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Forord

Sakkunniggruppens forslag till nationell hogspecialiserad vard inom
vardomradet Huntingtons sjukdom vénder sig framforallt till dig som é&r
verksamhetschef, kliniskt verksam eller patient inom omradet, men ocksa till
dig som dr beslutsfattare eller tjdnsteman pa regional niva. Forslaget gar dven
ut pa 6ppen remiss for synpunkter. I underlaget hittar du information om vad
sakkunniggruppen foreslar ska vara nationell hogspecialiserad véard, pa hur
ménga enheter varden ska bedrivas, de villkor som ska gilla for att fa bedriva
vérden samt de konsekvenser som sakkunniggruppen ser att forslaget kan
leda till. Genom att svara pa remissen mgjliggor ni en bredare
konsekvensanalys, vilket kan leda till att vi justerar forslaget innan det gar
vidare i processen. En beredningsgrupp kommer sedan ldmna ett yttrande,
baserat pa sakkunniggruppens forslag, inkomna synpunkter och
konsekvensanalysen infor Socialstyrelsens beslut.

Socialstyrelsen leder arbetet med att koncentrera mer av den
hogspecialiserade varden pa nationell niva och ansvarar for arbetsprocessen
for detta arbete. Vi vill tacka alla som har deltagit i arbetet med att ta fram
detta underlag.

Thomas Lindén
Avdelningschef
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Sammanvagd beddmning

Sakkunniggruppen foreslar efter genomlysning av vardomradet Huntingtons
sjukdom att det som framgar av rubriken Definition ska utgdra nationell
hogspecialiserad vard och bedrivas vid tre enheter for vuxna, varav en dven
ska ta hand om barn.

Detta bedoms vara vard som &r komplex, séllan forekommande, kraver en
viss volym och multidisciplindr kompetens. Varden dr multidisciplindr da
bland annat neurolog, psykiatriker, psykolog, kurator, fysioterapeut,
arbetsterapeut, logoped, dietist och sjukskdterska behovs. Ofta dr det en
kombination av de tvirprofessionella behandlingarna som kan hjélpa en
patient som har ett svart uttryck och symtom av sin sjukdom.

Sakkunniggruppen finner att en koncentration av aktuell vérd till tre enheter
okar forutsdttningarna for att forbéttra kvaliteten, patientsikerheten och
kunskapsutvecklingen samtidigt som ett effektivt anvindande av hélso- och
sjukvardens resurser kan uppnas. Forslaget baseras pa uppskattade
vardvolymer och mojlighet till geografisk spridning av enheterna. Fyra
enheter skulle innebéra for fi patienter per enhet och riskera att personalen
inte fér tillrackligt med erfarenheten av patientgruppen.

Konsekvenserna av att koncentrera denna vard ér 6vervigande positiva.
Sakkunniggruppen bedémer att akutsjukvarden inom detta omrade inte
kommer att paverkas vare sig hos de som tilldelas tillstdnd eller hos de som
inte tilldelas tillstdnd. Dock kan nirliggande vard eller patientgrupper som &r
i behov av samma kompetenser i teamet paverkas. Om teamet inte tilldelas
tillrdckliga resurser, finns risk for undantréingning av andra patientgrupper till
forman for NHV-patienter.
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Forslag till definition av vad som ska
utgodra nationell hdgspecialiserad vérd

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till definition av vad som ska utgora
nationell hogspecialiserad vird och pa hur ménga enheter den ska bedrivas.
Med definition avses den del av varden som bara ska bedrivas pa en nationell
hogspecialiserad virdenhet med tillstdnd.

Definition

Vid bekréftad Huntingtons sjukdom ska patienten remitteras till NHV-enhet
for stdllningstagande till individanpassad multiprofessionell bedomning. Med
multiprofessionell beddomning menas en teambeddmning som innefattar
exempelvis men inte uteslutande, ett stéllningstagande till behandling och
plan {or uppf6ljning.

En bedomning kan innefatta fysiskt och/eller digitalt mote och ska ske minst
en gang under sjukdomsforloppet.

NHYV ska dven erbjuda stdd till hemortsvéardgivare vid behandlingsrefraktira
tillstdnd/symtom, eller vid behov av konsultation vid svarbehandlade
tillstdnd/symtom.

Vid genetiskt bekréftat bararskap av patogen variant for Huntingtons
sjukdom hos asymtomatiska individer ska kontakt med NHV erbjudas for
specifik information om sjukdomen samt behandlingsméjligheter.

Fortydliganden till definitionen

Patientens huvudsakliga vard och uppf6ljning ska fortsatt bedrivas i
hemregion.

Da en patient inte vill eller inte kan medverka, kan bedomning ske
vardgivare emellan.

Med patogen variant avses expansion av 36 eller fler CAG-
trinukleotidrepetitioner 1 H77-genen.
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Avgrdansningar till definitionen

Foljande omrdden, med stark koppling till definitionen, ingar ej i definitionen
och ska ej koncentreras pa nationell niva:

» Uppfo6ljning av asymtomatiska anlagsbérare

Narliggande vard

Foljande omrdden ingér inte i forslaget till vad som ska utgdra nationell
hogspecialiserad vard men angrénsar till det definierade omradet.

Foljaonde omrdden har genomlysts separat

Patienter med motorikstorningar kan ha liknande vardbehov som patienter
inom foreslagen definition, men hanteras separat under genomlysning for
vardomrade “’Sillsynta motorikstorningar”.

Antal enheter

3 enheter
varav 1 enhet ska omhénderta barn under 18 éar.

Se resonemang kring antal enheter under rubriken Framatblick.
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Vardomrdade

Nulagesbeskrivhing

Det vardomrade som sakkunniggruppen genomlyst, for att utreda vad inom
omréadet som bor koncentreras nationellt, dr patienter med Huntingtons
sjukdom. Den vérd som utifran sakkunniggruppens genomlysning foreslas att
koncentreras nationellt beskrivs under rubriken Definition.

Huntingtons sjukdom &r en &rftlig, fortskridande neurologisk och
neuropsykiatrisk sjukdom som beror pa stord funktion av nervceller i
hjdrnan. Den orsakas alltid av en expansion av CAG-trinukleotidrepetitionen
1 HTT-genen. Sjukdomen leder till en kombination av neurologiska,
motoriska, kognitiva och psykiatriska symtom. Den genomsnittliga Gver-
levnadstiden efter insjuknandet ar 20 ar, men de individuella variationerna &r
stora. Huntingtons sjukdom finns hos cirka 10 personer per 100 000.
Uppskattningsvis finns det cirka 1 000 personer med sjukdomen i Sverige.
Den ér lika vanlig bland kvinnor som bland méan. Sjukdomen &r idag obotbar
och behandlingen é&r inriktad pa symtomlindring.

Vanligtvis visar sig symtomen mellan 30 och 50 ars alder. Sjukdomsbilden &r
allvarlig men symtom och svarighetsgrad varierar fran person till person,
liksom tiden for symtomdebut. Rorelseformagan paverkas, liksom formagan
att forstd och hantera information. Aven beteende och personlighet forindras.

Péverkan pa rorelseformagan innefattar bade ofrivilliga och viljemassigt
styrda rorelser. De ofrivilliga rorelserna gor det svart att avviga
muskelkraften som styr rorelserna, liksom att bedoma avstidnd och riktning.
Personen snubblar léttare, tappar saker och forlorar precisionen i
finmotoriska rorelser. Svdljningsformégan forsdmras och det kan bli svért att
fa 1 sig tillrdckligt med vitska och néring. Viktnedgéng ar vanligt.
Balansformagan forsdmras och gangen blir bredsparig. Senare i
sjukdomsforloppet 6kar tendensen att snubbla och ta snedsteg. Det dr inte
ovanligt att ramla, framfor allt pd ojdmnt underlag eller i trappor. Allt gar
langsammare och det kan vara svart att pabdrja rorelser. De ofrivilliga
rorelserna minskar ofta i sent skede av sjukdomen, och i stillet utvecklas en
tilltagande muskelstelhet som kan ge bestdende felstdllningar och
talpaverkan.

Skadorna pa nervceller i hjarnan leder till att ocksa kognitiva funktioner
gradvis forsdmras och gar forlorade. Detta paverkar formagor som att
planera, organisera, anpassa sig till olika situationer, ta initiativ och att gora
flera saker samtidigt. Nedbrytningen av nervceller 1 hjdrnan péverkar ocksa
personligheten och beteendet. Personen blir mer ldttpaverkad av olika
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intryck, samtidigt som det blir svarare att 6verblicka, planera och forsta vad
olika handlingar far for konsekvenser. Aven formagan att kontrollera kiinslor
blir simre. Tilltagande kognitiva svarigheter kan skapa frustration och
irritation och medverka till en sdmre sjdlvbild. Ibland kan irritabiliteten
Overga i aggressivitet. | manga fall 4r det de kognitiva och psykiatriska
symptomen som paverkar patientens livskvalitet mest.

