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Sddra Regionvardsnamndens sammantrade 2014-10-09
2014-10-09 i Kosta.

Rita Jedlert

Centrum for sillsynta diagnoser §39

Den Svenska regeringen har gett Socialstyrelsen i uppdrag att inrétta en  Centrum for
nationell funktion for sallsynta diagnoser, NFSD, i enlighet med sallsynta diagnoser
rekommendationer fran EU. Funktionens uppgifter &r att samla all

kunskap om expertis, vard och behandling som finns i landet fér de

sallsynta sjukdomama och géra den lattillganglig.

Parallellt pagar ett arbete med att skapa Centrum for Sallsynta
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 Sddra sjukvardsregionen.

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

Verksamheten foreslas bli solidariskt finansierad.

| arendet forelag skrivelse 2014-09-23 och rapport 2014-09-16 fran
Sddra Regionvardsndmndens kansli.

Sédra Regionvardsnimndens beslut

att ge Region Skane, Medicinsk service, i uppdrag att inrdtta ett Centrum
for Sallsynta 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
Overskott fran Sddra Regionvardsndmndens kansli och politiska
verksamhet,

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

att for saval 2015 som 2016 ha en uppfoljning av verksamhetens
innehall och resultat.

Paragrafen ratt atergiven, intygas

%//?W/V////z VA 2

Margargtha Nilsson
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Beslutet expedierat till

Landstinget Blekinge, Landstinget Kronoberg, Region Halland och Region
Skane

Sddra sjukvardsregionens ledningsgrupp fér gemensamma hélso- och
sjukvardsfragor

Medicinsk service Region Skane

UIf Kristoffersson, Genetiska kliniken, Skanes universitetssjukhus



SODRA

REGIONVARDSNAMNDEN
Per Wendel 2014-09-23
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Till
Sddra Regionvardsndmnden

Inrdttande av ett centrum for sallsynta diagnoser i Sédra
sjukvardsregionen, CSD-Syd

Sodra Regionvardsnamnden beslutar

1. Att ge Region Skane, Medicinsk service, i uppdrag att inratta ett
Centrum fér 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 Sodra Regionvardsndmndens 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 inrétta en nationell
funktion for séllsynta 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 géra den
|attiliganglig. Parallellt pagar ett arbete med att skapa Centrum for Sallsynta
Diagnoser, CSD, i de olika sjukvardsregionerna. Malet med dessa CSD &r att skapa
forutsattningar for férbattrad 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 berérda patientergrupper varfér det inte finns nagon
saker uppgift om hur manga det finns och vilket vardbehov de har. Om man utgar
fran de mest behévande och goér en uppskattning baserad pa mediemsantalet i
patientorganisationen Sallsynta diagnoser och andra patientorganisationer ger det
fér handen att det i Sédra sjukvardsregionen kan finnas ca 2000 personer.

Patienternas behov:
o Patienterna maste fa ratt diagnos sa att vard och omsorg kan anpassas efter
deras behov.
o De som diagnoseras som barn maste fa en bra évergang till vard och omsorg
i vuxenlivet.

Besoksadress: Postadress: Telefon (vaxel): Telefax: Intemnet:
Byggmaéstaregatan 5 222 37 Lund 046-17 10 00 046-17 64 60 WWW.SIVN.org
g:\word\rvnirvn 2014\2014-10-09—10\missiv centrum sélisynta diagnoser.docx
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Varden maste samordnas om den omfattar flera medicinska specialiteter.
Information om séllsynta diagnoser maste vara lattiligénglig for patienterna
och dess familjer, vardgivare och andra huvudman som kommun,
arbetsférmedling och férsakringskassa.

Ett Centrum for Sallsynta Diagnoser i Sédra sjukvardsregionen ska:

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

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

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

| de fall dar hogspecialiserad vard inte kravs, ta fram en modeli fér samverkan
med primarvarden fér att underlatta 6vergangen till vuxenvarden.

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

Samverka med patientorganisationer/grupper om patientutbildning och
kontaktdagar.

Ett CSD foreslas inrattat som ett trearigt projekt inom Sddra sjukvardsregionen med
start 2015-01-01. Uppbyggnad och rapportering féreslas ske i enlighet med forslag i
bifogad rapport. Verksamheten foreslas placerad inom VO Kiinisk 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 penningvarde).

Rita Jedlert
Direktor

Besdksadress: Postadress: Telefon (vaxel): Telefax: Internet:
Byggmastaregatan 5 222 37 Lund 046-17 10 00 046-17 64 60 www.srvn.orq
g:\word\rvn\rvn 2014\2014-10-09—10\missiv centrum silisynta diagnoser.docx
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Redovisning uppdrag; Inrdttande av ett centrum for
sallsynta diagnoser i Sédra sjukvardsregionen, CSD-Syd

Sammanfattning

Den Svenska regeringen har gett Socialstyrelsen i uppdrag att inrétta en nationell funktion for
séllsynta diagnoser, NFSD, i enlighet med rekommendationer frdn EU. Funktionens uppgifter
ar att samla all kunskap som finns om expertis, vard och behandling som finns i landet for de
séllsynta sjukdomarna och gora den lattillgdnglig. Parallellt pdgér ett arbete med att skapa
Centrum for Séllsynta Diagnoser, CSD, i de olika sjukvérdsregionerna. Mélet med dessa
CSD ér att skapa forutsittningar for forbéttrad vard och omsorg for individer och familjer dar
det finns en sillsynt diagnos. Det handlar om att bidra till en forbattrad kunskap om dessa
tillstdnd och samordning av bide medicinska och sociala insatser. Det finns ingen existerande
registrering av berdrda patientergrupper varfor det inte finns ndgon siker uppgift om hur
ménga det finns och vilket virdbehov de har. Om man utgér frin de mest behdvande och goér
en uppskattning baserad pd medlemsantalet i patientorganisationen Sillsynta diagnoser och
andra patientorganisationer ger det for handen att det i S6dra sjukvéardsregionen kan finnas ca
2000 personer.

