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Yttrande fran Syddstra sjukvardsregionen over remissforslag fran
Socialstyrelsen avseende flera sakkunniggruppers genomlysning
infor beslut av nationell hogspecialiserad vard.

Region Osterg6tland, Region Jonképings 1an, Region Kalmar 14n och
Universitetssjukhuset i Linképing har beretts mojlighet att svara pa
sakkunniggruppers underlag inom omradena:

5936-2024 Analcancer
96663-2023 Huntingtons sjukdom
96666- 2023 Sallsynta motorikstorningar

Regionerna har valt att yttra sig gemensamt inom ramen for samverkan i den
Sydostra sjukvardsregionen. Samrad har skett med den medicinska fakulteten
pa Linkdpings universitet och det finns en samsyn mellan parterna vad géller
yttrandet.

Efter beredning inom berérda regionalt programomrade (RPQO) samt en
overgripande analys av systemeffekter inom Sydostra sjukvardsregionen
lamnas svar per omrade enligt féljande.

Angelica Katsanidou Fredrik Sjostrand Rachel De Basso
Ordférande i SVN Vice ordforande i SVN Vice ordforande i SVN
Region Kalmar lan Region Ostergotland Region Jonkopings lan
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Yttrande infér beslut om nationell hégspecialiserad vard —
Analcancer

Region Jonkdpings lan, Region Kalmar l1an, Region Ostergdtland och
Universitetssjukhuset i Linkoping har fatt mojlighet att yttra sig om sakkunnig-
gruppens beslutsunderlag for omradet Analcancer.

Regionerna har valt att yttra sig gemensamt inom ramen for samverkan i den
Sydostra sjukvardsregionen. Beredningen av arendet och en évergripande
analys av systemeffekter har skett med stod av regionalt programomrade
Kirurgi och plastikkirurgi och Cancersjukdomar. Samrad har skett med den
medicinska fakulteten pa Linkdpings universitet och det finns en samsyn
mellan parterna vad géller yttrandet.

Remissynpunkter

Vardomrade och diarienummer:
Analcancer 5936-2024

Remissinstanser:
RPO SOSR Kirurgi och plastikkirurgi
RPO SOSR Cancersjukdomar

Forslag till definition och avgransningar

O Tillstyrker
Tillstyrker med synpunkter
O Tillstyrker inte

Angaende sakkunniggruppens forslag pa definition och avgransningar
tillstyrker Sydostra sjukvardsregionen dessa. Sarskilt viktigt ar att det
tydliggors att langtidsuppfoljning efter behandling och stéllningstagande till
eventuell ytterligare behandling vid recidiv ingar i NHV-uppdraget. Rutiner for
behandlingsuppfdljning, som idag ibland &r oklar, behdver utvecklas och
klargoras for att bli funktionella.

Forslag till antal enheter

O Tillstyrker
Tillstyrker med synpunkter
O Tillstyrker inte
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Sydostra sjukvardsregionen bedomer att fyra enheter for vardomradet
analcancer &r det lampligaste alternativet. Det finns idag en vélfungerande
struktur med fyra enheter och de arbetssatt som behdver utvecklas inom
vardomradet analcancer anses inte skapa ett mervarde om det blir en femte
enhet. Se dven nedan, Ytterligare synpunkt.

Sarskilda villkor

Konsekvensanalys

Ytterligare synpunkt

Under stycket Framatblick = Forslag till vardkedja/flode beskrivs att
nuvarande “personalkontinuitet och ledtider kan ytterligare forbattras”.
Sydostra sjukvardsregionen instammer sarskilt i detta och efterlyser en
funktionell och genomtankt vardkedja for NHV-uppdraget.
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Yttrande infor beslut om nationell hogspecialiserad vard —
Huntingtons sjukdom

Region Jonkopings lan, Region Kalmar l4n, Region Ostergétland och
Universitetssjukhuset i Linkoping har fatt mojlighet att yttra sig om sakkunnig-
gruppens beslutsunderlag for omradet Huntingtons sjukdom.

