiering.

Bilagor
Skrivelse 2014-09-23 och rapport 2014-09-16 fran Sédra Regionvardsnamndens kansli
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Till
Sodra Regionvardsnamnden

Inrattande av ett centrum for séllsynta diagnoser i Sodra
sjukvardsregionen, CSD-Syd

Sddra Regionvardsnamnden beslutar

1. Att ge Region Skane, Medicinsk service, i uppdrag att inratta ett
Centrum for Sallsynta Diagnoser, CSD-Syd, med start 2015-01-01
i enlighet med férslag i rapport.

2. Att finansiera CSD-Syd ar 2015, 3,5 Mkr, med anslag fran ackumulerat
overskott fran S6dra Regionvardsnamndens kansli och politiska verksamhet.

3. Att finansiera CSD-Syd ar 2016 och 2017 genom solidarisk finansiering.

Bakgrund

Den Svenska regeringen har gett Socialstyrelsen i uppdrag att inratta en nationell
funktion for sallsynta diagnoser, NFSD, i enlighet med rekommendationer fran EU.
Funktionens uppgifter ar att samla all kunskap som finns om expertis, vard och
behandling som finns i landet fér de séllsynta sjukdomarna och gora den
lattillganglig. Parallellt pagar ett arbete med att skapa Centrum for Séllsynta
Diagnoser, CSD, i de olika sjukvardsregionerna. Malet med dessa CSD ar att skapa
forutsattningar for forbattrad vard och omsorg for individer och familjer dar det finns
en sallsynt diagnos. Det handlar om att bidra till en férbattrad kunskap om dessa
tillstand och samordning av bade medicinska och sociala insatser. Det finns ingen
existerande registrering av berdrda patientergrupper varfor det inte finns nagon
saker uppgift om hur manga det finns och vilket vardbehov de har. Om man utgar
fran de mest behévande och gér en uppskattning baserad pa medlemsantalet i
patientorganisationen Sallsynta diagnoser och andra patientorganisationer ger det
for handen att det i Sédra sjukvardsregionen kan finnas ca 2000 personer.

Patienternas behov:
e Patienterna maste fa ratt diagnos sa att vard och omsorg kan anpassas efter
deras behov.
e De som diagnoseras som barn maste fa en bra évergang till vard och omsorg
i vuxenlivet.
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¢ Varden maste samordnas om den omfattar flera medicinska specialiteter.
Information om salisynta diagnoser maste vara lattillgénglig for patienterna
och dess familjer, vardgivare och andra huvudman som kommun,
arbetsformedling och forsakringskassa.

Ett Centrum for Séllsynta Diagnoser i S6dra sjukvardsregionen ska:

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

e Ta fram och halla uppdaterat ett register éver personer i sjukvardsregionen
med spetskompetens inom ett enskilt omrade.

¢ Arbeta utgaende fran multidisciplindra diagnostiska team
Ha ett vardteam med bred kompetens att kunna ta fram vardplaner for 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

e | de fall dar hogspecialiserad vard inte krévs, ta fram en modell for samverkan
med primarvarden for att underlatta 6vergangen till vuxenvarden.

e Ta fram utbildningar om séllsynta diagnoser fér medarbetarna i halso- och
sjukvarden.

e Samverka med patientorganisationer/grupper om patientutbildning och
kontaktdagar.

Ett CSD foreslas inrattat som ett trearigt projekt inom Sdédra sjukvardsregionen med
start 2015-01-01. Uppbyggnad och rapportering foreslas ske i enlighet med férslag i
bifogad rapport. Verksamheten féreslas placerad inom VO Klinisk genetik och
biobank inom Medicinsk service, Region Skane.

Verksamheten foreslas bli solidariskt finansierad med en beraknad kostnad av 3,5
Mkr ar 2015, 7,5 Mkr ar 2016 och 8,5 Mkr ar 2017 (samtliga 2015 ars penningvérde).

Rita Jedlert
Direktor
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Redovisning uppdrag; Inrattande av ett centrum for
sallsynta diagnoser i S6dra sjukvardsregionen, CSD-Syd

Sammanfattning

Den Svenska regeringen har gett Socialstyrelsen i uppdrag att inrétta en nationell funktion for
sillsynta diagnoser, NFSD, i enlighet med rekommendationer fran EU. Funktionens uppgifter
dr att samla all kunskap som finns om expertis, vard och behandling som finns i landet for de
sdllsynta sjukdomarna och gora den ldttillgéinglig. Parallellt pagér ett arbete med att skapa
Centrum for Sdllsynta Diagnoser, CSD, i de olika sjukvardsregionerna. Mélet med dessa
CSD dér att skapa forutsittningar for forbéttrad vard och omsorg for individer och familjer dér
det finns en séllsynt diagnos. Det handlar om att bidra till en forbattrad kunskap om dessa
tillstdnd och samordning av badde medicinska och sociala insatser. Det finns ingen existerande
registrering av ber6rda patientergrupper varfor det inte finns nagon siker uppgift om hur
ménga det finns och vilket virdbehov de har. Om man utgér fran de mest behévande och gor
en uppskattning baserad pa medlemsantalet i patientorganisationen Sillsynta diagnoser och
andra patientorganisationer ger det for handen att det i Sodra sjukvardsregionen kan finnas ca
2000 personer.

Patienternas behov:
e Patienterna maste fa ritt diagnos sa att vard och omsorg kan anpassas efter deras
behov.
e De som diagnoseras som barn méste fa en bra 6vergang till vard och omsorg i
vuxenlivet.

e Virden maste samordnas om den omfattar flera medicinska specialiteter.

e Information om séllsynta diagnoser maste vara lattillgdnglig for patienterna och dess
familjer, vardgivare och andra huvudmén som kommun, arbetsférmedling och
forsdkringskassa.

Ett Centrum for Sillsynta Diagnoser i Sodra sjukvardsregionen ska:

e Bygga upp och hélla uppdaterat ett diagnos- och klientregister dér vardforloppet for
den enskilde patienten enkelt kan foljas

e Ta fram och halla uppdaterat ett register 6ver personer i sjukvardsregionen med
spetskompetens inom ett enskilt omréde.

e Arbeta utgaende fran multidisciplindra diagnostiska team

e Ha ett vardteam med bred kompetens att kunna ta fram vardplaner for 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 bide barn- och
vuxensjukvarden

o [ de fall ddr hogspecialiserad vard inte krévs, ta fram en modell fér samverkan med
primérvarden for att underlétta 6vergéngen till vuxenvarden.

Besoksadress: Postadress: Telefon (vaxel): Telefax: Internet:
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e Ta fram utbildningar om sdllsynta diagnoser for medarbetarna i hélso- och
sjukvarden.
e Samverka med patientorganisationer/grupper om patientutbildning och kontaktdagar.

Ett CSD foreslés inréttat som ett tredrigt projekt inom Sodra sjukvardsregionen med start
2015-01-01. Uppbyggnad och rapportering foreslés ske i enlighet med forslag nedan.
Verksamheten foreslés placerad inom VO Klinisk genetik och biobank vid Medicinsk
service, Region Skane.