Sjukdomen kan ibland visa sig fore 21 drs élder (juvenil form). Juvenil form
av sjukdomen dr mycket ovanlig och bestar internationellt av 5—10 procent
av individerna med Huntingtons sjukdom. De senaste siffrorna i Sverige
tyder pa att cirka 3 procent av de individer som lever med diagnosen har en
juvenil form och symtomen kan visa sig redan 1 forskolealdern. Forloppet dr
da snabbare &n vid vuxenformen av sjukdomen. Ett vanligt tidigt tecken ar att
skolprestationerna forsdmras, 1 kombination med motoriska symtom i form
av stelhet, skakningar och kraftiga muskelryckningar. Epilepsi kan ocksa
forekomma. Ibland &r koordinationsstorningar och ett avvikande
rorelsemonster de dominerande symtomen. Vid den juvenila formen ar
overlevnadstiden kortare &n for vuxna.

Huntingtons sjukdom nedérvs autosomalt dominant. Det innebér att om en av
fordldrarna har sjukdomen sa dr sannolikheten for barnen att f4 sjukdomen 50
procent. De barn som inte har fatt den muterade genen far inte sjukdomen
och for inte heller mutationen vidare. Vid Huntingtons sjukdom ar det vanligt
att den forélder som for mutationen vidare till barnet, &nnu inte insjuknat och
inte heller kdnner till att hon/han bar pd mutationen da barnet blir till.
Huntingtons sjukdom kan ocksa uppkomma i en familj dér ingen tidigare haft
sjukdomen genom en sd kallad spontan mutation i H77-genen. Detta r fallet
for cirka 10-15% av de som far Huntingtons sjukdom.

Diagnosticering

Diagnosen stélls genom en neurologisk undersokning med ledning av de
karaktdristiska symtomen. Den bekréftas sedan med DNA-analys.

I samband med att diagnosen stills dr det viktigt att familjen erbjuds genetisk
véigledning, vilket innebér information om sjukdomen och hur den &rvs.
Bedomning av sannolikheten for att andra i familjen ska insjukna ingar
ocksa, liksom information om vilka mdjligheter till diagnostik som da finns.
Om mutationen i familjen dr kénd finns det for manga érftliga sjukdomar
mojlighet till anlagsbarar- och fosterdiagnostik, liksom preimplantatorisk
genetisk testning (PGT) i samband med provrorsbefruktning.

Om man har en fordlder med Huntingtons sjukdom finns mgjlighet att
undersdka om man bédr pd det muterade arvsanlaget eller inte
(presymtomatiskt test). Testningen ger ddremot inte svar pa nér sjukdomen
kommer att visa sig eller hur sjukdomsforloppet kommer att bli. Det
vanligaste motivet for att testa sig dr att ta reda pd om man sjélv 16per risk att
utveckla sjukdomen, ndr man inte ldngre formar att leva med ovissheten. Ett
annat &r att skapa visshet for sina barns skull. Den egna familjeplaneringen
kan ocksa vara ett skél for testning.
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Barn under 18 ar testas bara vid symtom som ger uppenbar misstanke om
sjukdomen, dérav genomfors alltsa inte prediktiv testning pa barn.

De flesta enheter som arbetar med testning vid klinisk-genetiska avdelningar
anviander sig av faststéllda och rekommenderade riktlinjer eller program,
eftersom testproceduren &r en period av psykologisk pafrestning bade for den
som ska undersdkas och for de anhoriga. I processen ingar ldkarbesok med
genomgang av familjens sjukdomshistoria och flera samtal med en genetisk
végledare. Utredningen péaskyndas inte, och det finns hela tiden mojlighet att
avbryta processen om man sa onskar. Provsvaret ges av en ldkare och f6ljs
upp med samtal hos en genetisk végledare, &ven om svaret dr negativt, det
vill sdga att man inte bar p4 mutationen som ger sjukdomen. Bade den som
testas och de nirstdende far under den hér tiden stod utifran sina individuella
behov. Dessutom gors oftast en uppfoljning under en lingre period.

Behandling

Huntingtons sjukdom é&r en ovanlig och obotbar sjukdom och behandlingen
syftar till att lindra symtomen, forebygga och kompensera for
funktionsnedséttningar samt ge stod och god omvérdnad. For att mdjliggora
en god vard for patientgruppen krivs insatser frdn multiprofessionella team
med neurolog, psykiater, klinisk genetiker, genetisk vagledare, psykolog,
neuropsykolog, kurator, fysioterapeut, logoped, dietist, tandhygienist,
tandldkare, arbetsterapeut och sjukskoterska. Psykiatriska symtom som
angest och depression dr vanliga redan i tidiga faser av sjukdomen.
Vetskapen om att ha Huntingtons sjukdom kan ocksé vécka existentiella
frdgor som dr svara att hantera. Samtidigt saknas riktlinjer for psykologiska
behandlingsinsatser hos patientgruppen. Kognitiva nedséttningar kan
medfOra svérigheter att tilldgna sig traditionell psykologisk behandling.
Patienter med Huntingtons sjukdom far ibland psykologisk behandling via
primérvarden pa hemorten for sina psykiatriska symtom. Att utféraren pa
hemorten har liten eller ingen erfarenhet av Huntingtons sjukdom medfor
svarigheter att gora adekvata anpassningar efter patientens forutsittningar.
Att genomga behandlingar som man inte kan tillgodogora sig kan leda till
kénsla av misslyckande hos individen.

Aven fysioterapi 4r en viktig del i rehabiliteringsarbetet i sjukdomens alla
faser. Fysisk aktivitet dr bra att initiera tidigt, och tidiga insatser dr viktiga for
att forbereda for senare stadier. Arbetsterapeutiska insatser ska helst goras
forebyggande och det dr en utmaning att komma in tidigt i processen.
Patientens behov syns inte alltid utat och nedsatt sjukdomsinsikt kan gora att
det krévs motiverande arbete innan patienten ér redo att ta emot insatser. For
att lyckas med detta dr det viktigt att involvera anhdriga i1 processen. En
utmaning ar att det inte finns nationella riktlinjer att strukturera arbetet kring
och den nedsatta sjukdomsinsikten gor att patienter kan ha svart att soka och
ta emot insatser/behandlingar.
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Det dr inte sjukdomen i sig som leder till doden, utan de svara
komplikationer den ger. I vissa fall 4r det svart att veta om och hur olika
symtom ska behandlas. For kliniker som inte regelbundet traffar patienter
med Huntingtons sjukdom é&r detta en utmaning. D4 det idag inte finns nagon
botande behandling dr behandlingen inriktad p4 symtomlindring samt
livskvalitetshojande atgérder. Det finns varierande evidens for olika atgérder
vid Huntingtons sjukdom. Det dr viktigt att patienten fir en god och
individanpassad vérd baserad pa evidens och beprovad erfarenhet.
Heterogeniteten i symtombilden och komplexiteten i behandling stéller hoga
krav pa professionerna som moter patienten och klinisk erfarenhet ar av stor
vikt for att kunna gora rétt urval av behandlingsmetod.

Olika faser av sjukdomen

Sjukdomsutvecklingen vid Huntingtons sjukdom brukar grovt delas in i fem
faser utifran sjukdomens utveckling och graden av funktionsnedsittning. Det
finns ocksa en mycket tidig fas (preklinisk fas) innan nigra av de
karaktdristiska motoriska symtomen visat sig. Under denna fas dr det dock
mycket vanligt med psykiatriska och kognitiva symtom, och dess kan uppsta
upp mot 15 &r fére de motoriska symtomen. De olika faserna dverlappar
varandra. Det finns ocksa stora individuella variationer mellan personer i
samma fas av sjukdomen, liksom hur snabbt sjukdomsforloppet ér i de olika
faserna.

Individanpassad multiprofessionell bedomning av patienten dr komplext da
det dr en stor variation i symtombilden hos olika individer med sjukdomen.
Det kan dven vara stor variation hur samma individs symtom utvecklas.
Symtomen kan vara bade psykiatriska, motoriska och kognitiva, vilket &r en
utmaning for att stdlla korrekt diagnos. Sérskilt i de fall da inte hereditet ar
kénd sedan tidigare. D4 sjukdomen progredierar forédndras dessutom
patientens symtom och behov over tid. De olika uttrycken av sjukdom
innebdr att det krdvs ménga kompetenser i ett team for att kunna gora en bra
och korrekt helhetsbedomning av patienten. For att mojliggora en god vard
for patientgruppen krévs insatser fran de multiprofessionella teamen.