Regionerna har valt att yttra sig gemensamt inom ramen for samverkan i den
Sydostra sjukvardsregionen. Beredningen av arendet och en dvergripande
analys av systemeffekter har skett med stod av regionalt programomrade
Sallsynta sjukdomar, Nervsystemets sjukdomar, Rehabilitering, habilitering
och forsakringsmedicin, Barns och ungdomars halsa och Psykisk hélsa. Samrad
har skett med den medicinska fakulteten pa LinkGpings universitet och det
finns en samsyn mellan parterna vad galler yttrandet.

Remissynpunkter

Vardomrade och diarienummer:
Huntingtons sjukdom 96663-2023

Remissinstanser:

SOSR RPO Séllsynta sjukdomar

SOSR RPO Nervsystemets sjukdomar

SOSR RPO Rehabilitering, habilitering och forsakringsmedicin
SOSR RPO Barns och ungdomars hilsa

SOSR RPO Psykisk halsa

Forslag till definition och avgransningar

Tillstyrker
L1 Tillstyrker med synpunkter

O Tillstyrker inte

Eventuella synpunkter, alternativ motivering till stallningstagandet:
Forslag till antal enheter

O Tillstyrker
Tillstyrker med synpunkter
O Tillstyrker inte
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Vaélskrivet dokument som tar ett fint helhetsperspektiv kring patientens situation och
aven ténker in hur sjukdomen kan komplicera beddmning vid NHV center. Syddstra
sjukvardsregionen gor dock nagra medskick:

Etisk analys saknas — &ven med koppling till barnkonventionen och anhdrigas
situation.

Saknar dven referenser kring hur man hamtat ut statistik kring antal individer, har
man anvant Socialstyrelsens databas eller regionernas ICD klassificering?

Saknar utokad reflektion kring anhorigas situation och resonemang utifran
”Nationella Strategin for anhoriga”, anhoriga till personer med HTT skulle behdva
extra stdd och hur kan NHV underlatta detta.

Valdigt bra att man tankt kring virtuella méten vid behov, men det skulle ocksa vara
angelaget med hur man tanker sig i praktiken att vardkedija ska bibehallas mellan
olika vardnivaer (kant ex NHV teamet vara tillgangligt fran boende dar beteende
problematik hos en HTT med en virtuell uppkoppling)?

Personer med Huntingtons sjukdom behdver regelbunden och forstérkt
forebyggande tandvard. Férmagan till egenvard avtar successivt. Psykiatriska
symtom och kognitiva svarigheter medfor dessutom ofta en nedsatt motivation till
att skdta sin munhélsa.

Med tanke pa sjukdomsutvecklingen vore det av vikt att mun- och tand-halsan kom
I beaktande tidigt, garna under en fas i sjukdomsutvecklingen dar patienten
fortfarande kan ta till sig varden och medverka till eventuell behandling. Att enbart
skicka pa remiss nar man ser ett behov forsamrar for patienten och forsvarar for
tandvardspersonalen att gora ett gott jobb. Att ha goda forutsattningar nar
sjukdomen forvarras minskar risken att akuta tillstand uppstar déar det kan vara
mycket svart att hjalpa patienten pa ett bra satt. Tandlakare bor vara inkopplad vid
vardplanering.

Nér det galler forskning och utveckling kan man utveckla resonemanget kring att

det behdvs en aktiv forskning inom NHV-team och éaven tillgang till kliniska
studier.
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Yttrande infor beslut om nationell hogspecialiserad vard —
Sallsynta motorikstérningar

Region Jonkopings lan, Region Kalmar l4an, Region Ostergétland och
Universitetssjukhuset i Linkoping har fatt mojlighet att yttra sig om sakkunnig-
gruppens beslutsunderlag for omradet Sallsynta motorikstorningar.

Regionerna har valt att yttra sig gemensamt inom ramen for samverkan i den
Sydostra sjukvardsregionen. Beredningen av arendet och en dvergripande
analys av systemeffekter har skett med stod av regionalt programomrade
Sallsynta sjukdomar, Nervsystemets sjukdomar, Rehabilitering, habilitering
och forsakringsmedicin samt Barns och ungdomars hélsa. Samrad har skett
med den medicinska fakulteten pa Linkdpings universitet och det finns en
samsyn mellan parterna vad galler yttrandet.