Verksamheten foreslas bli solidariskt finansierad med en berdknad kostnad av 3,5 Mkr ar
2015, 7,5 Mkr ar 2016 och 8,5 Mkr ar 2017 (samtliga 2015 ars penningvérde).

Bakgrund

Den Svenska regeringen gav 2010 Socialstyrelsen, SoS, i uppdrag att inrétta en nationell
funktion for séllsynta diagnoser, NFSD, i enlighet med rekommendationer fran Europeiska
unionens rad fran 2009 om en satsning avseende sillsynta sjukdomar. En séllsynt sjukdom
eller diagnos ar oftast arftlig och medfodd, men behdver inte manifestera sig fran fodelsen.
Enligt EU-definitionen har den en arlig incidens av <1/2000. Den é&r livsvarig men det
kliniska forloppet kan variera 6ver tiden bade vad avser symptom/funktionshinder och
svérighetsgrad. Vérd- och omsorgsbehovet kan saledes variera Gver tiden. SoS ska ocksa ta
fram en strategi och ett forslag &r 6verldmnat till Socialdepartementet, men négot beslut ar
dnnu inte fattat.

Det dr NFSD:s uppgift att ansvara for ”Samordning, koordinering och informationsspridning
inom omradet sillsynta diagnoser”. Det Gvergripande syftet ar att sdkerstilla att personer med
en sillsynt diagnos far tillgang till de befintliga samhéllsresurser som &r nédvéndiga for en
god hélsa. Socialstyrelsen dr uppdragsgivare och foljer arbetet genom en referensgrupp
bestdende av representanter fran de olika sjukvardsregionerna, patientorganisationer, SKL
och Agrenska AB.

I linje med den satsning som sker inom hela EU och med stéd av de rekommendationer som
ldmnats verkar NFSD tillsammans med universitetssjukhusen, Agrenska stiftelsen och
Riksforbundet Sillsynta diagnoser, med att skapa Centrum for Séllsynta Diagnoser, CSD, vid
Sveriges sju universitetssjukhus. Beslut om att inrdtta CSD fattas av sjukvardsregionerna.

For att na det Gvergripande syftet och de ovan ndmnda mélen har sju prioriterade
atgardsomraden identifierats:

1. Gemensam definition av sillsynta sjukdomar eftersom flera aktérer anvinder orden
sdllsynt eller ovanlig som anvénds i relation till diagnos eller sjukdom vilket ger en
rad olika kombinationer.

2. Virdrekommendationer och vardprogram, utformningen av dessa maste tillférsékra
att behandling utgar fran bésta mojliga kunskap och att det skapas samsyn kring
fragan om hur en patient ska behandlas.

3. Forskning, savil grundforskning som kliniska studier pa séllsynta sjukdomar har ett
stort mervérde déar det kan behovas samverkan mellan EU-lédnder.

4. Likemedel for séllsynta sjukdomar innebér ofta en forskrivning av sa kallade
sdrldkemedel. Statlig utredning som ser Gver prisséttning och subventionering av
lakemedel pagar.

Besoksadress: Postadress: Telefon (vaxel): Telefax: Internet:
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5. E-hdlsa, omfattar olika insatser och verktyg for att forbattra informationsutbytet och
kunskapso6verforingen inom hélso- och sjukvérden.

6. Nationella niitverk och regionala centra, skapa mojlighet att diagnostisera behandla,
utbyta/dela och fora ut kunskap och erfarenhet utifrdn hég kompetens, basta mdjliga
kunskap och kvalitetssiékrade metoder. Arbetet med e-hélsa gor det ocksd mdjligt att
samla spetskompetenser och organisera centra oavsett geografiskt ldge vilket ger
mojlighet till nationellt sammanhallna strukturer.

7. Patientdelaktighet ska bidra till att stirka patienten och deras nirstdende genom 6kad
delaktighet.

Malet med satsningen pa CSD ér att skapa forutséttningar for forbéttrad livssituation for barn,
ungdomar och vuxna med séllsynta diagnoser och deras familjer. Det handlar om mgjligheten
till en korrekt diagnos och till samordning av bade medicinska och sociala insatser. Stodet
kan innebéra hjélp att finna information om sjukdomen och dess behandling, att koordinera
insatser frn andra vardgivare, skapa kontaktmdojligheter med andra med samma tillstdnd och
pa olika satt starka formdgan och forutsittningarna for den enskilde att hantera kontakten
med till exempel skola, forsdkringskassa, barnavardscentral och sjukvard p& hemorten, i form
av att bidra med utbildning och kompetenshdjande atgérder till bdde brukare och personal.
For att né ett jamlikt omhéndertagande 4r en nationell samsyn viktig och sdvil brukare som
samhillsaktorer ska kunna fa stod med information och samordning via ett CSD.

Inom sjukvardsregionerna och landstingen sker en kartldggning av vilken kompetens som
finns inom omrédet séllsynta diagnoser och vilka aktiviteter som pagéar. Malséttningen é&r att
bilda sa kallade expertteam som samordnas inom respektive CSD. Foretriddare for
sjukvardsregionerna och universitetssjukhusen har med utgangspunkt fran de
rekommendationer som EUCERD (European Union Committee of Experts on Rare Diseases)
lamnat, enats om de mal som giller for expertteamens verksamhet och de kriterier som ska
vara uppfyllda for att teamen ska kunna verka inom CSD. EU har ocksé i
Patientrorlighetsdirektivet forordat att det bildas europeiska referensnédtverk for enskilda
diagnoser eller diagnosgrupper for att stirka kunskapen om séllsynta diagnoser.

Uppdraget

Att ta fram ett underlag for beslut om inréttande av ett Centrum f6r séllsynta diagnoser i
Sodra sjukvardsregionen, CSD-S beaktande det 6vergripandet syftet och mélen i den
nationella strategi som tagits fram av Socialstyrelsen och utifran de olika huvudménnens
onskemal. Overgripande #r att hilso- och sjukvéardens regelverk for patienters ritt till lika
vard ska uppfyllas.

Malen for ett regionalt CSD ir att:

1. Ta fram en modell for hur regional och annan expertis som behdvs kan samverka for
att stélla ratt diagnos vid ett sallsynt tillstdnd.

2. Ta fram en modell for hur kunskapen om vilken expertis som finns regionalt,
nationellt och internationellt kan goras tillgénglig for patienter och vardgivare.

3. Ansvara for att de individer med séllsynt diagnos som sa behdver far en uppréttad
individuell vérd- och omsorgsplan och en patientansvarig ldkare.

4. Ta fram en modell for att folja upp insatta vard- och omsorgsatgérder.

Besotksadress: Postadress: Telefon (véaxel): Telefax: Internet:
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Detta uppnas genom:

a) Uppfoljning av identifierade patienter.

b) Identifiera och fora ett register 6ver regional medicinsk expertis.

c) Aktivt arbeta med informationsspridning och kompetensutveckling.

d) Bidra till den kliniska och laboratoriemedicinska utredningen av oklara fall dar
diagnostiken dr komplicerad.

e) Definiera patientgrupper i behov av CSDs tjénster.

f) Driva verksamheten sa den &r mdjlig att utvérdera.

g) Samverka med nationella och internationella expertteam.