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

e Virden méste samordnas om den omfattar flera medicinska specialiteter.

¢ Information om séllsynta diagnoser méste vara lattillgdnglig for patienterna och dess
familjer, virdgivare och andra huvudméan som kommun, arbetsformedling och
forsdkringskassa.

Ett Centrum for Sillsynta Diagnoser i Sidra sjukvdrdsregionen ska:

e Bygga upp och hélla uppdaterat ett diagnos- och klientregister dér vardforloppet for
den enskilde patienten enkelt kan fo6ljas

e Ta fram och hélla uppdaterat ett register 6ver personer i sjukvérdsregionen med
spetskompetens inom ett enskilt omrade.

e Arbeta utgiende fridn multidisciplinira diagnostiska team

¢ Ha ett virdteam med bred kompetens att kunna ta fram vardplaner for de enskilda
patienterna baserat pd de virdprogram som kan finnas alternativt ta fram enskilda
vérdplaner

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

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

Besdksadress: Postadress: Telefon (véxel). Telefax: Intemet:
Byggmastaregatan5 222 37 Lund 046-17 1000  046-17 64 60 www.srvn.se
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e Ta fram utbildningar om sillsynta diagnoser for medarbetarna i hélso- och
sjukvarden.
¢ 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 foreslds ske i enlighet med forslag nedan.
Verksamheten foreslds placerad inom VO Klinisk genetik och biobank vid Medicinsk
service, Region Skéne.

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

Bakgrund

Den Svenska regeringen gav 2010 Socialstyrelsen, SoS, i uppdrag att inrédtta en nationell
funktion for séllsynta diagnoser, NFSD, i enlighet med rekommendationer frdn Europeiska
unionens rad frdn 2009 om en satsning avseende sillsynta sjukdomar. En sillsynt sjukdom
eller diagnos ar oftast arftlig och medfodd, men behover inte manifestera sig frin fodelsen.
Enligt EU-definitionen har den en &rlig incidens av <1/2000. Den ér livsvarig men det
kliniska forloppet kan variera Gver tiden bdde vad avser symptom/funktionshinder och
svarighetsgrad. Vérd- och omsorgsbehovet kan sdledes variera §ver tiden. SoS ska ocksé ta
fram en strategi och ett forslag 4r 6verlamnat till Socialdepartementet, men nagot beslut ar
dnnu inte fattat.

Det ar NFSD:s uppgift att ansvara for ”Samordning, koordinering och informationsspridning
inom omrédet sillsynta diagnoser”. Det 6vergripande syftet ér att sdkerstilla att personer med
en séllsynt diagnos far tillgang till de befintliga samhaéllsresurser som dr nédvindiga for en
god hilsa. Socialstyrelsen dr uppdragsgivare och f6ljer 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
limnats verkar NFSD tillsammans med universitetssjukhusen, Agrenska stiftelsen och
Riksfoérbundet Sillsynta diagnoser, med att skapa Centrum for Sallsynta Diagnoser, CSD, vid
Sveriges sju universitetssjukhus. Beslut om att inratta CSD fattas av sjukvardsregionerna.

For att nd det vergripande syftet och de ovan ndmnda maélen har sju prioriterade
atgirdsomréden identifierats:

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

2. Vardrekommendationer och virdprogram, utformningen av dessa maste tillforsikra
att behandling utgér frin bésta mojliga kunskap och att det skapas samsyn kring
frigan om hur en patient ska behandlas.

3. Forskning, savil grundforskning som kliniska studier pé séllsynta sjukdomar har ett
stort mervirde dir det kan behdvas samverkan mellan EU-lédnder.

4. Likemedel for sillsynta sjukdomar innebér ofta en forskrivning av s kallade
sirldkemedel. Statlig utredning som ser over prisséttning och subventionering av
ldkemedel pagar.

Besdksadress: Postadress: Telefon (vaxel): Telefax: Internet:
Byggmaéstaregatan 5 222 37 Lund 046-17 10 00 046-17 64 60 WWW.SIVN.se
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5. E-halsa, omfattar olika insatser och verktyg for att forbattra informationsutbytet och
kunskapsoverforingen inom hilso- och sjukvarden.

6. Nationella nitverk och regionala centra, skapa mojlighet att diagnostisera behandla,
utbyta/dela och féra ut kunskap och erfarenhet utifrin hég kompetens, bista méjliga
kunskap och kvalitetssdkrade metoder. Arbetet med e-hilsa gor det ocksd mojligt att
samla spetskompetenser och organisera centra oavsett geografiskt ldge vilket ger
mdjlighet till nationellt sammanhéllna strukturer.

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

Malet med satsningen pd CSD ér att skapa forutsdttningar for forbattrad livssituation for barn,
ungdomar och vuxna med sillsynta diagnoser och deras familjer. Det handlar om méjligheten
till en korrekt diagnos och till samordning av bdde medicinska och sociala insatser. Stédet
kan innebéra hjélp att finna information om sjukdomen och dess behandling, att koordinera
insatser frin andra vardgivare, skapa kontaktmojligheter med andra med samma tillstdnd och
pd olika sitt stirka formdgan och forutsittningamna for den enskilde att hantera kontakten
med till exempel skola, forsidkringskassa, barnavéardscentral och sjukvérd pd hemorten, i form
av att bidra med utbildning och kompetenshéjande atgérder till bdde brukare och personal.
For att nd ett jamlikt omhéndertagande &r en nationell samsyn viktig och savil brukare som
sambhillsaktorer ska kunna fa stod med information och samordning via ett CSD.