Tidig fas

I den tidiga fasen kan mycket smé foréndringar i formégan att samordna
rorelser (koordinationen) och enstaka ofrivilliga rorelser visa sig. Kognitiva
nedsdttningar kan gora att man blir mer léttirriterad och borjar fa svart att
16sa problem, organisera vardagsrutiner, hantera nya situationer och fatta
beslut. Depression, med sjédlvmordstankar och angest, oro samt apati kan
forekomma. Lindriga former av tvangsmaéssigt beteende kan utvecklas.
Allvarliga psykiatriska symtom som vid psykos forekommer men ar ovanligt.
Patienten bor ofta hemma utan hjdlpmedel. Kuratorn ar viktig for samtalsstod
och samhaillsstod. Anhoriga soker ofta hjdlp och egen véard under denna fas.
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Tidig komplikationsfas

Den tidiga komplikationsfasen kdnnetecknas av att de oftrivilliga rorelserna
blir tydligare i form av skakningar och ryckningar i huvud, nacke, armar och
ben. Rorelserna paverkar balansen och gor géngen ostadig. Rosten kan bli
spand och svag, och artikulationen kan storas av ofrivilliga rorelser i kdken,
tungan och ldpparna. Flera kognitiva formagor forsdmras, men mest tydligt
ar det vad géller initiativformaga, koncentration, planering, problemldsning,
flexibilitet, inldrning och minne. Det blir svarare att forsta invecklad
information och att formulera sig. De psykiatriska symtomen blir vanligare
och omdomesformagan forsdmras. Depression och angest, ibland med
sjalvmordstankar, forekommer, liksom mer pataglig oro och apati.
Tvéngsmassiga beteenden och sjukligt 6kad misstdnksamhet kan forekomma.
Den léttvackta irritabiliteten och forsémrade impulskontrollen kan leda till
konflikter. I denna fas kan det bli svart att skota ett arbete med kvalificerade
arbetsuppgifter och patienterna har ocksé ibland svart att fa hjalp inom
psykiatrin. Likemedelsbehandling kan lindra eventuella symtom och i denna
fas ar fysisk aktivitet samt andra habiliteringsinsatser viktigt.
Livsstilsatgarder lindrar symtomen.

Sen komplikationsfas

I den sena komplikationsfasen dr de ofrivilliga rorelserna mer patagliga.
Gangen blir ostadig, och risken att falla har 6kat. Ibland har en stelhet i
muskler och leder borjat visa sig. Svérigheterna att svélja, ibland i
kombination med forh6jd &mnesomséttning, leder till viktminskning. De
ofrivilliga rorelserna, ihop med att orden kommer pé béde in- och utandning,
gor talet hackigt och svarare att forsta for omgivningen. Tankandet och
slutledningsformégan forsdmras gradvis, liksom ordforradet. Inldrnings-
formagan och minnet, speciellt for praktiska funktioner, dr nedsatt. Det blir
ocksa svarare att hélla information 1 huvudet. Omdomesformagan blir
ytterligare forsdmrad. Liksom i tidigare faser forekommer depression och
angest. Apatin och oron dr mer pataglig. [ denna fas ar det vanligt med
tvangsmassigt beteende. Den Okade irritabiliteten kan ocksé ge ett aggressivt
beteende, som ibland kan upplevas som hotfullt av andra.

Patienten ar ej ldngre arbetsfor och behdver ofta mycket hjidlp hemma med
ADL. I denna fas dr ocksé ofta Huntingtonteamen pé sjukhusen mer aktiva.
Livskvaliteten for patienten sjunker.

Manga insatser, dven forebyggande, behovs. Utokad samverkan med andra
aktorer, d&ven kommunala for till exempel bostadsanpassning. L.SS-
bedémning, SoL-insatser dr aktuella. I denna fas befinner sig bade patient
och anhoriga 1 ett kritiskt skede med stora utmaningar.

Daglig verksamhet kan vara aktuellt for patienten, men det dr en stor
variation i tillgdngen till det i landet.

Patienten har ett fortsatt och utokat behov av lakemedelsbehandling.

Avancerad sjukdomsfas
I den avancerade sjukdomsfasen dr de ofrivilliga rorelserna mycket uttalade
hos en del, medan de hos andra har ersatts av stelhet 1 muskler och leder.
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Svérigheterna att ga ar patagliga. Det kan ocksa vara svart att kontrollera urin
och avforing. Formdgan att tala har ytterligare forsamrats, dels pé grund av
de tilltagande kognitiva svarigheterna, dels for att de oftrivilliga rorelserna har
okat. Det dr ocksa vanligt med svéljsvérigheter. Minnet och
inlarningsformagan ar &nnu mer forsimrade, och tids- och rumsuppfattningen
kan ocksé pédverkas. Apatin dr mer pétaglig, och initiativen blir farre och
farre. Oron kan vara mer lattvickt och uttalad, liksom det aggressiva
beteendet. Som vid de andra faserna forekommer ibland allvarligare
psykiatriska symtom. Viktminskning ar vanligt, eftersom svarigheterna att
dta dr sd stora.

Patienten ar helt beroende av andras hjélp, sasom personlig assistans eller
sarskilt boende. Behov av utokad lakemedelsbehandling. Dock kan
overmedicinering forekomma da flera lakemedel egentligen bor séttas ut
under den hér fasen.

Omvérdnadsfas

Omvérdnadsfasen innebdr sé stora svérigheter att det 4r nddvindigt med vérd
under hela dygnet med fokus pa livskvalitet. Svéljsvarigheter och att svélja
fel, kan orsaka lunginflammation och kvédvning. De ofrivilliga rorelserna
finns i mindre omfattning, men nir de forekommer ar de ofta mer uttalade.
Manga har i stéllet en pataglig muskelstelhet. M6jligheten att kommunicera
har blivit mer begransad, dels beroende pa de kognitiva svarigheterna, dels
pa att det dr svart att initiera tal och ge svar. Den kognitiva funktions-
nedsittningen kan utvecklas till en form av demens. Aven i denna fas
forekommer depression och angest men ibland ocksé allvarligare
psykiatriska symtom som visar sig i oro och aggressivitet. Oftast dr apatin
mycket uttalad. Det dr viktigt att omgivningen kénner till att den som &r sjuk
fortfarande dr medveten om sig sjdlv och sin omgivning och kan forsta vad
som sigs trots den svara funktionsnedsittningen.

Fortsatt rehabilitering dr viktigt da patienten fortfarande kan forbattras fysiskt
och ge en bittre livskvalitet, med mycket hjdlpmedelsinsatser. Utdkade
logoped- och dietistkontakter behovs. Kontakt med palliativt team och de
utmaningar som har varit i samtliga faser med intyg som behdvs for olika
insatser dr fortsatt stor.

Anhoriga/ndrstdende

Niér en person med Huntingtons sjukdom far symptom paverkas hela
familjen. Partner eller andra anhoriga far tidigt ta ett mycket stort ansvar for
att familjen fortfarande skall fungera. Ofta medfor sjukdomen ekonomiska
problem for familjen. Inte sillan far barn illa och behdver mycket stod.
Eftersom sjukdomen péagér under mycket lang tid, kanske 20 ar eller mer,
och personen med Huntington hela tiden blir sémre &r pafrestningen pa
anhdriga mycket stor. Patientens vard sker till stor del i det egna hemmet i de
forsta faserna av sjukdomen. Det finns ett stort behov av stod till bdde patient
och anhoriga.
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Organisationen idag

Idag finns vard organiserat i multiprofessionella team for Huntington
patienter pa sex stillen i Sverige. Varden bedrivs i Ostergotland
(Link&ping/Norrkoping), Stockholm, Uppsala, Goteborg, Lund och Umea.
Dock ser sammanséttningen av dessa team olika ut och teamen har ocksa
olika resurstilldelningar. Som exempel finns inte alltid en kurator i teamet
och tillgdng till tandlékare och tandhygienist finns enbart via remiss-
forfarande. Teamet i Goteborg dr det enda i Sverige i dag som har dedikerade
tjénster till Huntingtonteamet. I de dvriga teamen delar professionerna pa
tjanster for andra patientgrupper. Pa vissa orter, utanfor universitetsstaderna i
Sverige, finns en hogre koncentration av patienter déir det ocksa bedrivs viss
typ av vard for patientgruppen. Ofta dr denna vard organiserad runt
engagerade individer, men innebér inte nddvéindigtvis att det finns en
upparbetad struktur med multidisciplinir teamvard. Det hdander ocksa att
diagnos av Huntingtons sjukdom stills p4 mindre neurologmottagningar eller
vardcentraler dir ingen tidigare erfarenhet finns av sjukdomen.