Verksamheten ska bedrivas sd att den &r utvarderingsbar avseende de tre malomraden som
definierats: Medicinska, patienten i centrum och kommunikation.

Strategi for genomforande av uppdraget:
1. Fa synpunkter inom dmnesomradet fran ndrmast ber6rda professioner och
patientforetradare.
2. Utga fran befintliga kartldggningar regionalt, nationellt och internationellt for att i en
bild 6ver omfattningen av behoven som kan sorteras in under ett CSD.

Ansvariga for uppdragets genomforande har varit chefsekonom Per Wendel, S6dra
regionvardsndmndens kansli och dverldkare, docent Ulf Kristoffersson, VO klinisk genetik.

Synpunkter fran professionen, patientféretrddare och andra
myndigheter

Foretradare for professionen, patientforeningar och andra myndigheter har bjudits in till
samrad om ett regionalt centrum for séllsynta diagnoser (se bilaga 1). Ett antal
fragestallningar har diskuterats enligt nedan.

Vemvilka ingar i malgruppen for ett CSD?

Det &r mycket svart att avgrédnsa vilka patienter som har behov av ett CSD. Det finns ca 6000
diagnoser identifierade vilka de flesta saknar diagnoskoder i ICD-10 vilket medfor att vi har
svarigheter att identifiera dem i de patientadministrativa systemen. Detta innebér att vi inte
har grepp 6ver antal personer som &r berérda, var de kommer ifran eller vilken
sjukvérd/sambhiéllsservice de idag konsumerar. Viktiga grupper att prioritera ar patienter med
flerfunktionshinder och de som saknar diagnos.

Frén dévblindteamet, vars verksamhet finansieras via solidarisk finansiering, pdpekades att
det utanfor deras uppdrag finns ett stort behov av att fa hjalp med kontakter i vard och
omsorg utdver teamets uppdrag och att detta kunde vara en uppgift for ett CSD.

Hudklinikens representanter redogjorde for det diagnostiska teamet for genodermatoser.
Dessas patienter kommer fran hela Sodra sjukvardsregionen. Samtidigt som man framhévde
sin expertkompetens var man orolig for mojligheterna att utva expertfunktionen i framtiden
pga bristande resurser vid kliniken.

Audiologirepresentanten informerade om det nationella natverk for dovblinda som har sitt
centrum i Orebro och som samverkar med det regionala centrat i Lund. Férutom denna
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verksambhet kan det av medicinska behandlingsskil finnas anledning att centralisera
diagnostiseringen av gravt horselskadade smé barn. Man var positiv till att formera ett
expertcentrum runt dessa diagnoser.

Vid Neurologiska kliniken i Lund finns specialkunskaper om séllsynta/drftliga neurologiska
rorelsestérningar och det finns ett antal sillsynta diagnoser som behandlas ddr. Man menade
att centraliserad utredning av dessa patienter skulle forbéttra vardens kvalitet och samtidigt
spara kostnader.

Frén Habiliteringen framfordes att man gérna ser ett verbryggande samarbete med bade
barn- och vuxenperspektiv och ser fram emot att bygga expertcentrum tillsammans med
andra enheter, gérna med en startpunkt i neuromuskuléra sjukdomar.

Rorelsehindrade barn och ungdomar, RBU, framforde att deras medlemmar finns bland bade
de sillsynta och mera vanliga tillstdinden men att det &r viktigt att ha ett familjeperspektiv och
att overgéngen till vuxenlivet ar viktig.

Forsikringskassan betonade vikten av ett gott samarbete mellan handldggare och vardgivare
for att optimera klientens mojligheter att fa tillgéng till rétt bidrag och stdd. Inte minst ar
detta viktigt vid 6vergangen till vuxenvérden vid 18 ars alder, ndgot som sévil
representanterna frén Arbetsformedlingen och Socialtjédnsten i Malmé Stad instimde med.

Flera specialitetsrepresentanter, inklusive Klinisk genetik, framforde vikten av att ha
mojlighet att stélla en korrekt diagnos. I manga fall kraver det teamsamverkan och i viss man
utredningar som 4r kostsammare dn vad ménga verksamheter anser sig ha rdd med. En viktig
funktion maste vara att skapa ett diagnostiskt centrum/team med egna resurser att efter
kvalificerad bedomning anvinda sig av avancerad genetisk diagnostik.

I samtal med representant for barnendokrinologi vid SUS péapekades vikten av att man
bygger ett team av kringpersonal med kunskap om vad sillsyntheten betyder; ett team
bestdende av sjukgymnast, logoped, arbetsterapeut, psykolog/kurator som samverkar med de
olika ldkarspecialisterna. Man sdg en fordel i att ett sddant fast team var knutet till CSD som
ett expertteam att bidra till att ta fram vardplaner och bygga vardprogram som ska vara grund
for omsorgen pa patientens hemort. Teamet skulle vara en gemensam resurs for de

expertgrupper som byggs upp.

Maénga av de sillsynta tillstdnd man ser som enskild doktor &r unika; det finns inte fler med
samma diagnos i regionen eller ens i Sverige. Darfor ar det viktigt att det diagnostiska teamet
etablerar kontakter med de internationella experter och forskare som kan finnas runt en
specifik diagnos eller diagnosgrupp.

Vilka dir de viktigaste funktionerna med ett CSD?

Ett CSD bor vara ett samlat kunskapscentrum som patienter, anhoriga, andra vardgivare och
andra huvudmén kan anvinda som st6d for patienterna. CSD skall ha information om vilka
patienter som har behov av CSD och vilka kompetenser som &r viktiga for dem i olika
livsfaser. Sa lange patienten dr under 18 ar och finns inom barnsjukvarden en
sammanhallande 1dnk i varden som saknas i vuxensjukvéardens mera organspecialiserade
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organisation. For att ge mdjlighet till god vard for vuxna kan primérvarden engageras s4 att
enskilda vardcentraler samverkar med CSD.

Det 4r viktigt att ekonomin inte styr negativt sa att prioriterade undersékningar/utredningar
som 4r angeldgna att gora inte blir gjorda av ekonomiska skal. Det &r ocksa viktigt att det
finns tydliga kontaktpersoner knutna till CSD och att det finns tydliga kontaktpersoner vid
respektive huvudman/myndighet for att fa ett rimligt antal kontaktytor.

Patientorganisationerna skall ha tydliga ingéngar till ett CSD sa att dessas synpunkter
fortlopande kan ge stéd for verksamhetsutvecklingen. CSD skall bidra till snabb diagnos och
det dr sjukvarden som skall sta for expertkunskaperna inte internet. Finansieringen av
analyser som krévs vid exempelvis diagnostiseringen av sillsynta diagnoser hanteras
forslagsvis med samma modell som anvénds for genetiska analyser vid missténkt érftliga
tumorsjudomar, dvs en debitering som finansieras centralt av respektive region/landsting.

Hur hanteras évergdngen fran barn- till vuxensjukvdrd pd béista sdtt?