Remissynpunkter

Vardomrade och diarienummer:
Séllsynta motorikstérningar 96666- 2023

Remissinstanser:

SOSR RPO Sillsynta sjukdomar

SOSR RPO Nervsystemets sjukdomar

SOSR RPO Rehabilitering, habilitering och forsakringsmedicin
SOSR RPO Barns och ungdomars hélsa

Forslag till definition och avgransningar

[ Tillstyrker
[ Tillstyrker med synpunkter
Tillstyrker inte

Sydostra sjukvardsregionen anser att sakkunniggruppens forslag inte ar tillrackligt
val genomarbetat d&ven om ansatsen ar god. Vi tillstyrker inte da vi ser en risk med
undantrangningseffekt, svarigheter med avgransning mot andra NHV-omraden och
vi saknar en etisk fordjupad analys. Det &r svart att i aktuellt forslag svart se
mervardet for patientgruppen da det mer ar inriktat pa diagnos och ej pa
svarighetsgrad. For att kunna bedoma forslaget korrekt sa nskas ett omarbetat
forslag med tydligare resonemang kring nivastrukturering och patientnytta.
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| sammanfattning: a) Det bor fortydligas att genetisk diagnostik och genetisk
vagledning av patienten och anhériga bor ske vid den genetiska mottagning narmast
dar patienten &r bosatt. b) Det behtver fortydligas att i majoriteten av fall bor genetisk
diagnostik ske som del i grundutredning innan patienten remitteras till NHV-centra. c)
NHV-tillstandet bor eventuellt primért rikta sig till behandling/uppfoljning och/eller
kompetenscenter for ’second opinion”, men forslaget inkluderar for manga distinkt
skilda genetiska diagnoser och det gar darfor inte ta stallning till detta.

1. Forslaget som formulerat riskerar forlanga tiden till genetisk diagnos: De i
forslaget ingaende tillstanden &r genetiskt extremt heterogena. T ex finns mer
an 1000 olika gener beskrivna att kunna orsaka ataxi. Alla dessa ingar saklart
inte i differentialdiagnoserna hos den enskilda patienten men utgangslaget ar
anda genetisk diagnostik av valdigt manga gener samtidigt. | manga fall
genomfors genetisk diagnostik redan idag som del i ”avancerad”
grundutredning och initieras av patientens behandlande lakare eventuellt i
samrad med Klinisk genetiker. Det ar i manga fall orealistiskt att patienten
aven efter eventuellt besok hos NHV-enhet kommer rekommenderas ndgon
annan genetisk utredning dn vad som redan rekommenderas idag, t ex “ataxi-
panel” eller liknande. Det &r vid den genetiska diagnostiken i manga fall inte
aktuellt att avgransa utredningen da man behdver ta hojd for
differentialdiagnoser utanfor de diagnoser som finns i NHV-forslaget. Det ar
samtidigt inte ovanligt att man vid utredning av annan genetisk fragestéllning
(t ex vid intellektuell funktionsnedsattning eller syndrom) hittar genetisk
avvikelse dar beskriven fenotyp éverlappar de diagnoser som ingar i NHV-
forslaget. Kunskap av dessa diagnoser behdver darfor fortsattas att finnas vid
alla genetiska laboratorium och mottagningar i Sverige. | manga fall ar
symtomen sekundéra eller kopplade till andra kliniska fynd/fenotyp. Att
patienten forst ska remitteras till NHV-center innan genetisk diagnostik
forvantas sammantaget darfor inte ndmnvart forbéttra/oka antalet givna
genetiska diagnoser. Snarare kommer tiden till en genetisk diagnos bli langre
och/eller mer omstandlig. Ar diagnosen efter genetisk analys oklar &r
naturligtvis diskussion med nationella experter en mojlighet, men for att
undvika onddiga extrakostnader kopplade till samma genetiska analys pa flera
stéllen i landet (t ex helgenomundersdkning) bor man vid fortsatt misstanke
om genetisk diagnos &ven efter initialt normalsvar begéra eftergranskning av
det laboratorium som gjorde den ursprungliga utredningen.