Idag remitteras patienter (fran alla delar av landet) till universitetssjukhusen
for diagnos och beddmning, 4ven om en andel patienter ocksa behandlas pa
mindre sjukhus pa hemorten, alternativt blir kvar i primérvérd. Ett av
problemen idag ir att inte alla Huntingtonpatienter far en multidisciplindr
eller multiprofessionell bedomning eftersom erfarenheten av och
kompetensen kring sjukdomen inte finns pa alla héll i landet. D& patienterna
har sa olika symtombilder kan det vara svart for profession som inte traffar
dessa patienter ofta att kunna gora bra beddmningar. Att kunna gora
teambedOomningar av denna patientgrupp ér extra viktigt dd symtomen &r sa
olika hos alla patienter. Ibland kan fysioterapeuten och arbetsterapeutens
bedomning vara viktigare &n den beddmning en van neurolog gor, da
symtomen kanske snarare kan lindras med paramedicinsk behandling och
inte med rent medicinsk behandling. Ofta 4r det en kombination av
behandlingar som kan hjélpa en patient som har ett svart uttryck av sin
sjukdom.

Det finns dven ojdmlikheter nationellt i form av tillgénglighet, ofta ar
véntetiderna 1dnga, och tillgang till inriktad rehabilitering for patientgruppen
ar obefintlig i flera regioner.

Det finns i dag en brist pa neurologer generellt i landet, men ocksa brist pa
neurologer med rétt kompetens géllande Huntingtons sjukdom.
Foérhoppningsvis hamnar patienten hos nagot av landets Huntingtonteam
nagon gang under sjukdomsforloppet. Det hander dock att patienten blir kvar
i vard hos neurolog eller pa vardcentral, utan att {4 tillgang till rétt
specialistkompetens. I vissa delar av landet fungerar samarbetet mellan
neurologimottagningar pa hemorten och specialister pa universitetssjukhusen
bra, och pé andra hall simre. Generellt dr granssnittet mellan psykiatri och
Huntingtonteam svarare att fa till. Barn med borjan pa juvenil Huntington
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hamnar ibland inom barn- och ungdomspsykiatrin och far andra diagnoser,
sdsom autismspektrumdiagnoser, i stillet for att fa korrekt diagnos.

Vid sidan av den kliniska vard som beskrivs ovan bedrivs vard och omsorg
till mycket stor del av anhoriga, personliga assistenter eller personal pa
boenden. Patientens forméga att sjdlv ta ansvar for sin vard forsvinner ofta
tidigt i sjukdomsforloppet pga. motoriska, kognitiva och psykiatriska
problem. Patienten har ofta dalig eller ingen sjukdomsinsikt och har kraftigt
forsamrad formaga att ta initiativ. Detta paverkar i hogsta grad livskvaliteten
hos patienten. De ovan nimnda vardgivarna har oftast begrdnsad kunskap om
behoven hos en patient med Huntingtons sjukdom.

Riksférbundet Huntingtons sjukdom

Riksférbundet Huntingtons sjukdom, RHS, verkar for att ge stod till personer
med sjukdomen och deras nédrmaste familj och anhdriga. De arbetar ocksé
med att sammanstilla kunskaper och erfarenheter fran medicinsk,
psykologisk och pedagogisk forskning med egna erfarenheter, for att sa brett
som mojligt fora ut denna kunskap till medlemmar, yrkesverksamma i varden
och till dvriga delar av samhéllet. Detta har resulterat i ett antal online-
kurser pa RHS hemsida som é&r gratis att ta del av. Kunskapen skapar
trygghet hos personalen och ger verktyg till vilket forhéllningssatt man skall
ha till patient och anhoriga. RHS har tagit ett stort ansvar under manga ar for
att utbilda sjukvardspersonal om Huntingtons sjukdom. De har dven arbetat
fram en modell for viagledning av personal. Detta arbete har varit mojligt
tack vare projektbidrag frdn Allménna arvsfonden. Nir dessa projekt
avslutats har RHS inte resurser att underhélla och vidareutveckla detta
material.

Forskning

Det pagar forskning om Huntingtons sjukdom pa flera universitet i Sverige
inklusive i Lund, Goteborg, Linkdping, Stockholm och Uppsala. Forskningen
stracker sig frdn mer grundvetenskapliga fragestdllningar kring
sjukdomsmekanismer till translationell och klinisk forskning kring
identifiering av biomarkdrer, genetiska modifierare och utveckling av
avancerade behandlingar. Den bedrivs béade i laboratorer och pa kliniker och
genom internationella samarbeten. Forskningen &r internationellt erkénd och
har erhillit prestigefyllda anslag fran bland andra Knut och Alice
Wallenbergs stiftelsen, Vetenskapsradet och Hjarnfonden. Manga forskare
och kliniker i Sverige dr medlemmar i det europeiska Huntington nétverket
EHDN (European Huntington Disease Network) och &r aktiva 1 att utveckla
internationella kliniska guidelines i EHDN-s regi exempelvis kring
symtomlindrande behandlingar, fysioterapi och tandhygien. EHDN
arrangerar vartannat ar en stor konferens for alla medlemmar som erbjuder
viktig fortbildning i alla aspekter av Huntingtons sjukdom. Tidigare var flera
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svenska Huntingtonteam aktiva i den europeiska observationsstudien
REGISTRY som erbjéd ett forum for arlig uppfoljning av alla individer med
HTT-genen och bidrog till nationell samverkan och forum for detta. Nar
denna studie Gvergick i en global observationsstudie, Enroll-HD, kring 2014
beviljades inte etikansdkan i Sverige varfor det numera saknas en nationell
struktur for uppfoljning av patienter och samverkan. Avsaknaden av
nationella expertcenter och strukturerad uppfoljning av patienter har bidragit
till att Sverige och svenska patienter inte har deltagit i de kliniska provningar
som pagatt de senaste aren internationellt med avancerade behandlingar for
Huntingtons sjukdom.

Internationell utblick

I Danmark, som bestér av fem sjukvérdsregioner, finns tre nationellt
hogspecialiserade enheter for Huntingtons sjukdom. Pa dessa enheter finns
team bestdende av vanligtvis neurolog, psykiater, klinisk genetiker,
sjukskoterska, socionom och neuropsykolog. Kontakt med andra professioner
som behovs for varden sker frimst genom remissforfarande. Den mest
utvecklade enheten &r i Kopenhamn. Erfarenheten &r att den hog-
specialiserade varden dkar kunskapen om sjukdomen och underléttar
deltagande i kliniska provningar och klinisk forskning, bland annat Enroll-
HD. I Norge ér varden kring Huntingtons sjukdom centrerad till Oslo dar
mest erfarenhet kring sjukdomen finns. Det finns ingen officiell organisation
kring hogspecialiserad vard for Huntingtons sjukdom.

Huntingtons sjukdom &r ovanlig i Finland och det finns ingen tydlig nationell
organisering av varden dir. Patienter frin Aland remitteras till Akademiska
sjukhuset i Uppsala.

I Nederldanderna finns fyra regionala expertcenter (varav ett har 80
slutenvardsplatser). Tre av dessa dr dven nationella kompetenscenter for
Huntingtons sjukdom. De har ocksa ett etablerat nationellt nétverk.

I Storbritannien finns fem stora center for Huntingtons sjukdom. I
Storbritannien finns dven en stor patientforening.

Forvéntade vardvolymer

Cirka 1000 patienter lever med Huntingtons sjukdom i Sverige idag.
Sakkunniggruppen har gjort en uppskattning av hur ménga av dessa patienter
som kan komma att vara aktuella for ett fysiskt eller digitalt besok inom
definitionen av NHV.

Idag diagnosticeras ca 50—75 patienter med Huntingtons sjukdom varje ar i
Sverige. Dessa kommer att vara aktuella for en multiprofessionell bedomning
pa en NHV-enhet. Till detta tillkommer dven patienter med juvenil form,
men det handlar om enstaka patienter under enstaka ar i hela landet. Aven
om studier visar att det teoretiskt borde tillkomma 1-2 patienter (3%) med
juvenil form arligen, kan sakkunniggruppen inte se att det ror sig om sé
manga nytillkomna varken i praktik eller statistik pd universitetssjukhusen.
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Utover de nydiagnostiserade patienterna kan ett antal patienter med diagnos
och som redan befinner sig inom hélso- och sjukvardssystemet, att vilja
komma pa besok for en bedomning. De senaste dren har ca 400 patienter med
Huntingtons sjukdom sokt specialiserad vard arligen. En del av dessa
patienter kan komma att vara aktuella for en NHV-beddmning. Det &r troligt
att det under de forsta aren frén eventuell tillstdndsgivning renderar en storre
andel patientbesok av befintliga patienter till NHV-enhet, for att sedan plana
och mest innefatta nydiagnostiserade patienter eller patienter som onskar en
ny bedomning eller uppdatering av vardplan. Alla patientbedomningar
behover dock inte innebira ett fysiskt besok, utan kan ocksé ske digitalt, om
behov och dnskan hos patient finns.