Overgangen fran barmn till vuxensjukvard innebir for minga patienter att man mister en
sammanhdllande lank for sitt vardbehov. Manga av dessa personer har ocksa ett intellektuellt
funktionshinder som paverkar mojligheten till utékat egenansvar. Plétsligt blir man sjélv
koordinator for sin egen vard och kontakter med myndigheter. Aldrande foréldrar far ta dver
ansvaret med all den oro som foljer att inte veta vem som hjélper ens barn nédr man inte orkar
mer.

Individer med en séllsynt diagnos som sa beh6ver skall fa en upprittad individuell vérd- och
omsorgsplan och en patientansvarig ldkare. Detta kan hanteras av expertgrupper med
kordinatorer knutna till ett CSD. Tydliga kontaktpersoner/végar till bdde CSD och
myndigheter dr nédvandiga. Méanga forédldrar med barn inom barnhélsovéard/habilitering
upplever Gvergangen till vuxenlivet besvarlig med manga nya vérdkontakter utan att nagon
har ett 6vergripande ansvar. Aven for personer med mindre vardbehov men med
multiorgansjuklighet har behov av att ha en sammanhallen vardkontakt. Ett samarbete mellan
CSD och specifika primérvardsenheter kan vara en mojlighet att tillvarata patienternas behov.

Saknas det i regionen kompetens idag som bor finnas i ett CSD?

Sannolikt saknas det inom vissa omraden kompetens i Sddra sjukvardsregionen som &r
viktiga for funktionen av ett CSD. Vid samrédden med olika verksamhetsforetrddare har
framkommit att det finns manga medarbetare med spetskompetens och egna nationella och
internationella nitverk inom olika sjukdomar, men att denna inte &r synlig utan enbart
tillganglig for den som har ett ndtverk i organisationen. Det &r viktigt att ta vara pa den
kompetens som faktiskt finns och synliggdra den.

Forsakringskassan, Arbetsformedlingen och kommunerna skall inte vara med 1 ett CSD men
det maste finnas vil inarbetade kontaktytor sa att verksamheterna kan anpassas till
patienternas bésta.

Representanten for neurologi menade att det behdvs storre neurogenetisk kompetens dn vad
som finns idag i bedomningsunderlagen. Det 4r brist pd neurologer, ndgot som
Neuroférbundet upplever som ett problem.
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Exempel pa personer som kan ingd i ett expertteam; om inte hur skaffar vi den
kompetensen?

Det behdvs team som é&r riktade mot specifika diagnoser och team som ar mobila for att
kunna tdcka upp inom hela Sddra sjukvardsregionen. Teamen bor ha bred kompetens med
exempelvis ldkare, sjukskoterskor, arbetsterapeuter, fysioterapeuter, psykologer, kuratorer m
fl.

Vi skall utgé fran den kompetens som finns idag och involvera alla aktuella personalgrupper.
Kartldggning av befintliga expert-/funktionsteam &r en viktig del i uppbyggnaden av ett CSD
liksom att upparbeta kontakter med experter och expertteam utanfor Sédra
sjukvardsregionen.

Hur ger vi ett CSD béista mojliga start?

Avgransningsproblematiken &r stor och det gér inte att famna 6ver allt. Det kan darfor vara
klokt att borja 1 mindre skala men &nda med tillricklig volym med négra véldefinierade
patientgrupper/diagnoser. Tydlighet dr viktigt liksom en stark koppling till
patientorganisationerna. Det dr ocksa viktigt med kontakter med Forsdkringskassan,
Arbetsformedlingen och kommunerna under uppbyggnaden av CSD sa att kontakter &r
etablerade vid starten. Brukarorganisationerna, som dr experterna pé sina egna sjukdomar,
ska vara involverade i arbetet via referensgruppen och bidra i planeringsarbetet.

Hur optimeras verksamheten vid ett CSD?

En tydlig koordinerande roll maste finnas inom CSD. Register 6ver berorda patienter och
vardgivare med ritt kompetens ér en grund for verksamheten. Etablerade kontakter med
berdrda myndigheter och med patientorganisationerna krévs.

Hur uppnas status som expertcentrum?
Genom att uppfylla de nationella och europeiska kriterierna for expertteam och erbjuda
berdrda patienter en tillgdnglig och kompetent vard.

Kartldggningar regionalt, nationellt och internationellt
Nulidgesbeskrivning i SSVR

Under hosten 2013 genomforedes en enkit till samtliga verksamhetschefer i Skane, Blekinge
och Kronoberg, for att forsdka identifiera vilka professionella ndtverk som fanns i regionen.
Detta gav ett magert utbyte; enskilda kliniker kunde peka ut expertfunktioner, men de
interprofessionella nitverken som 4r en naturlig del av hogspecialiserad sjukvard saknades
till stor del. I Socialstyrelsens databas Gver sdllsynta diagnoser finns for manga av tillstainden
en hdnvisning till en enskild doktor i Lund eller Malmd som anses besitta vardefull kunskap
om den specifika sjukdomen, medan detta inte &r synligt i den regionala organisationen.

Vid samraden och genom personlig kunskap har ett 15-tal nitverk identifierats. De flesta av
dessa avser inte specifika sjukdomar utan &r organiserade utifrdn organdefekter som lapp-
gomspalt, genitala missbildningar m.fl. Med st6d av koordinatorer frdn CSD bor dessa kunna
utvecklas till att kunna bli ett regionala kunskap/expertnétverk.
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Vid genetiska kliniken bedrivs i mer spordisk/ad hoc form syndromdiagnostik i samverkan
med framfor allt barnldkare i regionen. For att kunna fungera som ett diagnostiskt expertteam
behdvs personalforstarkning, inte bara ldkare och genetiska végledare for genetisk
vigledning och syndromologisk diagnostik utan och forstérkning for att kunna utfora de
laboratorieanalyser som utredningarna kommer att kréva.

Andra CSD

Uppdragstagarna har gétt igenom en rad dokument och kartldggningar fran olika
verksamheter. Nedan foljer ett axplock frin sddana som bedomts vara viktiga att ta stéllning
till infor ett CSD i Sédra Sjukvérdsregionen.

Centrum for Sillsynta Diagnoser, Karolinska Universitetssjukhuset

I juni 2012 fattades beslut om att SLL anslar 3 Mkr per ar 2012-14 for ett Kompetenscentrum
for Sillsynta diagnoser. Organisatoriskt tillhor kompetenscentret Klinisk genetik eftersom det
ar en aldersovergripande verksamhet. Malséttningen &r att samordna medicinska och
psykosociala insatser inom SLL bl a annat genom informationsspridning, uppréttande av
nationella vardrekommendationer och kvalitetsregister samt genom att stodja befintliga och
utveckla nya forskningsnétverk och aldersévergripande samarbetsmottagningar med kliniska
expertteam. Overgangen till vuxensjukvarden och patienter som saknar en samlad diagnos dr
sdrskilt prioriterade omraden. Anslaget dr inte ténkt till vard och skall inte anvéndas till att
flytta patientgrupper mellan kliniker. Patienterna skall behandlas inom den klinik och av de
expertteam som skoter dem idag. CSD skall utgéra en gemensam ingéng, en “spindeln i
nitet* funktion, med en hemsida, ett gemensamt telefonnummer och en funktionsbrevléada,
dit alla patienter och professionen skall kunna vénda sig for att f4 hjalp med fragor och
hénvisning till ratt person/instans.