Inom sjukvardsregionema och landstingen sker en kartldggning av vilken kompetens som
finns inom omradet séllsynta diagnoser och vilka aktiviteter som pagar. Malsittningen &r att
bilda s kallade expertteam som samordnas inom respektive CSD. Foretrddare for
sjukvardsregionerna och universitetssjukhusen har med utgidngspunkt frén de
rekommendationer som EUCERD (European Union Committee of Experts on Rare Diseases)
ldmnat, enats om de mél som géller for expertteamens verksamhet och de kriterier som ska
vara uppfyllda for att teamen ska kunna verka inom CSD. EU har ocksa i
Patientrorlighetsdirektivet forordat att det bildas europeiska referensnitverk for enskilda
diagnoser eller diagnosgrupper for att stirka kunskapen om séllsynta diagnoser.

Uppdraget

Att ta fram ett underlag for beslut om inrittande av ett Centrum for séllsynta diagnoser i
Sodra sjukvardsregionen, CSD-S beaktande det dvergripandet syftet och mélen i den
nationella strategi som tagits fram av Socialstyrelsen och utifrdn de olika huvudmaénnens
onskemél. Overgripande #r att hilso- och sjukvérdens regelverk for patienters ritt till lika
vérd ska uppfyllas.

Malen for ett regionalt CSD iir att:

1. Ta fram en modell for hur regional och annan expertis som behdvs kan samverka for
att stilla rétt diagnos vid ett séllsynt tillstand.

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 sd behéver fér en upprittad
individuell vdrd- och omsorgsplan och en patientansvarig lékare.

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

Besoksadress: Postadress: Telefon (vaxel): Telefax: Internst;
Byggmaéstaregatan 5 222 37 Lund 046-17 10 00 046-17 6460  www.srvn.se
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Detta uppnds 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 dér
diagnostiken dr komplicerad.

e) Definiera patientgrupper i behov av CSDs tjénster.

f) Driva verksamheten si den dr méjlig att utvérdera.

g) Samverka med nationella och internationella expertteam.

Verksamheten ska bedrivas s att den &r utvirderingsbar avseende de tre mdlomradden som
definierats: Medicinska, patienten i centrum och kommunikation.

Strategi for genomforande av uppdraget:
1. Fa synpunkter inom dmnesomradet fran ndrmast berdrda professioner och
patientforetriadare.
2. Utgé frén befintliga kartlaggningar regionalt, nationellt och internationellt for att f en
bild 6ver omfattningen av behoven som kan sorteras in under ett CSD.

Ansvariga for uppdragets genomforande har varit chefsekonom Per Wendel, Sédra
regionvardsndmndens kansli och 6verlidkare, docent Ulf Kristoffersson, VO klinisk genetik.

Synpunkter fran professionen, patientféretrddare och andra
myndigheter

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

Vemilka ingdr i malgruppen for ett CSD?

Det &r mycket svért att avgransa 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 innebar att vi inte
har grepp Over antal personer som dr berérda, var de kommer ifran eller vilken
sjukvird/samhéllsservice de idag konsumerar. Viktiga grupper att prioritera &r patienter med
flerfunktionshinder och de som saknar diagnos.

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

Hudklinikens representanter redogjorde for det diagnostiska teamet fér genodermatoser.
Dessas patienter kommer fran hela S6dra sjukvardsregionen. Samtidigt som man framhdvde
sin expertkompetens var man orolig fér mdjligheterna att utéva expertfunktionen i framtiden
pga bristande resurser vid kliniken.

Audiologirepresentanten informerade om det nationella nétverk for dévblinda som har sitt
centrum i Orebro och som samverkar med det regionala centrat i Lund. Férutom denna

Besoksadress: Postadress: Telefon (vaxel):  Telefax: Intemet:
Byggmastaregatan 5 222 37 Lund 046-17 1000  046-17 64 60 wWw.srvn.se
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verksamhet kan det av medicinska behandlingsskil finnas anledning att centralisera
diagnostiseringen av gravt horselskadade sma barn. Man var positiv till att formera ett
expertcentrum runt dessa diagnoser.

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

Frin Habiliteringen framf6rdes att man géma ser ett 6verbryggande samarbete med bide
barn- och vuxenperspektiv och ser fram emot att bygga expertcentrum tillsammans med
andra enheter, giirna med en startpunkt i neuromuskuléra sjukdomar.

Rorelsehindrade barmn och ungdomar, RBU, framforde att deras medlemmar finns bland bade
de séllsynta och mera vanliga tillstinden men att det 4r viktigt att ha ett familjeperspektiv och
att 6vergingen till vuxenlivet ar viktig.

Forsikringskassan betonade vikten av ett gott samarbete mellan handldggare och vardgivare
for att optimera klientens mojligheter att fa tillgang till ritt bidrag och st6d. Inte minst dr
detta viktigt vid 6vergangen till vuxenvarden vid 18 &rs dlder, ndgot som sdvil
representanterna fran Arbetsformedlingen och Socialtjansten i Malmé Stad instdmde med.

Flera specialitetsrepresentanter, inklusive Klinisk genetik, framforde vikten av att ha
mojlighet att stdlla en korrekt diagnos. I manga fall kriver det teamsamverkan och i viss man
utredningar som 4r kostsammare &n 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 beddmning anvinda sig av avancerad genetisk diagnostik.

I samtal med representant for barnendokrinologi vid SUS papekades vikten av att man
bygger ett team av kringpersonal med kunskap om vad séllsyntheten betyder; ett team
bestdende av sjukgymnast, logoped, arbetsterapeut, psykolog/kurator som samverkar med de
olika lékarspecialisterna. 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
fér omsorgen pé patientens hemort. Teamet skulle vara en gemensam resurs for de

expertgrupper som byggs upp.

Minga av de sillsynta tillstind man ser som enskild doktor &r unika; det finns inte fler med
samma diagnos 1 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 dr de viktigaste funktionerna med ett CSD?