Sakkunniggruppen bedomer att ockséd ca 150 individer 1 Sverige dr genetiskt
bekriftade asymtomatiska bérare av patogen variant for Huntingtons
sjukdom, vilka ska erbjudas kontakt med NHV-enhet enligt definitionen. Hur
manga av dessa som kommer 6nska information av NHV &r svart att
uppskatta.

Volymerna kan komma att forandras med tiden. Eventuella framtida
behandlingsmojligheter, s& som avancerade sjukdomsmodifierande
lakemedelsbehandlingar, kan leda till fler potentiella patienter i framtiden.
Men i skrivande stund finns inga sddana behandlingar att tillga i nértid.

SKG beddmer att det &ven kommer att finnas ett behov att kunna svara pa
fragor och ge rad till andra vardgivare kring komplicerade patientfall.
Exempelvis 1 de som vardas pa hemort, men inte har behov av NHV-
bedomning, men som blivit simre i sin sjukdom eller pd annat sétt fatt
komplicerande symtom kopplat till sin diagnos. Dessa fall kan hanteras som
konsultation vardgivare emellan och sker foretradesvis digitalt.

Antal patienter till NHV

Antal patienter

Uppskattning av antal patienter p& NHV-beddmning férdelat dver de forsta aren.
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Framatblick

Varfér nationell hdgspecialiserad vard?

Patienter med Huntingtons sjukdom har véldigt divergerande symtom.
Variationen 1 sjukdomsbild, stort behov av specialistvard inom medicin,
psykiatri, paramedicin och socialmedicin samt att sjukdomen é&r séllsynt ger
en stor komplexitet av varden. Detta medfor att det &r véldigt svart for
respektive profession i det multiprofessionella teamet att finga symtom tidigt
och vara uppdaterad pa hur dessa ska beddmas och behandlas pa bista sitt.
En av de svéraste manifestationer &r bristande sjukdomsinsikt,
beteenderubbningar och kognitiv svikt. Att kunna gora teambeddmningar av
denna patientgrupp ar extra viktigt for vardkvaliteten da symtomen &r sa
olika hos alla individuella patienter. Ibland kan till exempel fysioterapeuten
och arbetsterapeutens bedomning vara det viktigaste, da symtomen kanske
snarare kan lindras med paramedicinska behandlingar och inte med rent
medicinska behandlingar. Ofta dr det en kombination av de
tvirprofessionella behandlingarna som kan hjélpa en patient som har ett svért
uttryck och symtom av sin sjukdom.

Att varje patient som diagnostiseras med Huntington far en bedomning pé ett
fital enheter i landet, mojliggor en resurseffektivitet i kompetensutnyttjandet,
Okad erfarenhet av patientgruppen och béttre kunskapsspridning nationellt,
men det innebdr inte att man kan avveckla de team som finns pa andra
stdllen. Tanken &r att regionala teamen ocksé ska fa hjilp och stod av en
enhet som har mer erfarenhet och kompetens att omhanderta patienter med
sjukdomen och pa detta sétt 6ka jdmlikheten i landet. De uppbyggda
organisationer som finns idag pé flera sjukhus i Sverige behdver finnas kvar
for att forslaget till nationell hogspecialiserad vard ska kunna fungera fullt ut.
Men att upprétthdlla kompetens och kunskap i alla sjukvérdsregioner, hos
alla yrkeskategorier och pa alla vardnivaer &r svart och ineffektivt. NHV-
enheterna har multiprofessionella teamkompetenser som har fordjupad
kunskap och erfarenhet av personer med Huntingtons sjukdom. Detta &r inte
latt att uppritthalla i nuvarande regionala team, da det kan saknas vissa
yrkesgrupper i perioder eller att de byts ut ofta och da tappas kontinuitet och
fordjupning och eller specialisering. NHV-enheterna kan hér vara ett
komplement i form av stdd till de nuvarande teamen.

Genom att samla kompetens kring patientgruppen pa nagra fa stéllen i
Sverige kan dessa enheter hélla sig uppdaterade med aktuell kunskap. Genom
att traiffa manga Huntingtonspatienter kan erfarenhet skapas vilket inte bara
ger patientnytta, hogre vardkvalitet och béttre resursutnyttjande utan ocksé
en mojlighet till att fungera som ett bollplank om hemortsvardgivaren
behover rad och stdd, vilket 6kar vardkvaliteten dven regionalt. Det dr ocksé
viktigt att det mellan NHV-enheterna kan véxa fram ett samarbete med
second opinion-bedomningar for behandlingsrefraktéira och eller
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svarbehandlade patienter. Detta géller for alla typer av behandlingar, sisom
lakemedelsbehandling, fysioterapi med mera.

Genom foreslagen definition finns det mgjlighet att &ven omhéanderta de
individer som &r prediktivt testade och som idag inte har nadgot systematiskt
likvardigt sitt att f4 information. Detta gors idag 1 vissa regioner men langt
ifrdn alla har mojlighet att erbjuda detta. NHV kan bidra till ett varde for
denna grupp. Potentiellt skulle det ocksa medféra mindre psykisk stress om
dessa individer vet att de kan fa stod och hjilp.

En organisering av varden genom NHYV skulle ocksé kunna bidra till att det
kan utvecklas bittre stdd till ndrstdende och familjer, som &r viktiga i
kartldggningen runt patienten. NHV-enheterna skulle kunna bygga upp mer
systematik kring hur sddant stod ska utformas och stotta med framtagande av
vardprogram for att rdda om basta mojliga livskvalitetshojande insatser.

Vad giller forskningen inom omradet skulle det vara littare att kunna
medverka i internationella studier dé det stills krav pa samarbete mellan de
enheterna som far NHV. Att ha en koncentration av beddémningar och battre
struktur for uppfoljning av personer med denna sjukdom skulle géra Sverige
mer intressant att bedriva studier i och underlitta samverkan kring studier
inom Sverige.

Resonemang kring antal enheter

Sakkunniggruppen anser att tre enheter bor omhénderta varden inom
definitionen. En av dessa tre enheter ska vara ansvariga for barnpatienter upp
till 18 ar.

Sakkunniggruppen anser att med en vardvolym pa ungefar 5075 patienter
som fér diagnos s kommer tre enheter att fungera bra. Det kommer att
belasta dessa enheter pé ett hanterbart sitt med 15-25 patienter varje ar. Det
finns ocksa ett antal patienter som lever med Huntington, och som inte fatt
sin diagnos nyligen, dar den lokala vardgivaren kommer att vilja remittera
patienten for en bedomning. Tre enheter skapar ocksd mdjlighet till
geografisk spridning. Det skulle inte vara mdjligt pd samma sétt vid tva
enheter. Fyra enheter riskerar att bli for manga och da finns det risk att
personalen inte kan fa den erfarenheten av patientgruppen som &r onskvérd.
Att ha tre enheter istéllet for fyra minskar ocksa risken for att kompetens
forsvinner fran existerande regionala team.

NHV-enheternas ansvar att ge rdd och stod till hemortsvardgivare och
ansvaret for kunskapsspridning och utbildning gor vardtyngden béttre
fordelad pa tre enheter. Patienter som é&r prediktivt testade kommer ocksa att
erbjudas att f4 komma till ett NHV for att fa information. Aven detta medfor
att det ar rimligt med tre enheter istéllet for tva.

En enhet for barn under 18 ar dr rimligt utifrdn att det ar ytterst ovanligt d&
det idag bara finns enstaka barn i landet som lever med sjukdomen.
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Forslag pd& hur NHV-vérd ska bedrivas

Den initiala utredningen, priméra genetiska vigledningen och den
kontinuerliga varden av patienter med Huntingtons sjukdom sker regionalt
och till stor del dven i hemmet och kommer f6ljaktligen sé ske dven vid en
koncentration av en viss del av varden till nationella enheter.

Regionala team dr en viktig del av en vélfungerande vardkedja for dessa
patienter och ska ej forbigds. Det behover finnas fungerande vérd i alla
sjukvardsregioner som kan omhénderta patienter med Huntingtons sjukdom.
Regionala team har kinnedom om patienters aktuella och historiska
symtombild. Det underléttar bedomningar av tidiga forandringar i symtom
och funktion och didrmed behov av olika insatser. Det regionala teamet bor
aven erbjuda stod till ndrstdende och arbeta med barn som anhéoriga.

Det regionala teamet kan ha tétare kontakt med patienter och arbeta for att
motivera patienten till att ta emot insatser.

Nir en individ har fatt diagnosen Huntingtons sjukdom av ett regionalt team,
ska patienten remitteras till en nationell enhet. D4 en patient inte kan eller
vill medverka p.g.a. forsamring fysiskt eller kognitivt kan bedomning av
patientens behov ske vardgivare emellan. Patienter med Huntingtons
sjukdom kan ha nedsatt sjukdomsinsikt vilket kan medfora att de inte ser
eller forstar vérdet av att komma pa besok i sjukvarden, vilket gor det viktigt
med en god samverkan mellan NHV-enheter och remittent.