Ostergdtlands lins landsting och Sydostra sjukvardsregionen

Man har i projektform genomfort en kartldggning av patientunderlaget och en brukarenkét
samt startat ett projekt med inriktning mot neuromuskuléra sjukdomar. Beslut har fattats i
Ostergotland om att bevilja 3,5 milj. kr arligen till ett CSD med start 2015-07-01 da
projekttiden utgar. Jonkopings och Kalmar 1dn kommer att fatta beslut om att medverka efter
sommaren.

Vistra Gotaland

I Vistra Gotaland har man borjat bygga en verksamhet utgdende fran Barn- och
ungdomskliniken vid Drottning Silvias barnsjukhus. Man har gjort en inventering éver vilka
patientgrupper som man har inom verksamheten och bildat team runt dessa for att stirka
kontinuiteten i vardkontakterna.

Riksforbundet Sillsynta diagnoser

Riksforbundet Sillsynta diagnoser (nedan kallat ”forbundet’) har lamnat en rad kommentarer
(2012-11-19) till Socialstyrelsens forslag till nationell strategi for séllsynta sjukdomar dar de
foreslar forbittringar och fortydliganden av strategin. Kommentarerna i sin helhet finns pa
www.sallsyntadiagnoser.se
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Analys

Det finns nagra genomgéende fragestallningar som &r centrala vid en start av ett regionalt
Centrum for Séllsynta Diagnoser, CSD; det handlar inte om nya patienter som ska ha tillgang
till vard. Alla patienter finns redan i vard och omsorg, men &r inte alltid optimalt
omhéndertagna. Det anses att detta leder till en 6kad virdkonsumtion och ddrmed en onddig

belastning.

Avgransning/identifiering
e Det finns en avgridnsningsproblematik. Vilka rdknas in i gruppen séllsynta diagnoser?
Skall man rédkna efter definition i Sverige (1/10 000) eller efter EU definitionen
(1/2000)?

O

Socialstyrelsens referensgrupp for séllsynta sjukdomar har beslutat att arbeta
efter EU-definitionen.

e Vilka inom gruppen sillsynta diagnoser har ett egentligt behov av ett CSD?

o]

Sedvanliga priorteringsprinciper bor gilla. De som har stdrst behov, sjukdom
med debut i barnadren med multifunktionshinder, som involverar ménga olika
specialiteter och med stort behov av social omsorg ar de som ska prioriteras.
Insatserna fran ett CSD for den enskilde vardtagaren bedoms ofta bli mest
intensiv vid vissa perioder av livet; vid diagnos, skolstart, pubertet och vid
vuxenlivets start.

e Hur identifierar vi behdvande patienter 1 dagens system? De flesta séllsynta
diagnoserna har ingen egen kod inom ICD10. Det gér det oméjligt att finna aktuella
volymer patienter for respektive huvudman eller for Sédra sjukvardsregionen.

O

En uppskattning baserad pa medlemsantalet i patientorganisationen Sillsynta
diagnoser och andra patientorganisationer ger for handen att det i S6dra
sjukvardsregionen kan vara ca 2000 personer. Genom att bygga upp ett
register vid CSD kan man fa en uppfattning 6ver hur manga individer och
familjer som finns.

e Vad skall hanteras regionalt och vad bor vara nationella ataganden?

O

I dagsldget finns ingen nationell samordning; varje landsting/region
bestammer for sig. Grunden for verksamheten i Sodra sjukvardsregionen bor
vara att vard och omsorg bedrivs sé lokalt som mdjligt med stéd av den
infrastruktur som ett CSD kan erbjuda. CSD ska efter patientens behov
inhdmta bésta mojliga kunskap om det enskilda tillstdndet som underlag fér en
individualiserad vardplan. Samverkan med andra CSD é&r viktigt for att
undvika dubbelarbete och NFSD har en nyckelroll i detta. Detta ar viktigt inte
minst med tanke pa det utdkade fria vardsokande fran oktober 2014 som finns
i Sverige tillsammans med EU-direktivet om fri rérlighet for patienter inom
EU och dess speciella skrivning om séllsynta diagnoser.

Patienternas behov
e Patienterna maste fa ritt diagnos sé att vard och omsorg kan anpassas efter deras

behov.

o

Genom inrédttande av en diagnostisk enhet 6kar mdjligheterna till korrekt
diagnos

e De som diagnoseras som barn méste {4 en bra 6vergéng till vard och omsorg i
vuxenlivet.
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o Genom att ha vardkoordinatorer tillgingliga under dessa skeenden i livet kan
manga av dagens svarigheter 6verbryggas.

e Virden méste samordnas om den omfattar flera medicinska specialiteter.

o Genom upprittande av individuella vardplaner och att ha en patientansvarig
namngiven person som samordnar kontakterna kan detta uppnas.

e Information om séllsynta diagnoser méste vara lattillgénglig for patienterna och dess
familjer, vardgivare och andra huvudmén som kommun, arbetsformedling och
forsdkringskassa.

o Regionala och nationella register inom CSD och NFSD kommer att géra
existerande information béttre tillgénglig.

Inrattande av ett CSD

Patientnytta

Det ér vilként genom flera brukarunders6kningar att kunskapen om handldggning av
sdllsynta sjukdomar och ovanliga diagnoser inte dr optimal och att det 4r sjdlva sillsyntheten
som &r problemet till okunskapen. Genom att inrétta ett CSD finns en kanal for
patienter/brukare vardgivare, och andra aktdrer att samverka och fa en motpart med kunskap
om just sdllsyntheten. Ett diagnostiskt team med fokus pa att driva de optimala utredningarna
till diagnos kombinerat med ett resursteam med vardgivare med olika kompetenser (t.ex.
sjukgymnast, logoped, dietist, arbetsterapeut och olika ldkarspecialister) att utarbeta ett
individuellt anpassat vardprogram som kan implanteras pa hemorten kommer att stiarka
patientens stillning och gora varden mera stromlinjeformad. Véardkoordinatorer kan hjilpa
bade patienten och vérdgivare framat, speciellt vid kritiska tidpunkter med omstillningskrav
for patienten/brukaren, férutom da det sker forsémringar i allméntillstandet dven vid t.ex.
diagnos, skolstart och 6vergang till vuxensjukvarden. En sadan samordning kan forvintas
leda till en totalt l4gre totalkostnad da farre akt6rer forvéntas vara involverade.

Byggande av kompetens/expertteam/nétverk

Upprittande av diagnos/expertteam for olika diagnosgrupper ar den centrala funktionen i ett
CSD. Dessa team kan se ut pa olika sitt beroende pa sjukdomsgrupp. De kan vara runt en
specifik diagnos eller runt funktionshinder som kréver likartad behandling.