Ett CSD bor vara ett samlat kunskapscentrum som patienter, anhoriga, andra vardgivare och
andra huvudmin kan anvinda som st6d for patienterna. CSD skall ha information om vilka
patienter som har behov av CSD och vilka kompetenser som 4r viktiga for dem i olika
livsfaser. S& ldnge patienten &r under 18 4r och finns inom bamsjukvérden en
sammanhdllande ldnk i virden som saknas i vuxensjukvardens mera organspecialiserade
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organisation. For att ge mojlighet till god vérd for vuxna kan primérvirden engageras sa att
enskilda vardcentraler samverkar med CSD.

Det ir viktigt att ekonomin inte styr negativt sd att prioriterade undersokningar/utredningar
som &r angeldgna att gora inte blir gjorda av ekonomiska skil. Det ar 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 ingangar till ett CSD s att dessas synpunkter
fortlépande kan ge stod for verksamhetsutvecklingen. CSD skall bidra till snabb diagnos och
det dr sjukvarden som skall std for expertkunskaperna inte internet. Finansieringen av
analyser som kravs vid exempelvis diagnostiseringen av sillsynta diagnoser hanteras
forslagsvis med samma modell som anvinds for genetiska analyser vid missténkt drftliga
tumorsjudomar, dvs en debitering som finansieras centralt av respektive region/landsting.

Hur hanteras dvergdngen fran barn- till vuxensjukvdrd pa bésta sitt?

Overgingen frin barn till vuxensjukvard innebir for ménga patienter att man mister en
sammanhéllande lank for sitt virdbehov. Minga av dessa personer har ocksa ett intellektuellt
funktionshinder som paverkar mojligheten till utdkat egenansvar. Pl6tsligt blir man sjélv
koordinator for sin egen vérd och kontakter med myndigheter. Aldrande foraldrar fir ta Sver
ansvaret med all den oro som f6ljer att inte veta vem som hjélper ens bamn nér man inte orkar
mer.

Individer med en séllsynt diagnos som sé behover skall f en upprittad individuell vird- 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 nédvindiga. Manga fordldrar med barn inom barnhalsovard/habilitering
upplever 6vergangen till vuxenlivet besvarlig med manga nya virdkontakter utan att nigon
har ett 6vergripande ansvar. Aven for personer med mindre vardbehov men med
multiorgansjuklighet har behov av att ha en sammanhallen virdkontakt. Ett samarbete mellan
CSD och specifika primirvardsenheter 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 omrdden kompetens i Sodra sjukvardsregionen som ar
viktiga for funktionen av ett CSD. Vid samrdden med olika verksamhetsforetradare har
framkommit att det finns ménga medarbetare med spetskompetens och egna nationella och
internationella nétverk inom olika sjukdomar, men att denna inte &r synlig utan enbart
tillgdnglig for den som har ett ndtverk i organisationen. Det ir viktigt att ta vara pa den
kompetens som faktiskt finns och synliggora den.

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

Representanten for neurologi menade att det behovs stérre neurogenetisk kompetens dn vad
som finns idag i beddmningsunderlagen. Det é&r brist pd neurologer, ndgot som
Neuroforbundet upplever som ett problem.
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Exempel pd personer som kan ingd i ett expertteam; om inte hur skaffar vi den
kompetensen?

Det behdvs team som &r riktade mot specifika diagnoser och team som 4r mobila for att
kunna tdcka upp inom hela Sddra sjukvérdsregionen. Teamen bér ha bred kompetens med
exempelvis ldkare, sjukskoterskor, arbetsterapeuter, fysioterapeuter, psykologer, kuratorer m
fl.

Vi skall utga frdn 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 utanfér S6dra
sjukvérdsregionen.

Hur ger vi ett CSD bista mdjliga start?

Avgransningsproblematiken &r stor och det gér inte att famna Gver allt. Det kan darfor vara
klokt att borja i mindre skala men @ndé med tillricklig volym med nigra véldefinierade
patientgrupper/diagnoser. Tydlighet &r viktigt liksom en stark koppling till
patientorganisationerna. Det dr ocksa viktigt med kontakter med Forsikringskassan,
Arbetsférmedlingen och kommunerna under uppbyggnaden av CSD sa att kontakter &r
etablerade vid starten. Brukarorganisationerna, som &r 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 berdrda patienter och
vérdgivare med ritt kompetens &r en grund for verksamheten. Etablerade kontakter med
berdrda myndigheter och med patientorganisationerna krivs.

Hur uppnds status som expertcentrum?
Genom att uppfylla de nationella och europeiska kriterierna for expertteam och erbjuda
berérda patienter en tillgénglig och kompetent vérd.

Kartldggningar regionalt, nationellt och internationellt
Nulédgesbeskrivning i SSVR

Under hosten 2013 genomforedes en enkit till samtliga verksamhetschefer i Skéne, Blekinge
och Kronoberg, for att forsoka identifiera vilka professionella natverk som fanns i regionen.
Detta gav ett magert utbyte; enskilda kliniker kunde peka ut expertfunktioner, men de
interprofessionella nitverken som &r en naturlig del av hégspecialiserad sjukvérd saknades
till stor del. I Socialstyrelsens databas Gver sillsynta diagnoser finns for manga av tillstinden
en hinvisning till en enskild doktor i Lund eller Malmé som anses besitta vérdefull kunskap
om den specifika sjukdomen, medan detta inte &r synligt i den regionala organisationen.

Vid samriden och genom personlig kunskap har ett 15-tal nétverk identifierats. De flesta av
dessa avser inte specifika sjukdomar utan &r organiserade utifrdn organdefekter som lapp-
gomspalt, genitala missbildningar m.fl. Med stdd av koordinatorer fran CSD bér 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
behévs personalforstirkning, inte bara ldkare och genetiska vigledare for genetisk
vigledning och syndromologisk diagnostik utan och forstirkning for att kunna utfora de
laboratorieanal yser som utredningarna kommer att kriva.