Bedomningen pa NHV-enhet ska ske efter diagnostillfillet och minst en géng
under sjukdomsforloppet. Den multiprofessionella bedomningen fungerar
som en baslinjemétning kring patientens funktion och symtom och bor dérfor
goras sa ndra inpd diagnostillfdllet som mgjligt. Det dr av stor vikt att &ven
anhdriga far vara delaktiga och involveras i informationsinhdmtningen och
bedémningen av patientens tillstind. Bedomningen mynnar sedan ut i en plan
for behandling och uppfoljning. Denna plan kan behdva uppdateras under
patientens sjukdomstid i samband med att symtom och vardbehov fordndras.
Den storsta delen av patientens omhédndertagande kommer fortsatt att ske
lokalt/regionalt och i samverkan med NHV-enheten utefter den upprittade
planen. NHV-enheterna kan ocksa under patientens sjukdomstid vara ett stod
for hemorten om det till exempel uppstir symtom eller situationer som &r
svéra att hantera lokalt.

Det multiprofessionella teamet pa NHV-enhet bestéar bland annat av
neurolog, psykiatriker, psykolog, kurator, arbetsterapeut, logoped, dietist och
fysioterapeut vilka tillsammans gor bedomningarna av patienten.
Tillsammans far teamet en samsyn over den enskilda patientens aktuella
symtom och dess konsekvenser for patientens dagliga liv vid
bedomningstillfallet. Patient och i forekommande fall anhorig, far vid
besoket information om sjukdomen och en individuell vardplan innehdllande
behandlingsmdjligheter (bdde icke-farmakologiska och om mgjligt
farmakologiska) samt rehabiliteringsplan.
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For behandlande 1dkare kan bedémning och uppréttande av vardplan
innebéra att definiera vad som besvirar patienten och omgivningen mest och
prioritera dtgird utifrdn den bedomningen. Det &r sillan patienterna upplever
sina hyperkinesier som besvirliga. Vid behandling av korea och eller dystoni
kan det krévas olika farmakologiska behandlingsforsok eller en kombination
av olika lakemedel. Psykiatrikern bedomer framst svara fall med
aggressionsutbrott, psykotiska manifestationer, perseverationer och suicidalt
beteende. Neuropsykologen gor en strukturerad bedomning av kognitiva
funktioner, vilken bland annat kan anvindas for bedomning av arbetsformaga
och behov av anpassningar i bade arbetet, hemmet och varden. Den
neuropsykologiska undersokningen bidrar ocksa till forstdelse hos patienten
och nétverket av patientens aktuella fungerande. I den delen kan kuratorn pa
NHYV gora en psykosocial kartldggning for att utifrdn den rekommendera
insatser till hemorten. Familjesystemen &r ofta paverkade och det kan kravas
mycket arbete med nétverket runt patienten for att underlétta for patienten att
ta emot insatser och rekommendera vidare insatser till hemorten.
Arbetsterapeut gor bland annat beddmningar av aktivitetsformaga och ger
insatser i form av rdd med anpassningar pa arbetet och i hemmet.
Arbetsterapeuten i NHV-teamet kan ha en handledande roll gentemot
rehabiliteringsmottagningar pa hemorten eller personal pa boenden.
Logoped gor bedomningar av sviljning och kommunikation. Fridgan om
perkutan endoskopisk gastrostomi, PEG, dr ofta komplicerad och
beddmningen gors med fordel av logoped pa NHV-enhet, vilket innebér dels
att ge information om, och dels undersoka patientens instillning till fragan.
Fysioterapeuten undersoker och behandlar patienten ur ett
specialistperspektiv, och kan darefter foresla fysioterapeutisk behandling och
uppfoljning. Ett skrdddarsytt behandlingsuppldagg med fokus pé fysisk
aktivitet och ett aktivt liv sa langt det 4r mojligt gors. Till exempel ar tidig
géng- och balanstrining viktig, liksom konditions- och styrketrdning som
individanpassas kontinuerligt. Koordinationstrédning, hallningstraning och
orofaciala 6vningar kan ocksé vara aktuella.

Vardplanen som uppréittas av NHV-enheten ér saledes for bade patient,
anhorig och lokal/regional vardgivare. Med hjélp av den och en god
kommunikation mellan NHV-enhet och remittent, kan den lokala
vardgivaren fa storre mojlighet att planera for patientens vard och
behandling. Om behoven av stdd fran ett NHV aktualiseras igen och
patientens vardbehov ser annorlunda ut en tid efter forsta besoket, sa ska
troskeln for kontakt med en NHV-enhet vara 1dg. Dock behover inte alltid
patienten komma fysiskt till en NHV-enhet vid en uppdatering av
véardplanen, utan det kan ocksé ske via ett digitalt besok eller avstimning
vardgivare emellan.

Om det i framtiden blir aktuellt med nya dyra och avancerade behandlingar
sé dr det viktigt att NHV ocksa fir mgjlighet att ta stidllning till vilka
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patienter som gynnas av sddana behandlingar. Detta for att i mojligaste man
kunna erbjuda sa jimlik vard som mgjligt for alla patienter i landet.

Asymtomatiska individer med genetisk bekriftat bararskap av patogen
variant for Huntingtons sjukdom ska ocksé erbjudas kontakt med NHV.
Aven de individer som eventuellt gjort anlagsbérartest inom studier, ska
kunna erbjudas kontakt med en NHV-enhet. Denna kontakt kan besté av ett
besok dér personen féar information om sjukdomen och dess prognos samt
vilken typ av arftlighet som man kan forvénta sig.

NHV-enheternas gemensamma ansvar

Utover de bedomningar som kan komma att utféras vid NHV-enheterna,
kommer enheterna dven fungera som kunskapscenter for Huntingtons
sjukdom, dit bade patient, vardgivare och omsorgspersonal kan vinda sig
med fragor som géller vard for Huntingtonpatienter. Vidare s ingér det i de
sarskilda villkoren att enheterna ska verka for att ta fram vardprogram for
Huntingtons sjukdom, vilket géller for alla typer av yrkeskategorier som
ingar i teamet.

Att vara ett kunskapscenter innebér ocksé att ta fram patientinformation,
vardstandarder och information om stdd till anhdriga. NHV-enheterna ska
ocksa bidra till kunskapsspridning utanfér NHV, genom att till exempel ta ett
storre ansvar for utbildning av professionen, som idag bedrivs ideellt av
patientforening, samt sprida upparbetad kunskap till regional och lokal vérd.

NHV-enheterna behdver dven bygga ett samarbete med angriansande
befintliga NHV-omréden sdsom eventuellt NHV Sillsynta motorikstorningar
(ej beslutad), vilket kanske mest blir aktuellt for patienter med Huntington
disease-like syndromes (HDL). Detta dr av storsta vikt for att inte forlanga
vardkedjan for patienten. Dirav behdvs ett samarbete mellan NHV-enheter
etableras sé att patienter som pabdrjar en bedomning inom ett NHV-omréade
sedan smidigt kan flyttas dver till ett annat om det visar sig att behov finnes.

HUNTINGTONS SJUKDOM
SOCIALSTYRELSEN

20(30)

20



SOCIALSTYRELSEN Dnr 5.3-96663/2023 21(30)

Forslag till sarskilda villkor

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till sarskilda villkor. Namnden for
nationell hogspecialiserad vird beslutar om vilka sérskilda villkor som ska
gélla for tillstdnden. De generella villkoren regleras i Socialstyrelsens
foreskrifter (HSLF-FS 2018:48) om nationell hdgspecialiserad vard.
Sakkunniggruppen ansvarar for att ta fram forslag till sirskilda villkor for
respektive omréde. Nar sa relevant ska barnens rittigheter beaktas, i enlighet
med barnkonventionen. Forslagen ska aterspegla definitionen och i viss man
vara vigledande vid tilldelning av tillstind. De foreslagna sérskilda villkoren
for aktuellt tillstand kan komma att justeras av nimnden néir beslut om
tillstdnd fattas. All hilso- och sjukvérd ska ha den personal, de lokaler och
den utrustning som behdvs for att kunna ge patienterna god vard (5 kap. 2§
hélso- och sjukvardslagen (2017:30).

Nedanstaende forslag pa sirskilda villkor géllande personal, resurser och
forutsittningar som krévs for att bedriva nationell hogspecialiserad vard
inom det definierade omradet ska vara i enlighet med dessa lagar.

De villkor som anges under respektive rubrik ska vara unika funktioner som
det definierade omradet kréver. Vard/kompetens/utrustning som tillhor
standardutbudet och finns pa alla sjukhus 1 Sverige behover inte framga som
ett sarskilt villkor.