Vid de genomforda samraden framkom att det finns ménga informella ndtverk som
samarbetar runt enskilda personer med en séllsynt diagnos, men det finns ingen systematik.
Intresset var stort bland deltagarna att utveckla detta mot vad som krévs for att vara ett
excellensniétverk i den nationella definitionen. Man framhdll dock den stora betydelsen att av
att det tillfors externa medel for koordinatorsfunktionen och att den som ar koordinator
tydligt &r bortkopplad fran konkurerande arbetsuppgifter. Man menade att en person som pé
deltid, 20-25% hade en koordineringsfunktion for ett team/nétverk dr nédvéndig for att fa en
kontinuitet i funktionen. Samraden identifierade ett 15-tal sadana nétverk runt enskilda
diagnoser eller funktioner.

Utvecklande av externa nitverk
CSD bor under forsta éret ha funnit former for att pa ett stadardiserat sitt samverka med
forsakringskassan och kommunernas omsorgsansvariga.
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Vid samraden med representanterna frén forsékringskassa, arbetsformedling och socialtjanst
framkom att man var medveten om kunskapsglappet och vidlkomnade mdjligheten till
utbildning och till ett ndrmare systematisk samarbete runt klienter med séllsynta diagnoser.
Dessa kontakter maste ske brett sa att det finns handldggare inom varje omrade som har
fordjupad kunskap och som i forldngningen kan vara en ldnk mellan ett CSD och
verksamheterna.

Inrittande av ett diagnostiskt team

En korrekt diagnos dr en forutséttning for att kunna ge ett gott omhéndertagande. I ca 20
procent av fallen sétts diagnos genom etablerade utredningsmetoder, kromosomanalys,
analys av specifika gener eller genomisk array. For att komma vidare &r metoder som exom-
eller helgenomanalys av barnet och fordldrarna viktiga. Med hjélp av dessa undersdkningar
har man idag lyckats sdtta diagnos pé ca 60 procent av alla med ett allvarligt funktionshinder.
I ytterligare fall maste man anvénda sig av mer avancerade laboratorietekniker for att kunna
visa ett samband mellan en genetisk fordndring och patientens symptombild.

Att fa en diagnos ér viktigt for patienten och for sjukvarden. Man kan sluta utreda orsaken till
funktionshindret och koncentrera sig pé att utveckla vard och omsorg med utgédngspunkt fran
diagnosen. En diagnos gor det ocksa lattare att stdlla prognos och att eventuellt finna
behandlingsmgjligheter. En diagnos ger ocksd mojlighet for fosterdiagnostik i kommande
graviditeter bdde for familjen och i vissa fall sldktingar.

Grinsen dér det diagnostiska arbetet gar dver i kliniskt utvecklingsarbete/forskning ar oklar,
men flyttas hela tiden mot en mer avancerad praktik nér det blir mdojligt att stromlinjeforma
utredningsgangen. Detta leder ocksa till att allt fler av de oklara diagnoserna kan fa en
molekyladrgenetisk forklaring vilket leder till 6kad mdjlighet till prognostik och anpassad
behandling.

De patienter som remitteras till det diagnostiska teamet forutsétts vara utredda i enlighet med
rutiner inom respektive klinik. Detta innebér att biokemiska, bilddiagnostiska och patologiska
utredningar ska vara gjorda utan diagnos faststillts och att molekylargenetisk utredning av
enskilda gener for mera frekventa séllsynta sjukdomar har uteslutits. Om dven en genomisk
array varit normal s fir den ytterligare utredning som kan ske inom sjukvardens ram anses
vara sa hogspecialiserad sa att de endast kan genomféras om man inom det diagnostiska
teamet dr Overens om att sa ska ske. Det kan vara ldmpligt att anvdnda samma
debiteringsrutiner som inom den genetiska mottagningsverksamheten dér varje enskild analys
debiteras respektive landsting/region centralt. Administrativa rutiner for detta finns
upparbetade vid VO Klinisk genetik. Behovet av sddana analyser &r svart att berdkna men om
man riknar med att 1/300 fodda kommer att ha ett multipelt funktionshinder som inte kan
diagnosticeras pa annat sétt s& kommer varje ar ett 60-tal barn behdva utredas med denna
teknik. Kostnaden per analyserad familj uppskattas till ca 25 000 kr.

For att kunna erbjuda detta inom egen verksamhet behdvs en vidareutveckling av det
regionala genomikcentrat vid VO klinisk genetik sa att man kan genomfora dessa
utredningar. Ett genomikcentrum kopplat till en diagnostisk enhet skulle innebdra en minst
nationell spetskompetens och skulle kunna vara attraktiv dven for utredning av patienter
utanfor Sédra sjukvardsregionen.

Besoksadress: Postadress: Telefon (vaxel): Telefax: Internet:
Byggmastaregatan 5 222 37 Lund 046-17 10 00 046-17 64 60 WWW.Srvn.se



SODRA .
REGIONVARDSNAMNDEN 2014-09-16 12(16)

De patienter som &r i behov av dessa diagnostiska faciliteter finns redan inom hélso- och
sjukvarden och i avsaknad av diagnos soker bade patienten och ldkaren i blindo efter en
biologisk forklaring till funktionshindret. Nér vl en diagnos &r satt s& kan man inrikta sig pa
vérd, omsorg och behandling utifrén diagnosen. Det dr vl ként att en diagnos har en stor
inverkan pa véarsokande och pa personlig acceptans av tillstandet vilket i sin tur leder till
minskad varldskonsumtion, s dven om det diagnostiska arbetet kostar s kommer varden
som helhet pé sikt att spara genom att patienten fatt en diagnos. Man kan ocksé forvénta sig
att dessa patienter kommer att utnyttja mojligheten att soka expertkunskap pé egen hand
genom att utnyttja de maéjligheter som Patientrorlighetsdirektivet av 11 juni 2011, §13, ger.

Manga av dessa mdjligheter till genetisk diagnostik har blivit tillgéngliga under de senaste
fem aren. Det finns &ldre patienter med oklara diagnoser som aldrig utretts darfor att nér de
grundutreddes sa saknades forutséttningarna for utredning enligt dagens rutiner. I manga fall
saknas mojligheter inom vérden for att bekosta utredningar, framfor allt fér personer som
diagnosticeras i vuxen &lder eller som blivit vuxna utan diagnos. Primérvarden anser sig inte 1
sina avtal ha kostnadsteckning for dessa utredningar och da det ofta rér sig om
multiorgansjuklighet finns ingen specialist som vill ta ett helhetsansvar. I en del fall kan detta
leda till att det fods barn med funktionshinder utan att férdldern vetat om att t.ex. ett syskons
diagnos var arftlig. Ett diagnostiskt team kan &ven i dessa situationer ta ansvar for att
adekvata utredningar genomfors.

Samverkan med brukarorganisationer

Brukarna &r de som har stor kunskap om sina séllsynta diagnoser och &r en stor resurs. De
kan peka pa vilka speciella behov som den enskilde patientgruppen har och kan aktivt bidra
till att forbéttra vard och omsorg. En viktig brukarorganisation &r Sdllsynta diagnoser men
som dnnu inte har en lokalavdelning i Sydsverige. Dock finns manga aktiva i de olika
delforeningarna som ska inviteras till samrad. Brukarorganisationerna/brukarrepresentanter
ska erbjudas plats i referensgruppen, och ska, dar de har kompetens, vara aktiva deltagare i
arbetet med att ta fram vardprogram och patientutbildningar.