Andra CSD

Uppdragstagarna har gitt igenom en rad dokument och kartldggningar fran olika
verksamheter. Nedan foljer ett axplock fran sddana som bedémts vara viktiga att ta stillning
till infor ett CSD i1 S6dra Sjukvardsregionen.

Centrum for Sillsynta Diagnoser, Karolinska Universitetssjukhuset

I juni 2012 fattades beslut om att SLL ansl&r 3 Mkr per 4r 2012-14 for ett Kompetenscentrum
for Sallsynta diagnoser. Organisatoriskt tillhér kompetenscentret Klinisk genetik eftersom det
dr en dldersovergripande verksamhet. Mélsattningen &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 forskningsnéitverk och dldersdvergripande samarbetsmottagningar med kliniska
expertteam. Overgangen till vuxensjukvarden och patienter som saknar en samlad diagnos 4r
sarskilt prioriterade omraden. Anslaget &r inte tdnkt till vard och skall inte anvindas 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
natet‘ funktion, med en hemsida, ett gemensamt telefonnummer och en funktionsbrevlada,
dit alla patienter och professionen skall kunna vénda sig for att fa hjalp med frégor och
hénvisning till ratt person/instans.

Ostergitlands lins landsting och Sydéstra sjukvdrdsregionen

Man har i projektform genomfort en kartlaggning av patientunderlaget och en brukarenkit
samt startat ett projekt med inriktning mot neuromuskuldra sjukdomar. Beslut har fattats i
Ostergétland om att bevilja 3,5 milj. kr &rligen till ett CSD med start 2015-07-01 d&
projekttiden utgér. JonkOpings och Kalmar ldn kommer att fatta beslut om att medverka efter
sommaren.

Vistra Gotaland

I Vistra Gotaland har man borjat bygga en verksamhet utgdende frin Bamn- och
ungdomskliniken vid Drottning Silvias barnsjukhus. Man har gjort en inventering 6ver vilka
patientgrupper som man har inom verksamheten och bildat team runt dessa for att stirka
kontinuiteten i virdkontakterna.

Riksforbundet Sillsynta diagnoser

Riksforbundet Séllsynta diagnoser (nedan kallat férbundet”) har limnat en rad kommentarer
(2012-11-19) till Socialstyrelsens forslag till nationell strategi for sillsynta sjukdomar dir de
foreslér forbattringar och fortydliganden av strategin. Kommentarerna i sin helhet finns pa
www.sallsyntadiagnoser.se

Besdksadress: Postadress: Telefon (vaxel):  Telefax: Internet:
Byggmastaregatan 5 222 37 Lund 046-17 1000 046-176460  www.srvn.se



Ay

sty

SODRA .
REGIONVARDSNAMNDEN 2014-09-16 9(16)

Analys

Det finns négra genomgéende fragestillningar som 4r centrala vid en start av ett regionalt
Centrum for Sillsynta Diagnoser, CSD; det handlar inte om nya patienter som ska ha tillging
till vard. Alla patienter finns redan i vird och omsorg, men &r inte alltid optimalt
omhindertagna. Det anses att detta leder till en dkad vérdkonsumtion och dirmed en onédig
belastning.

Avgrinsning/identifiering
¢ Det finns en avgrinsningsproblematik. Vilka riknas in i gruppen séllsynta diagnoser?
Skall man rékna efter definition i Sverige (1/10 000) eller efter EU definitionen
(1/2000)?

o Socialstyrelsens referensgrupp for sillsynta sjukdomar har beslutat att arbeta

efter EU-definitionen.
¢ Vilka inom gruppen séllsynta diagnoser har ett egentligt behov av ett CSD?

o Sedvanliga priorteringsprinciper bor gilla. De som har stérst behov, sjukdom
med debut i barnadren med multifunktionshinder, som involverar manga olika
specialiteter och med stort behov av social omsorg ér de som ska prioriteras.

o 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.

¢ Hur identifierar vi behévande patienter i dagens system? De flesta sillsynta
diagnoserna har ingen egen kod inom ICD10. Det gor det omdjligt att finna aktuella
volymer patienter for respektive huvudman eller for S6dra sjukvardsregionen.

o En uppskattning baserad pd medlemsantalet 1 patientorganisationen Séllsynta
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 f3 en uppfattning 6ver hur ménga individer och
familjer som finns.

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

o Idagsldget finns ingen nationell samordning; varje landsting/region
bestdmmer for sig. Grunden for verksamheten i Sodra sjukvardsregionen bor
vara att vard och omsorg bedrivs sa lokalt som mdjligt med stéd av den
infrastruktur som ett CSD kan erbjuda. CSD ska efter patientens behov
inhdmta bdsta mdjliga kunskap om det enskilda tillstindet som underlag f6r en
individualiserad virdplan. Samverkan med andra CSD ir viktigt for att
undvika dubbelarbete och NFSD har en nyckelroll i detta. Detta &r viktigt inte
minst med tanke pd det utékade fria virdsdkande frén oktober 2014 som finns
i Sverige tillsammans med EU-direktivet om fri rorlighet for patienter inom
EU och dess speciella skrivning om sillsynta diagnoser.

Patienternas behov
o Patienterna méste fa ratt diagnos sa att vard och omsorg kan anpassas efter deras
behov.
o Genom inrdttande av en diagnostisk enhet 6kar mojligheterna till korrekt
diagnos
o De som diagnoseras som barn méste f& en bra 6vergang till vird och omsorg i
vuxenlivet.
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o Genom att ha virdkoordinatorer tillgangliga under dessa skeenden i livet kan
minga av dagens svarigheter verbryggas.

e Virden miste 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 sillsynta diagnoser méste vara littillgidnglig for patienterna och dess
familjer, virdgivare och andra huvudmén som kommun, arbetsformedling och
forsdkringskassa.

o Regionala och nationella register inom CSD och NFSD kommer att géra
existerande information bittre tillganglig.