Kritisk personalkompetens

Samtliga specialister/professioner i det multidisciplinira teamet ska ha
specifik erfarenhet/kunskap/kompetens inom det definierade omréadet:

* Specialistldkare i neurologi

* Specialistldkare 1 psykiatri

* Psykolog med utredningskompetens
» Kurator

* Fysioterapeut

+ Arbetsterapeut

* Logoped

* Dietist

» Sjukskoterska

* Koordinator/administrativ funktion

Utover ovan ska enheter med ansvar for barn och ungdomar ocksé ha
motsvarande &mneskompetenser for barn och ungdomar.
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Andra kompetenser eller forutsattningar for att
varden inom det definierade omrddet ska kunna
bedrivas

Specialist 1 klinisk genetik

Genetisk végledare

Specialist inom rehabiliteringsmedicin
Kompetens for rddgivning kring palliativ vard
Tandlédkare

Tandhygienist

For enheter som bedriver vard av barn

Lekterapi

Kompetens inom barnhabilitering

Ovriga villkor

NHV-enheterna ska kunna erbjuda information och utbildning till patient
och anhoriga

NHV-enheterna ska kunna erbjuda stdd och utbildning till profession och
andra yrkesgrupper som arbetar med Huntingtonpatienter.

NHV-enheterna ska bidra till uppréttande av ett nédtverk eller motsvarande
med patientforeningar.

NHV-enheterna ska verka for ett internationellt samarbete gillande
exempelvis guidelines och forskning.

NHV-enheterna ska ta fram gemensamma remissmallar.

NHV-enheterna ska organisera gemensamma multidisciplindra
behandlingskonferenser med viss regelbundenhet och vid behov, dér
patientfall kan diskuteras

NHV-enheterna ska bidra till att forskning inom det aktuella
sjukdomsomradet bedrivs.

NHV-enheterna ska verka for strukturerad uppfoljning av vardomradet,
t.ex. genom kvalitetsregister.

NHV-enheterna ska ansvara for dverrapportering till remitterande enheter
och uppritta individuella vardplaner.

NHV-enheterna ska f6lja upp patientrapporterade matt.

NHV-enheterna ska verka for framtagning av vardprogram inom det
definierade omradet.
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Konsekvensanalys

Nedan foljer sakkunniggruppens konsekvensanalys av sitt forslag till att
koncentrera definierad vard.

De forslag som utarbetas inom arbetsprocessen for nationell hogspecialiserad
vard och som berdr barn tar hansyn till barnens perspektiv i enlighet med
barnkonventionen'. Socialstyrelsens beslut foregas av en bred remiss och
beredning for att sdkerstélla att koncentration av den foreslagna varden inte
ska ge stora negativa konsekvenser for hilso- och sjukvérdssystemet.
Beredningsgruppen (B1) utgar fran sakkunniggruppernas underlag och
remissvaren for att géra en overgripande analys av systemeffekterna,
framforallt formagan att bedriva akut sjukvard.

Infoér nimndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhdmta ett yttrande
frén en av regionerna utsedd beredningsgrupp (B2). Beredningsgruppen ska
tillsammans representera foljande perspektiv: lanssjukvérd, akut vard,
universitetssjukhusvard och medicinsk fakultet. Systemkonsekvenser t.ex.
paverkan pé akutsjukvarden, patienttransporter samt utbildning och forskning
far beaktas vid en fordelning av tillstdndet/tillstdinden om det &r {or att
sdkerstilla patientens bésta.

Eventuella konsekvenser av forslaget
Patient och- ndrstdendeperspektiv

- Sakkunniggruppen anser att mdjligheten till att patienter i hela landet
kan fa tillgang till jamlik vard okar. Detta da patienterna minst en
gang far traffa ett specialistteam dér flera olika kompetenser (listade i
sdrskilda villkor) finns. Om den lokala vdrdgivaren har frdgor som
ror patientens vard och behandling sa kan dessa alltid vdnda sig till
de nationella enheterna for rad. Detta dr en trygghet for
hemortsvardgivaren och kommer i férlangningen att kunna bidra till
trygghet for patienter och anhoriga.

- Maojligheten att utbilda personal, patienter och anhdriga dkar nér tre
enheter far ett tydligt ansvar att kunskapssprida och halla ihop
informationen kring sjukdomen, vilket leder till 6kad vérdkvalitet
och trygghet for patienten.

- Patienten kommer oftast att vid beddmningen pa en nationell enhet
att resa dit. Detta kan vara utmanande utifran att sjukdomen tar olika
uttryck. Det ska alltid finnas en mdjlighet att patienten kan bedomas
digitalt om det dr for utmanande att resa.

! https://www.regeringen.se/rapporter/2018/06/konventionen-om-barnets-rattigheter-s2018.010
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Sakkunniggruppen ser till viss del en risk att den ansvariga
vardgivaren pd hemmaplan remitterar patienten till ett NHV och tror
att dessa Overtar patientens vard och behandling, vilket inte &r fallet.
Tanken ir att patientens kontinuerliga vard och behandling kommer
att ske lokalt dven fortsattningsvis.

Okade avstand kan vara en negativ konsekvens av koncentration, om
vardenheterna hamnar 1dngt frn patienten, vilket sarskilt maste
beaktas nir varden géller barn och deras familjer. Forslaget handlar
dock om enstaka bedomningar vid enstaka tillfdllen och
beddomningarna kan dven goras digitalt vid behov for att minska
eventuella negativa konsekvenser.

Kunskaps- och kompetensbverféring

Det kommer att vara en utmaning for de enheter som tilldelas NHV
att bygga upp bra nétverk for kunskapsspridning. I forléingningen
kommer NHYV att i storre utstrackning @n idag att sprida kunskap till
alla vardnivéer.

Forskning och utbildning

Sakkunniggruppen anser att det &r bra att det med NHV-tillstdnd blir
en tydlig struktur for forskningen inom omradet. Aven de enheter
som inte tilldelas tillstand skulle enklare kunna delta i studier da det
blir tydligt att det & NHV som ansvarar for samordning.

Det finns en risk att de enheter som inte tilldelas tillstand att bedriva
NHYV har minskat incitament att forska och delta i studier da deras
eget patientmaterial inte samlas lika tydligt som patienterna som
kommer via NHV. Det finns dven risk for minskade forskningsanslag
till de enheter som inte bedriver NHV-vérd.

Mojligheterna att utbilda om Huntington for vardpersonal dkar och
det blir ldttare att ta emot personal som vill randa sig och auskultera
dé det kommer att finnas Huntingtonpatienter samlade.

Ndrliggande vard

Sakkunniggruppen vill lyfta att det finns en risk att de enheter som
tilldelas NHV-tillstdnd behdver mer &n dagens befintliga resurser for
denna patientgrupp. Det skulle kunna leda till att andra patienter med
neurologiska sjukdomar med framst teambaserat omhdndertagande
skulle kunna f4 sta tillbaka. Aven psykiatriska patienter skulle kunna
fa vinta langre pa grund av resursbrist, vilket géller dven for alla i
teamets inblandade kompetenser. Om teamet inte tilldelas egna
resurser for patientgruppen, utan behdver dela resurserna med andra
patientgrupper, finns risk att &ven dessa patientgrupper skulle kunna
trangas undan till forman for NHV-patienter.
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Akutsjukvard

Akutsjukvérden kommer inte att paverkas vare sig hos de som
tilldelas tillstand eller hos de som inte tilldelas tillstdnd, da det
handlar om elektiv vard.

Vardkedjan

Sakkunniggruppen bedomer att vardkedjan inte kommer att paverkas
1 ndgon storre utstrackning. Patienten kommer fortsatt att
kontinuerligt vdrdas lokalt/regionalt och enbart vid vissa enstaka
tillfallen behdva en bedomning pd NHV-enhet. NHV-enheten har
ocksé 1 uppdrag att samverka med remittent sd att den vardplan som
upprittats foljs upp och ger patientnytta.

Verksamhetsperspektiv

Att tilldelas ett NHV-uppdrag inom detta omrade innebér att resurser
kommer att behdva tillféras. Om det inte sker kan det innebéra att
resurser omfordelas fran andra omraden/patientgrupper med minskad
véardkvalitet och 6kad arbetsbelastning for klinikerna.

Sakkunniga anser att ett NHV-uppdrag kommer att gora det ldttare att
rekrytera personal. Motsatt s& skulle det kunna bli svérare for de som
inte tilldelas uppdrag att rekrytera. Dock vill sakkunniggruppen lyfta
att majoriteten av patientens vard kommer att ske néra patientens
hem.