Samverkan med primirviarden

CSD ska i samverkan med primérvarden undersoka hur man kan etablera en néra samverkan
for att erbjuda personer med sillsynta diagnoser en kunskapsbaserad vérd, framfor allt efter
att de limnat barnsjukvérden. Primérvarden kan ocksa med fordel medverka i uppfoljningen
av andra multiorgansjukdomar dér det finns lindrigare funktionshinder, men behov av
regelbunden uppfoljning som, t.ex. vid Neurofibromatos eller Oslers sjukdom. Detta stéller
krav pa upparbetade kontakter mellan expertcentra och de primérvéardsenheter som vill
medverka. Det finns ocksa behov av ekonomiska incitament dé dessa patienter har en hogre
vérdtyngd och kriaver kontinuerlig vidarutbildning av vardgivarna pa ett annat sitt 4n vid
mera vilkénda sjukdomskomplex.

Rekrytering och kompetensutveckling av medarbetare i CSD

De medarbetare som rekryteras kommer att oberoende av bakgrund behdva
kompetensutveckling under det forsta verksamhetsaret for att kunna fungera i sina nya
funktioner. Detta dr n6dvindigt da generellt sett dr kunskapen om arftliga sjukdomar lag och
ska man fungera i en koordinators eller utbildares roll kravs goda kunskaper. En viktig
uppgift under de forsta verksamhetsaren &r att utbilda de rekryterade medarbetarna
internutbildning inom genetisk végledning. Detta kan ske genom utbildning i egen regi eller i
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samverkan med universitet/hdgskola inom ramen for ett mastersprogram. Lararkompetensen
kan finnas inom flera olika specialiteter, men man bor stréva efter att fa en likare med bred
kunskap om sallsynta diagnoser férutom att ha en specialistinriktning motklinisk genetik.

Utbildningar for familjer och virdmedarbetare i Sdra sjukvardsregionen

Ett uppdrag ar att ge familjer med barn med séllsynta diagnoser en mdjlighet att traffa andra 1
samma situation och fa information om den aktuella sjukdomen samtidigt som de far triffa
regionala eller nationella experter pd diagnosen. Sédan patientutbildning bor ske i samrad
med patientorganisationerna och brukarna sjélva.

CSD ska ta fram ett program for kompetensutveckling som kan anvindas inom olika
vardenheter nér behov av kompetensutveckling uppstér. Man ska underséka forutsittningarna
for att ta fram en internetbaserad utbildningsserie.

D4 sillsynta recessiva sjukdomar ofta forekommer i familjer och slédkter dér kusingifte
tillimpas och dér sprakkunskaperna i svenska kan vara bristfélliga bér man undersoka
mdjligheterna att internt utbilda tolkar i genetiska fragestéllningar tillsammans med de
tolkférmedlare som Regionerna/landstingen har avtal med. D4 ca 5 procent av
cancersjukdomarna anses ha en stark genetisk koppling dér olika specifika cancertyper kan
finnas hos samma person eller hos olika familjemedlemmar sa bor man tillsammans med
RCC vid genomforandet av den regionala cancerplanen inkludera utbildning av
kontaktsjukskoterskor.

Register

Det saknas idag information om hur méanga patienter det finns med séllsynta diagnoser och
deras olika vardbehov. Upprittande av ett patient- och uppf6ljningsregister och insamlande
av patientdata &r en prioriterad aktivitet under det forsta verksamhetaret. Det finns idag ett
vélfungerande register for drftlig cancer kopplat till Klinisk genetik som &r solidariskt
finansierat.

Detta register OnkGen, inréttades pad uppdrag av Sodra regionvardsndamnden i samband med
inforandet av solidarisk finansiering for genetisk végledning och cancergenetiska utredningar
ar 2000. Registret finansieras genom bidrag till Klinisk genetik, men forvaltades initialt inom
onkologisk centrum. Genom den organisationsutveckling och de omorganisationer som skett
under de senaste dr denna koppling mindre ldmplig. Registrets huvudanvandning ar for att
f6lja familjer och individer som utreds for érftlig cancer och manga av dessa ér friska
anhoriga till cancerpatienter. Registret &r webbaserat och ldmpar sig vil f6r som bas for det
register som planeras vid CSD. Dock behéver det moderniseras och 6verforas till en
modernare teknikplattform samt anpassas for utvidgad registrering. Det rekommenderas att
dessa mojligheter utreds tillsammans med ERC Syd.

Likaledes saknas idag en forteckning 6ver vilka experter och superspecialister pa olika
symptom eller sjukdomstillstdnd som finns i S6dra sjukvéardsregionen. Upprittande av en
sadan forteckning bor inledas under det forsta verksamhetséret.

Organisatorisk tillhorighet
Manga av de tillstdnd som har behov av ett CSDs tjénster &r kopplade till drftliga sjukdomar
med de speciella informationsproblem om reproduktiva val och familjemedlemmars rétt till
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kunskap, bade vad det géller barn och vuxna. CSD ska verka Gver alla diagnosomraden och
aldrar i hela sodra sjukvardsregionen. Denna specialistfunktion finns idag inom klinisk
genetik och det kan dérfor vara lampligt att koppla CSD som en egen enhet till VO klinisk
genetik och biobank vid Labmedicin Skane. VO klinisk genetik har redan ett regionalt
uppdrag om genetisk service till S6dra sjukvardsregionen och driver mottagningsverksamhet
som 4r solidariskt finansierad. Till detta kommer att verksamhetsomradet redan har uppdraget
att vara Region Skanes genomikcentrum, dvs ansvara for genetisk laboratoriediagnostik och
att ladkarnas kliniska kompetens ar fokuserad runt sillsynta diagnoser och har ett regionalt
uppdrag for Sddra sjukvéardsregionen.

CSD regionalisering

CSD ska vara ett kunskapscentrum for hela Sodra sjukvardsregionen. Darfor bor, d& CSD
konsoliderats, organisationen regionaliseras genom att lokala koordinatorer/genetiska
végledarfunktioner vid sjukhusen i Karlskrona, Véxj6é och Halmstad inrittas. Det kan
Overvigas att inom Region Skéne ha motsvarande funktioner vid sjukhusen i Kristianstad och
Helsingborg.

CSDs uppdrag

¢ Bygga upp och hélla uppdaterat ett diagnos- och klientregister dar vardforloppet for
den enskilde patienten enkelt kan f6ljas

e Ta fram och hélla uppdaterat ett register 6ver personer i sjukvardsregionen med
spetskompetens inom ett enskilt omrade.
Arbeta utgdende fran multidisciplinira diagnostiska team

e Ha ett virdteam med bred kompetens att kunna ta fram véardplaner for 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 frén bade barn- och
vuxensjukvéarden

e [ de fall dir hogspecialiserad vard inte krévs, ta fram en modell for samverkan med
primérvarden for att underlétta 6vergangen till vuxenvérden.

e Ta fram utbildningar om séllsynta diagnoser for medarbetarna i hilso- och
sjukvarden.
Samverka med patientorganisationer/grupper om patientutbildning och kontaktdagar.