Inrattande av ett CSD

Patientnytta

Det dr vilkint genom flera brukarundersékningar att kunskapen om handlaggning av
sillsynta sjukdomar och ovanliga diagnoser inte &r optimal och att det &r sjdlva sillsyntheten
som &r problemet till okunskapen. Genom att inrétta ett CSD finns en kanal for
patienter/brukare virdgivare, och andra aktérer att samverka och fa en motpart med kunskap
om just sillsyntheten. Ett diagnostiskt team med fokus pé 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 virdprogram som kan implanteras pd hemorten kommer att stérka
patientens stillning och gora varden mera stromlinjeformad. Vardkoordinatorer kan hjilpa
béde patienten och vardgivare framat, speciellt vid kritiska tidpunkter med omstéllningskrav
for patienten/brukaren, forutom da det sker forsdmringar i allméntillstindet dven vid t.ex.
diagnos, skolstart och 6vergang till vuxensjukvérden. En sidan samordning kan forvéntas
leda till en totalt ldgre totalkostnad da farre aktorer forvantas 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 pé olika sitt beroende p sjukdomsgrupp. De kan vara runt en
specifik diagnos eller runt funktionshinder som kréaver likartad behandling,

Vid de genomforda samraden framkom att det finns ménga informella nitverk som
samarbetar runt enskilda personer med en sillsynt diagnos, men det finns ingen systematik.
Intresset var stort bland deltagarna att utveckla detta mot vad som kravs for att vara ett
excellensnétverk i den nationella definitionen. Man framholl 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 pa
deltid, 20-25% hade en koordineringsfunktion for ett team/nétverk 4r nédvindig for att {3 en
kontinuitet i funktionen. Samraden identifierade ett 15-tal sdidana 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
forsikringskassan och kommunernas omsorgsansvariga.
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Vid samrédden med representanterna frén forsakringskassa, arbetsformedling och socialtjénst
framkom att man var medveten om kunskapsglappet och vilkomnade méjligheten 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 forlangningen kan vara en lank mellan ett CSD och
verksamheterna.

Inrittande av ett diagnostiskt team

En korrekt diagnos ar en forutsittning 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 dr metoder som exom-
eller helgenomanalys av barnet och fordldrama viktiga. Med hjélp av dessa undersokningar
har man idag lyckats sitta diagnos p& ca 60 procent av alla med ett allvarligt funktionshinder.
I ytterligare fall maste man anvinda sig av mer avancerade laboratorietekniker for att kunna
visa ett samband mellan en genetisk fordndring och patientens symptombild.

Att f& en diagnos ar viktigt for patienten och for sjukvarden. Man kan sluta utreda orsaken till
funktionshindret och koncentrera sig p4 att utveckla vard och omsorg med utgingspunkt fran
diagnosen. En diagnos gor det ocksa lattare att stélla prognos och att eventuellt finna
behandlingsmdjligheter. En diagnos ger ocks& mojlighet for fosterdiagnostik i kommande
graviditeter bdde for familjen och i vissa fall sldktingar.

Grénsen dér det diagnostiska arbetet gar 6ver i kliniskt utvecklingsarbete/forskning ar oklar,
men flyttas hela tiden mot en mer avancerad praktik nér det blir méjligt att strémlinjeforma
utredningsgingen. Detta leder ocksé till att allt fler av de oklara diagnoserna kan fa en
molekyldrgenetisk forklaring vilket leder till 6kad mojlighet 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 sillsynta sjukdomar har uteslutits. Om éven en genomisk
array varit normal sa far den ytterligare utredning som kan ske inom sjukvérdens ram anses
vara sd hogspecialiserad s att de endast kan genomféras om man inom det diagnostiska
teamet &r Overens om att sa ska ske. Det kan vara lampligt att anvénda 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 svirt att berdkna men om
man raknar med att 1/300 fodda kommer att ha ett multipelt funktionshinder som inte kan
diagnosticeras pa annat sitt s kommer varje &r ett 60-tal barn behéva utredas med denna
teknik. Kostnaden per analyserad familj uppskattas till ca 25 000 kr.

For att kunna erbjuda detta inom egen verksamhet behovs en vidareutveckling av det
regionala genomikcentrat vid VO klinisk genetik sé 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 Sodra sjukvéardsregionen.
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De patienter som &r i behov av dessa diagnostiska faciliteter finns redan inom hélso- och
sjukvérden och i avsaknad av diagnos soker bade patienten och ldkaren i blindo efter en
biologisk forklaring till funktionshindret. Nér vil en diagnos ar satt s kan man inrikta sig pd
vérd, omsorg och behandling utifrén diagnosen. Det ar vil ként att en diagnos har en stor
inverkan pa vérs6kande och pé personlig acceptans av tillstdndet vilket i sin tur leder till
minskad virldskonsumtion, sd 4ven om det diagnostiska arbetet kostar s kommer varden
som helhet pa sikt att spara genom att patienten fatt en diagnos. Man kan ocksa forvinta sig
att dessa patienter kommer att utnyttja méjligheten att sdka expertkunskap pé egen hand
genom att utnyttja de mojligheter som Patientrorlighetsdirektivet av 11 juni 2011, §13, ger.

Minga av dessa mdjligheter till genetisk diagnostik har blivit tillgédngliga under de senaste
fem éren. Det finns dldre patienter med oklara diagnoser som aldrig utretts dédrfor att nér de
grundutreddes si saknades forutsittningarna for utredning enligt dagens rutiner. I ménga fall
saknas mojligheter inom vérden for att bekosta utredningar, framfor allt for personer som
diagnosticeras i vuxen alder eller som blivit vuxna utan diagnos. Priméarvérden anser sig inte i
sina avtal ha kostnadsteckning for dessa utredningar och di det ofta ror 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 drftlig. Ett diagnostiskt team kan &ven i dessa situationer ta ansvar for att
adekvata utredningar genomfors.