2. Inget behov av att centralisera kompetens och utrustning for initial genetisk
diagnostik, delvis pa grund av relativt vanlig fragestallning: Kompetens och
utrustning for genetisk diagnostik av sallsynta tillstand (inklusive de diagnoser
som ingar i detta forslag) finns redan idag vid alla klinisk genetiska
laboratorier i Sverige. Utforande och metod skiljer sig inte ndmnvart mellan
olika laboratorier. De fragestéllningar som ingar i forslaget ar redan idag
relativt vanliga fragestallningar vid manga genetiska laboratorier och
mottagningar. Genetiska mottagningar i hela landet har kompetens att hantera
sallsynta diagnoser, ge genetisk vagledning for de aktuella tillstanden och testa
anhoriga.
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3. Forslaget som formulerat riskerar innebara férsamrad genetisk diagnostik
och genetisk vagledning pa grund av att det geografiska avstandet okar:
Fenotypen ar saklart extremt viktig men kan manga ganger beskrivas av den
“regionala neurologen” eller annan kollega med vilken ett néra samarbete med
klinisk genetik redan &r etablerat. Mojlighet till dialog med behandlande
ldkare och geografisk narhet till patienten och journalsystem (i synnerhet med
tanke pa bristfalliga nationellt tillgangliga journalsystem) gér den genetiska
diagnostiken battre. | manga fall har patienten kontakt med flera olika
specialister. Eftersom en genetisk sjukdom ofta paverkar flera olika
organ/organsystem &r en samlad klinisk bild en grundforutséttning vid
genetisk diagnostik. | manga fall ar det initialt oklart om ett genetiskt fynd kan
forklara hela den kliniska bilden och dialog med olika vardgivare kan behéva
foras (t ex inom ramen for multidisciplinar rond). I manga fall kan slaktingar
till patienten bli inblandade i patientens utredning. Till exempel kan andra
anhoriga med/utan symtom behdva testas innan det gar att avgéra om ett
genetiskt anlag &r kopplat med sjukdom eller inte. Efter den genetiska
diagnosen faststallts kan anhoriga erbjudas anlagsbéarartestning for att utesluta
eller bekréfta risk for den genetiska sjukdomen. Anhdriga till patienten &r
oftast geografiskt bosatta néra patienten. Allt detta underlattas av geografisk
nérhet till dar patienten &r bosatt.

4. Forslaget som formulerat leder till forlangd eller komplicerad handlaggning
vid familjebildning: | manga fall ar ocksa fosterdiagnostik/PGT och/eller
information och oro i samband med graviditeter eller planerad familjebildning
aktuellt. Ett etablerat samarbete med den lokala genetiska mottagningen och
fostermedicinska enheten &r i dessa fall helt avgérande. | de fall genetisk
diagnostik ar brattom, t ex i samband med att ndgon ar gravid, riskerar
forslaget att forsena och komplicera information och tankbara atgarder for
patienten/familjen.

5. Forslaget som formulerat riskerar paverka kunskapen om dessa diagnoser.
ST-l&kare, specialister i klinisk genetik, sjukhusgenetiker, genetiska vagledare
och andra som jobbar med sallsynta diagnoser behéver ha kunskap om relativt
“vanliga fragestillning” (inklusive de som ingér i forslaget). Centralisering
innebar att kunskapen forsvinner ute i landet da de lokala genetiska
mottagningarna manga ganger fungerar som kompetenscentra for genetiska
fragestallningar och diagnostik vilket i sig utgor en fara for den enskilda
patienten eller anhdriga.

6. Behandling och uppfdljning: Det a&r mgjligt att behandling och uppféljning av
vissa av dessa diagnoser forbéttras av centralisering men forlaget inkluderar
for manga olika distinkt skilda genetiska diagnoser (>15007?) och det gar
darfor inte ta stallning till detta.
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