Foljande organisation foreslas
e Ett CSD inrittas som ett 3-arigt projekt 2015-01-01 — 2017-12-31

2015
Uppbyggnaden péborjas och under aret rekryteras de forsta medarbetarna. Fokus ska ligga pa
att fa en arbetande referensgrupp inkluderande brukarna, utveckla registerfunktionen och
skapa kontaktytor/etablera kontakter med 6vriga aktorer runt personer med sillsynta
diagnoser. Malet for forsta aktivitetsaret ska vara att

¢ En projektledare och en referensgrupp utses

e En registerfunktion/databas 6ver personer med sillsynta diagnoser och medarbetare

med spetskompetens uppréttas och en registeransvarig rekryteras.
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e Rekrytering av stab med sekreterare, projektassistent och utbildningsledare
genomfors. Rekrytering av 2 teamkoordinatorer for att utveckla/bygga upp
expert/kunskapsteam. Pdborjad rekrytering av “resursteam”.

En tdnkbar start dr att organisera nadgra workshops med berdrda patientorganisationer och
vardgivare, forst och fraimst de som deltagit i samraden véren 2014, for att identifiera var de
storta problemen finns och var man initialt kan géra den bésta insatsen. Detta kan ske
parallellt med att medarbetare till organisationen rekryteras. En annan viktig startpunkt ar att
fa igang registerverksamheten. Om det vid klinisk genetik befintliga uppfoljningsregistret for
den cancergenetiska verksamheten gar att utveckla bor registerfunktionen kunna fa en snabb
start.

Patientperspektivet

Kontaktviagarna med forsakringskassa, arbetsformedling och kommunernas socialtjénster
borjar byggas upp under &ret vilket kommer att innebéra en forbattrad handldggning for
berdrda personer. Identifieringen av personer med séllsynta diagnoser ger mdjligheter att ge
en mer strukturerad och sammanhéllen vérd av dessa och patientansvariga ldkare for de som
saknar en sadan kan borja utses. Uppbyggnaden av expert-/kunskapsteam paborjas. Dessa
kommer att ge fler patienter rétt anpassad vard i samarbete mellan olika specialiteter och
olika vérdkategorier. Minst tvd méten har hafts med brukarorganisationerna.

Under slutet av 2015 kommer ndgon/nagra patientergrupper att ha bjudits in till tréaffar med
foresldsningar om deras diagnos och med méjligheter att trdffa andra patienter och anhoriga
med samma diagnos och dven dem som é&r regionala experter. Kontakten mellan CSD och
primérvérden ska leda till att det finns béttre utbildade medarbetare inom priméarvérden for
flera sjukdomsgrupper vilket leder till ett béttre omhéndertagande for framfor allt de som ska
g4 frén barn till vuxenvard.

2016
Uppbyggnaden fortsétter med fokus pa att utveckla nya expertteam och
brukar/vardgivarutbildningar.

e Yitterligare 2 teamkoordinatorer rekryteras

Patientperspektivet

Under 2016 kommer samarbetet med forsékringskassa, arbetsformedling och socialtjanster
att konsolideras och en modell for informationsutbyte tagits fram. Ytterligare patientnétverk
har etablerats och utbildningar och informationsdagar hallits. Resursteamtes etablering har
lett till forbattrade individuella vardprogram. De forsta expert-/kunskapsteamen har
etablerats. Samverkansformer med brukarorganisationerna har etablerats.

[\

017

ppbyggnaden fortsitter med fler expertteam och med en regionalisering av verksamheten.

e Lokala vardkoordinatorer i Blekinge, Kronoberg, och Halland rekryteras och utbildas

o Fler expertteam har etablerats och utbildning av regionala koordinatorer genomfors.

e Den regionala organisationen &r etablerad och vél kind bland sjukvérdens aktorer.

e Yitterligare teamkordinatorer rekryteras med fokus pé patientstodjande verksamhet
Besoksadress: Postadress: Telefon (vaxel): Telefax: Internet:

Byggmastaregatan 5 222 37 Lund 046-17 10 00 046-17 64 60 WWW.Srvn.se



SODRA .
REGIONVARDSNAMNDEN 2014-09-16 16(16)

Medarbetarnas utbildning &r klar och resursteamet fullbemannat. Uppbyggnaden
konsolideras och det bor infor utvirderingen finnas kunskaper om vilken a de regionala
behoven dr och hur man ska kunna méta dem.

Patientperspektivet

En regionalisering av verksamheten pabdrjas vilket innebdr att fler patienters behov kan 16sas
inom ramen for den lokala hédlso- och sjukvarden. Ett annat ldngsiktigt mal ar att alla
nydiagnosticerade patienter 1 verksamhetens register under forsta aret efter diagnos ska ha
bjuditis in till en informationstraff om CSD och dess funktion.

Resurser till CSD for att fullgora uppdraget

Verksamheten vid ett CSD ar av sadan karaktér att ramfinansiering solidariskt inom SVRN
utgor grunden for verksamheten. DA behovet av mera omfattande diagnostiska utredningar
kan variera foreslas en modell dér utredningskostnader debiteras centralt i respektive
region/landsting. Sddan finansiering finns redan for den cancergenteiska verksamheten vid
klinisk genetik och den bor kunna utvidgas till att omfatta dven annan klinisk genetisk
utredning.

Ett férslag till budget for de tre aren bifogas

Redovisning av CSDs uppdrag

CSD redovisar senast i mars aret efter verksamhetens omfattning och resultat under det
géngna &ret. Hur samverkan med brukarorganisationerna skett ska redovisas sérskilt.
Eventuellt ej utnyttjade medel atergar till finasidrerna.

Senast 2017-06-30 inldmnas en utvirdering av projektet som helhet att ligga till grund for
eventuellt beslut om att inritta ett permanent CSD.
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Bilaga 1. Sammanstilining inbjudan och narvaro vid samrad om CSD

Inbjudna patientorganisationer Nirvaro
Anonymus

Riksférbundet CF Ja
DHR

FUB

HSO

NFSD Ja
NHR, tva representanter Ja
Sallsynta diagnoser Ja
RBU Ja
2 brukarforaldrar Ja

Inbjudna fran professionen

Endokrinologi, barn, SUS Ja
Neurologi, barn, SUS Ja
Metabola sjukdomar, SUS

Barn CF, SUS Ja
Barnmedicin, Karlskrona Ja
Nefrologi, barn, SUS

Plastikkirurgi, SUS, 2 representanter Ja
Reumatologi, barn, SUS Ja
Neurologi, SUS Ja
Onkologi, SUS Ja
Lungmedicin, SUS

Ogon, SUS

Reumatologi, SUS Ja
Kardiologi, SUS

Karl, SUS

Oron, SUS Ja
Hud, SUS, 3 representanter Ja
Hematologi, SUS Ja
Genetik, SUS, 8 representanter Ja
Barn- och vuxenhabilitering, Skane, 6 repesentanter olika yrkesgrupper Ja
Barnhabilitering, Kronoberg Kontakter via telefon
Barnhabilitering, Halland Ja
Barnhabilitering, Blekinge Ja

Andra huvudmaén

Forsakringskassan Ja
Arbetsférmedlingen Ja
Sacialférvaltningen, Malmé Stad la

Tandlakarhogskolan Ja
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