Samverkan med brukarorganisationer

Brukarna dr 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 ar Sillsynta diagnoser men
som #nnu inte har en lokalavdelning i Sydsverige. Dock finns ménga aktiva i de olika
delféreningarna som ska inviteras till samrdd. Brukarorganisationerna/brukarrepresentanter
ska erbjudas plats i referensgruppen, och ska, dir de har kompetens, vara aktiva deltagare i
arbetet med att ta fram vardprogram och patientutbildningar.

Samverkan med primirvirden

CSD ska i samverkan med primarvarden undersoka hur man kan etablera en nidra samverkan
for att erbjuda personer med sillsynta diagnoser en kunskapsbaserad vard, framfor allt efter
att de lamnat barnsjukvérden. Primérvéarden kan ocksd med fordel medverka i uppfoljningen
av andra multiorgansjukdomar dér det finns lindrigare funktionshinder, men behov av
regelbunden uppf6ljning som, t.ex. vid Neurofibromatos eller Oslers sjukdom. Detta stiller
krav pd upparbetade kontakter mellan expertcentra och de priméarvardsenheter som vill
medverka. Det finns ocksé behov av ekonomiska incitament d& dessa patienter har en hogre
vardtyngd och kréver kontinuerlig vidarutbildning av vdrdgivarna p4 ett annat sétt 4n vid
mera vilkdnda sjukdomskomplex.

Rekrytering och kompetensutveckling av medarbetare i CSD

De medarbetare som rekryteras kommer att oberoende av bakgrund behéva
kompetensutveckling under det forsta verksamhetsdret for att kunna fungera i sina nya
funktioner. Detta dr nodvéndigt d4 generellt sett dr kunskapen om arftliga sjukdomar 1ag och
ska man fungera i en koordinators eller utbildares roll kridvs goda kunskaper. En viktig
uppgift under de forsta verksamhetséren ar att utbilda de rekryterade medarbetarna
internutbildning inom genetisk vigledning. 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 bér striiva efter att f3 en lidkare med bred
kunskap om sillsynta diagnoser forutom att ha en specialistinriktning motklinisk genetik.

Utbildningar for familjer och virdmedarbetare i Sédra sjukvirdsregionen

Ett uppdrag ér att ge familjer med barn med sillsynta diagnoser en méjlighet att triffa andra i
samma situation och fa information om den aktuella sjukdomen samtidigt som de far triffa
regionala eller nationella experter pa diagnosen. Sddan patientutbildning bér ske i samrad
med patientorganisationerna och brukarna sjilva.

CSD ska ta fram ett program for kompetensutveckling som kan anvindas inom olika
vérdenheter nir behov av kompetensutveckling uppstir. Man ska underséka forutsittningarna
for att ta fram en internetbaserad utbildningsserie.

D4 sillsynta recessiva sjukdomar ofta forekommer i familjer och slikter dir kusingifte
tilldmpas och dér sprakkunskaperna i svenska kan vara bristfilliga bér man undersoka
mojligheterna att internt utbilda tolkar i genetiska fragestillningar 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 s& bér man tillsammans med
RCC vid genomforandet av den regionala cancerplanen inkludera utbildning av
kontaktsjukskoterskor.

Register

Det saknas idag information om hur manga patienter det finns med séllsynta diagnoser och
deras olika vardbehov. Upprittande av ett patient- och uppfoljningsregister och insamlande
av patientdata dr en prioriterad aktivitet under det forsta verksamhetéret. Det finns idag ett
vilfungerande register for arfilig cancer kopplat till Klinisk genetik som &r solidariskt
finansierat.

Detta register OnkGen, inréttades pd uppdrag av Siédra regionvardsnimnden i samband med
inforandet av solidarisk finansiering for genetisk vdgledning 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 huvudanvindning ar for att
folja familjer och individer som utreds for érftlig cancer och ménga av dessa ar friska
anhoriga till cancerpatienter. Registret ir webbaserat och ldmpar sig vil for som bas for det
register som planeras vid CSD. Dock behdver 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 pé olika
symptom eller sjukdomstillstdnd som finns i S6dra sjukvardsregionen. Upprittande av en
sddan forteckning bor inledas under det forsta verksamhetséret.

Organisatorisk tillhorighet
Minga av de tillstdnd som har behov av ett CSDs tjénster dr kopplade till 4rftliga sjukdomar
med de speciella informationsproblem om reproduktiva val och familjemedlemmars ritt till
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kunskap, bade vad det giller barn och vuxna. CSD ska verka dver alla diagnosomrdden och
aldrar i hela sédra sjukvardsregionen. Denna specialistfunktion finns idag inom klinisk
genetik och det kan ddrfor vara lampligt att koppla CSD som en egen enhet till VO klinisk
genetik och biobank vid Labmedicin Skéne. VO klinisk genetik har redan ett regionalt
uppdrag om genetisk service till Sodra sjukvardsregionen och driver mottagningsverksamhet
som 4&r solidariskt finansierad. Till detta kommer att verksamhetsomrddet redan har uppdraget
att vara Region Skénes genomikcentrum, dvs ansvara for genetisk laboratoriediagnostik och
att likarnas kliniska kompetens 4r fokuserad runt séllsynta diagnoser och har ett regionalt
uppdrag for Sodra sjukvirdsregionen.

CSD regionalisering

CSD ska vara ett kunskapscentrum for hela Sodra sjukvardsregionen. Dérfor bor, dd CSD
konsoliderats, organisationen regionaliseras genom att lokala koordinatorer/genetiska
vigledarfunktioner vid sjukhusen i Karlskrona, Vixjo och Halmstad inréttas. Det kan
overvigas att inom Region Skine ha motsvarande funktioner vid sjukhusen i Kristianstad och
Helsingborg.