Sjuktransporter

Forslaget kan innebéra viss méngd 6kade sjuktransporter for att
patienterna ska kunna komma till NHV f6r bedomning.
Transporterna dr inte akuta. Da patienterna ska bedémas i anslutning
till att de fatt sin diagnos sé dr de allra flesta inte sd langt gangna i sin
sjukdom att det fysiskt blir problem att resa en gang for en
beddmning. Dock kan patienterna behdva ha anhoriga med sig 1 de
allra flesta fall. Digitala besok kan vara ett alternativ i det fall da det
ar for utmanande for patienten att resa fysiskt.
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Uppfdlining och utvardering

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till uppfoljningsmatt for arlig
rapportering av den definierade virden. Syftet med den érliga rapporteringen
ar att tillgdngliggora resultat for vard som gjorts tillstandspliktig.
Uppfoljningsmatten som rapporteras ska for varje vdrdomrade vara ett
mindre antal (totalt ca 5—-10 stycken) och demografiskt beskriva
patientpopulationen, tillgénglighet till varden, resultat,
informationsoverforing samt hur patienterna skattar varden och sin hilsa.

Uppfoljningsmatten genomarbetas och faststills av Socialstyrelsen i dialog
med framtida tillstdndsinnehavare. Tillstdndsinnehavarna av nationell
hogspecialiserad vard ansvarar for inlimning av arsrapporter till
Socialstyrelsen samt uppfoljning av sina verksamheter (egenkontroller).
Socialstyrelsen ansvarar for fordjupad uppfoljning av tillstdnden inom
nationell hogspecialiserad véard.

* Bakgrundsmatt

- Antal patienter som fatt en multiprofessionell beddmning pa NHV-
enhet fordelat pd hemregion (folkbokforing), och juridiskt kon.

- Patienternas alder

- Antal konsultationer

Tillgédnglighetsmatt
— Tid fran remiss till bedomning
* Resultatmatt

— Andel patienter som efter beddmning fétt en
behandlingsplan/individuell vardplan

* Patientrapporterade matt

- Andel patienter dir PREM (eller PROM) f6ljs upp alternativt resultat
av PREM/PROM-enkét

« Overrapporteringsmatt (ex. informationséverforing, vardplaner)

— Andel vardtillfillen med 6verrapportering av vardplan till ansvarig
hemortslikare.
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Referenser

Detta underlag ér ett forslag pa vilken vard som bor koncentreras till
nationella enheter. Sakkunniggruppens beddmning utgar frn internationell
utblick, klinisk erfarenhet och kunskap om den svenska sjukvérdens struktur
inom omrédet. Referenser som beskriver fordelar eller nackdelar med att
koncentrera viss vard &r relevanta att hénvisa till i underlaget, om sadana
studier finns for omrédet. Referenser till forskningsstudier som beskriver
patientgrupper, vardformer, behandlingsmetoder och liknande &r ej relevanta
for frigestillningen. Daremot kan det vid behov vara ldmpligt att hénvisa till
eventuella nationella riktlinjer eller vardprogram, i stillet for att i detalj
beskriva dessa i underlaget.

Beskrivningen av diagnosen Huntingtons sjukdom och sjukdomens olika
faser i denna rapport, dr hdmtad fran Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
séllsynta halsotillstdnd.
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Deltagare i sakkunniggrupp

Samverkansregion Namn och specialistkompetens

Goteborg Sara Griphammar, psykolog

Linkdping Cecilia Trinks, genetisk vagledare

Lund/Malmo Asa Petersén, specialist inom psykiatri

Stockholm Martin Paucar, specialist inom neurologi

Umed Frida Nor.din, specialist inom klinisk genetik och
neurologi

Uppsala/Orebro Camilla Ekwall, fysioterapeut

Patientféretradare Per Malmborg, Riksférbundet Huntingfons sjukdom

Representant frén samverkansregion Stockholm stéller sig skiljaktig till
remissforslaget och menar att forslaget riskerar att paverka
kompetensforsorjningen, att patienterna far langt att resa till bedomningen pa
NHV-enhet, samt att det i nuldget inte finns ndgon botande behandling.
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Om nationell hdgspecialiserad
vard

Den 1 juli 2018 genomfoérdes dndringar i hilso- och sjukvérdslagen
(2017:30), HSL, som innebér en ny beslutsprocess for den nationella
hogspecialiserade varden. I 2 kap. 7 § HSL definieras nationell
hogspecialiserad vard som offentligt finansierad hélso- och sjukvéard som
behdver koncentreras till en eller flera enheter men inte till varje
sjukvardsregion for att kvaliteten, patientsdkerheten och
kunskapsutvecklingen ska kunna uppritthallas och ett effektivt anvéindande
av hilso- och sjukvardens resurser ska kunna uppnés. Vid beddmningen av
om en atgérd ska utgora nationell hogspecialiserad vard ska hansyn sirskilt
tas till om varden ar komplex eller séllan forekommande och om den kriaver
en viss volym, multidisciplindr kompetens eller stora investeringar eller
medfor hoga kostnader (se 7 kap. 5 § HSL).

Syftet med att koncentrera den hogspecialiserade varden nationellt &r att det
ska leda till 6kad kvalitet och sdkerhet for patienterna. En 6kad samordning
av specialiserade sjukvardsinsatser bor dven ge béttre forutsittningar for en
jamlik vard 1 hela landet och ett mer effektivt resursutnyttjande. For varden
innebdr denna nivastrukturering en mdjlighet att profilera sig inom olika
omraden och bygga upp olika specialistcentra. Ett stdrre patientunderlag for
en hogspecialiserad verksamhet skapar nodvéandiga forutséttningar for att
bedriva hog-kvalitativ forskning, utbildning och rekrytera spetskompetens.

Socialstyrelsen samarbetar med regionernas system for kunskapsstyrning i
hélso- och sjukvérd och engagerar profession och patientrepresentanter i
arbetet med att definiera vilken vird som ska anses vara av nationell
karaktdr. Hansyn ska tas till hela vardkedjan. Riktlinjer, vardprogram,
vardresultat och register-data ska beaktas i definition av virdomraden och
framtagande av kunskapsunderlag for nationell hogspecialiserad vard.

Arbetsprocessen for att nivastrukturera varden pa nationell niva bestar av atta

steg:
a Steg 1 A ( Steg 2 a Steg 3 A / Steg 4 )
NPO ger Sakkunnig- Remiss, Socialstyrelsen
forslag pa grupper konsekvens- tar beslut om
vardomraden tar fram analys och vad och antal
att genomlysa underla berednin utférare
Nk sl SRR ° / U S AN J
Steg 8 Steg 7 Steg 6 Steg 5
Tillstanden foljs Namnden tar Beredning av Regionerna
upp och beslut om ansdkningar ansdker om
utvarderas tillstand inf6r beslut tillstand
v v / /
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Representanterna i nationella programomradet (NPO) forvintas ha sirskilt
god kunskap inom sitt vardomrade for att kunna ge underlag till steg 1 1
arbetsprocessen. NPO ansvarar for uppgiften att ta fram forslag pa
vardomraden som ska genomlysas samt att ge forslag pa personer till de
sakkunniggrupper som i steg 2 tar fram underlag infor beslut om nationell
hogspecialiserad vard. NPO ska inhdmta kunskapsliget nationellt och
internationellt och dérefter foresla omraden som skulle kunna utgora
nationell hogspecialiserad vard. For att stodja arbetet med att ta fram forslag
pa omraden (t.ex. en diagnostisk metod, ett kirurgiskt ingrepp, en avancerad
medicinsk behandling, en rehabiliterande insats) vid ett visst hilso- eller
sjukdomstillstdnd har Socialstyrelsen tagit fram kriterier som arbetet ska utgd
ifran.

Sakkunniggruppens huvuduppdrag dr att beskriva den eller de delar i
vérdkedjan som &r aktuell for nationell hdgspecialiserad vird samt
rekommendera hur ménga enheter denna vard bor bedrivas pa. Sakkunniga
ska ha ett nationellt perspektiv med patientens bésta som framsta
malsdttning. Patientforetrddaren bidrar med patient- och
nérstaendeperspektivet i sakkunniggruppens arbete och star bakom forslaget.
I enlighet med barnkonventionen ska sakkunniggruppen tydliggora vilken
paverkan forslaget har pa barn nér sa ar relevant.

Sakkunniggruppernas underlag skickas ut pa en bred remiss. Socialstyrelsen
sammanstéller inkomna synpunkter och dérefter kan sakkunniggruppen
komplettera sitt underlag eller géra eventuella fortydliganden.
Sakkunniggruppens underlag och remissvar ldmnas over till en
beredningsgrupp vars uppdrag ar att sdkerstilla att koncentration av den
foreslagna varden inte ska ge stora negativa konsekvenser for hélso- och
sjukvardssystemet.

Efter beredning beslutar Socialstyrelsen vilken vird som ska nivastruktureras
samt antalet enheter i landet som far bedriva den tillstandspliktiga varden.
Néamnden for nationell hdgspecialiserad vard beslutar om vilken/vilka
region/regioner som ska fa bedriva definierad vard pa nationell niva. Infor
ndmndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhdmta ett yttrande fran
en av regionerna utsedd beredningsgrupp.
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