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Sammanfattande analys

Omréadet &r fortsatt mycket stort med 6-8000 olika sillsynta diagnoser och arbetet
fortloper med att identifiera arbetsomraden. Patienter med séllsynta sjukdomar finns
inom alla olika specialiteter i virden.

RPO SS har en nédra koppling till NPO SS da ordféranden inom RPO SS sitter som
ledamot i NPO SS. Ordféranden i RPO SS och processtodet pa RPO SS sitter &ven med
1 NAG som ordférande och processtdd.

Arbetet for RMPO SS underlittas d4 man vet vilka arbeten som pagéar inom NPO SS
och NAG SS och didrmed inom vilka omraden man skall prioritera att arbeta. I nuléget
handlar det om att fortsitta arbeta for att erbjuda jamlik tillgdng till diagnostik,
behandling och uppfoljning nar det géller sillsynta diagnoser.

Inledning

RPO Sillsynta sjukdomar startade under 2018. Under aren 2020-21 har omradet haft
begrinsad aktivitet och enbart haft méten pa distans.

Medlemmar 1 RPO SS ér:
Cecilia Gunnarsson(ordférande)
Carina Nilsson(sekreterare)
Charlotte Lilja(processtod)
Cecilia Lidholm(ledamot)
Cathrine Johansson(ledamot)
Christina Alnervik(ledamot)
Patrik S6derlund(ledamot)

Asa Lundin (ledamot)

Utover ovanstaende fasta medlemmar i RPO SS har ytterligare nagra personer tillfragats
om att ingd i ett utvidgat RPO SS. Det &r personer fran hilso- och sjukvard. Detta arbete
har fatt avvaktas pd grund av att pandemin kravt att resurserna anvént till patientvard.
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Resultat av genomforda aktiviteter

Prioriterade omraden 2021 for RPO Séllsynta sjukdomar i sydostra sjukvéardsregionen
var utifrdn de initiativ som togs i NPO sillsynta sjukdomar. I nuldget handlar det om att
erbjuda jamlik tillgang till diagnostik, behandling och uppfoljning nir det giller
sdllsynta sjukdomar.

Remisshantering

I och med kunskapsstyrningen sa har RPO fatt som uppgift att hantera nationella
remisser ddr man svarar fran ett RPO men samlar in synpunkter frdn andra som berors.
Detta har inneburit en del arbete men har ocksa lett till en kunskapsokning inom flera
omraden. Under 2021 har RPO SS ansvarat for hanteringen av tva remisser men ocksa
svarat pa flera remisser som andra RPO ansvarat for. RPO SS har dven ansvarat for att
nominera sakkunniga till olika grupperingar inom Nationell hogspecialiserad vard. Flera
av dessa remisser handlar om vardprogram/behandlingsrekommendationer for specifika
diagnoser vilket bor leda till forbattrad diagnostik, behandling och uppf6ljning for
gruppen det géller. Det dr fortfarande en utmaning att sedan implementera arbetet med
att infora vardprogrammen/behandlingsrekommendationerna i var egen region, det
arbetet fortsétter.

Overgang barn-vuxen

Arbetet med 6vergang barn-vuxen har fortsatt under 2021. NPO sillsynta sjukdomar har
startat upp en NAG for séllsynta syndrom med komplexa vardbehov, vi arbetar aktivt
inom detta omrdde i RPO SS och bedriver motsvarande arbete pé sjukvardsregional
niva. Medarbetare fran sydostra sjukvardsregionen kommer nomineras till det nationella
arbetet och vi kommer behova starta en RAG inom omradet men dit har arbetet inte
kommit &nnu. Ordférande 1 RPO SS ér dven ordforande NAG séllsynta syndrom med
komplexa vardbehov och dven processtddet i samma NAG kommer fran RPO SS i
sydostra sjukvardsregionen.

Multidisciplinara konferenser (MDK)

Arbetet med MDK fortsétter att utvecklas. Genom RPO SS pagar arbete med att fa till
utvecklingen av MDK 1 hela sjukvardsregionen. Detta sker med hjilp av samordnare
frdn Centrum for sdllsynta diagnoser (CSD)sydost. CSD sydost har samordnare 1 alla tre
lansdelar och med hjélp av dessa implementeras de koncept som tagits fram for MDK.
Genom att arbeta mer med MDK fér fler patienter med sdllsynta diagnoser mdjlighet att
fa en vardplan och ddrmed en béttre dversikt dver sin planerade vird. Arbetet &r inte
slutfort utan fortgar och fortsétter utvecklas.

Kartlaggning

Kunskapsstyrningen har som uppgift att se 6ver kvalitetsmatt och uppfoljning i véarden.
Detta &r en utmaning inom sallsynta sjukdomar da flertalet diagnoser saknar ICD-10
kod och att det 1 nuldget ej finns aktuellt register. Behandlingsrekommendationer ar
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framtagna avseende vissa séllsynta sjukdomar och NPO SS arbetar med nationella
vardforlopp avseende flera sillsynta sjukdomar. RPO SS arbetar med kartldggning
avseende utsedda séllsynta sjukdomar for att kunna arbeta med vidare med
kvalitetsuppfoljning i var egen sjukvardsregion. Det saknas fortfarande ett register for
sdllsynta sjukdomar men det viktiga arbetet med att utveckla detta har kommit 1dngt 1
NAG inom NPO SS. Detta dr nddvandigt for att underlétta kvalitetsuppfoljning
Registret skulle ha presenterats under VT 2021 men var dé inte helt fardigt. Forsta
genomgang och visning kommer ske 1 mars 2022.

Riktlinjer

RPO SS har uppmérksammats pa att det finns ojamlikheter i tillgang till viss vard som
tex medicinsk fotvard och medicinsk harborttagning. Efter att ha lyft fragan vidare om
att det saknas riktlinjer eller att befintliga riktlinjer inte dr inkluderande for grupper med
séllsynta sjukdomar dér det behovs, fick RPO SS tva olika uppdrag. RPO SS skulle ta
fram siffror pd vad en utdkning av medicinsk fotvérd skulle kunna innebéra. Det andra
uppdraget var att ta fram forslag pé ny riktlinje kring medicinsk harborttagning som
skulle gélla for hela sydostra sjukvérdsregionen. Siffror togs fram fran andra
sjukvardsregioner kring medicinsk fotvard, det dr dock relativt svart att dra nagra
slutsatser d4 man registrerar pa olika sétt 1 varje region. Nytt forslag till riktlinje for
medicinsk harborttagning dr framtagen och skickad till RSL au for kommentarer och
kontakt med juristerna.

Patientlofte och mal

I samtliga delarbeten inom RPO SS sé arbetar vi aktivt med aktuella patientloften.
Utifrén véra fokusomraden har vi koncentrerat oss extra pa nagra patientléften och vér
strdvan &r att man som en patient med en sillsynt sjukdom skall:

erbjudas vard som &r lattillgénglig

ha samma rétt som andra till diagnostik och behandling

f4 vara delaktig och vélinformerad igenom hela vardkedjan
erbjudas jamlik vard

Patientloftena ar 1 dagsldget en ldngsiktig utmaning 1 hela landet da kunskapen
generellt dr for 14g och d det saknas nationell samordning av kompetens kring
séllsynta sjukdomar.
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