CSDs uppdrag

e 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 dver personer i sjukvardsregionen med
spetskompetens inom ett enskilt omréde.

e Arbeta utgdende fran multidisciplindra diagnostiska team

e Ha ett virdteam med bred kompetens att kunna ta fram vardplaner for de enskilda
patienterna baserat p4 de virdprogram som kan finnas alternativt ta fram enskilda
vérdplaner

e Ha resurser att bidra till byggandet av expertteam med medverkan frdn bide barn- och
vuxensjukvérden

o Ide fall dar hogspecialiserad vard inte krivs, ta fram en modell for samverkan med
primédrvarden for att underlitta 6vergangen till vuxenvéarden.

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

Fdljande organisation foreslis
e Ett CSD inrattas som ett 3-4rigt projekt 2015-01-01 - 2017-12-31

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

¢ En projektledare och en referensgrupp utses

¢ En registerfunktion/databas dver personer med séllsynta diagnoser och medarbetare

med spetskompetens upprittas och en registeransvarig rekryteras.
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¢ 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 ténkbar start dr att organisera ndgra workshops med ber6rda patientorganisationer och
vardgivare, forst och frimst de som deltagit i samriden varen 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 ir att
fa igéng registerverksamheten. Om det vid klinisk genetik befintliga uppf6ljningsregistret for
den cancergenetiska verksamheten gér att utveckla bor registerfunktionen kunna f3 en snabb
start.

Patientperspektivet

Kontaktvigarna med férsikringskassa, arbetsformedling och kommunernas socialtjinster
borjar byggas upp under &ret vilket kommer att innebéra en forbattrad handldggning for
berérda personer. Identifieringen av personer med séllsynta diagnoser ger mojligheter att ge
en mer strukturerad och sammanhéllen vard av dessa och patientansvariga likare f6r de som
saknar en sddan kan borja utses. Uppbyggnaden av expert-/kunskapsteam pabérjas. Dessa
kommer att ge fler patienter ratt anpassad vérd 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 trdffar med
foreslasningar om deras diagnos och med méjligheter att traffa andra patienter och anhdriga
med samma diagnos och dven dem som &r regionala experter. Kontakten mellan CSD och
primérvérden ska leda till att det finns bittre utbildade medarbetare inom priméarvarden for
flera sjukdomsgrupper vilket leder till ett béttre omhéndertagande for framfor allt de som ska
g4 fran bam till vuxenvard.

2016
Uppbyggnaden fortsitter med fokus p4 att utveckla nya expertteam och
brukar/vardgivarutbildningar.

e Yitterligare 2 teamkoordinatorer rekryteras

Patientperspektivet

Under 2016 kommer samarbetet med forsidkringskassa, arbetsformedling och socialtjénster
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.

2017
Uppbyggnaden 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 vil kind bland sjukvérdens aktorer.

e Ytterligare teamkordinatorer rekryteras med fokus pé patientstddjande verksamhet
Besoksadress: Postadress: Telefon (véxel): Telefax: Internet:

Byggmastaregatan5 222 37 Lund 046-17 10 00 046-17 64 60 www.srvn.se



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

Medarbetarnas utbildning 4r klar och resursteamet fullbemannat. Uppbyggnaden
konsolideras och det bor infor utvirderingen finnas kunskaper om vilken a de regionala
behoven &r och hur man ska kunna méta dem.

Patientperspektivet

En regionalisering av verksamheten paborjas vilket innebir att fler patienters behov kan l6sas
inom ramen for den lokala hélso- och sjukvarden. Ett annat lingsiktigt mal &r att alla
nydiagnosticerade patienter i verksamhetens register under forsta aret efter diagnos ska ha
bjuditis in till en informationstrdff om CSD och dess funktion.

Resurser till CSD for att fullgora uppdraget

Verksamheten vid ett CSD &r av siddan karaktér att ramfinansiering solidariskt inom SVRN
utgdr grunden for verksamheten. D4 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 forslag till budget for de tre aren bifogas

Redovisning av CSDs uppdrag

CSD redovisar senast i mars dret efter verksamhetens omfattning och resultat under det
gangna dret. Hur samverkan med brukarorganisationerna skett ska redovisas sarskilt.
Eventuellt ¢j utnyttjade medel &tergdr till finasidrerna.

Senast 2017-06-30 inldimnas en utvirdering av projektet som helhet att ligga till grund for
eventuellt beslut om att inrétta ett permanent CSD.

Bestksadress: Postadress: Telefon (vaxel): Telefax: Internet:
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Bilaga 1. Sammanstillning inbjudan och nérvaro vid samrdd om CSD

Iinbjudna patientorganisationer
Anonymus
Riksforbundet CF

DHR

FUB

HSO

NFSD

NHR, tva representanter
Sdllsynta diagnoser

RBU

2 brukarforaldrar

Inbjudna frin professionen
Endokrinologi, barn, SUS
Neurologi, barn, SUS

Metabola sjukdomar, SUS

Barn CF, SUS

Barnmedicin, Karlskrona
Nefrologi, barn, SUS
Plastikkirurgi, SUS, 2 representanter
Reumatologi, barn, SUS
Neurologi, SUS

Onkologi, SUS

Lungmedicin, SUS

Ogon, SUS

Reumatologi, SUS

Kardiologi, SUS

Kérl, SUS

Oron, SUS

Hud, SUS, 3 representanter
Hematologi, SUS

Genetik, SUS, 8 representanter
Barn- och vuxenhabilitering, Skane, 6 repesentanter olika yrkesgrupper
Barnhabilitering, Kronoberg
Barnhabilitering, Halland
Barnhabilitering, Blekinge

Andra huvudmin
Forsakringskassan
Arbetsformedlingen
Socialférvaltningen, Malmo Stad
Tandlikarhogskaolan

Ndarvaro

Ja

Ja
Ja
Ja
Ja
Ja

Ja
Ja

Ja
Ja

Ja
Ja
Ja
Ja

Ja

Ja
Ja
Ja
Ja
Ja
Kontakter via telefon
Ja
Ja

Ja
Ja
Ja
Ja
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