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Sakkunniggruppens svar pa remissyttranden

Huntingtons sjukdom

Socialstyrelsen har gett sakkunniggruppen majlighet att inkomma med
synpunkter pa remissinstansernas yttranden, gora fortydliganden samt justera
sitt forslag till definition, antal enheter och sdrskilda villkor. Sakkunniggruppen
har inkommit med f6ljande yttrande.

Definition

Efter genomgéng av remissvaren onskar sakkunniggruppen bemota négra av
synpunkterna i remissvaren och gora foljande fortydliganden av
definitionen. Som fler remissvar papekar, och som sakkunniggruppen ocksa
bekriftar, ingar inte utredning och diagnosticering av Huntingtons sjukdom i
forslaget till definition av NHV. Det ingér inte heller presymtomatisk
testning. Dessa dtgérder utfors idag pa samverkansregional niva, vilket
sakkunniggruppen anser ska fortsétta sa. Sakkunniggruppen anser dven att
det ar viktigt att betona att den genetiska utredningen inte ingér i forslaget,
vilket ocksé framgar av definitionen.

Enligt forslaget till definition ska patienten remitteras till NHV-enhet efter
att diagnos stéllts. Detta for att NHV ska ha mgjlighet att géra en
baslinjemétning kring patientens funktion och symtom och bor dérfor goras
s ndra inpa diagnostillfallet som mgjligt. Bedomningen mynnar sedan ut i
en plan for behandling och uppfdljning. Sakkunniggruppen vill dock betona
att detta inte hindrar remittering av patienten till NHV-enheten fler gdnger
under sjukdomsforloppet, for en ny beddmning och uppdaterad vardplan. Att
patienter som har behov av bedomning pd NHV-enhet kan komma dit vid
flera tillfdllen anser sakkunniggruppen bara ér positivt och kan medfora
ytterligare patientnytta.

Variationen i sjukdomsbilden for Huntington patienterna &r stor och
behoven av sjukdomsspecifik kunskap i teamen, sdsom medicinsk,
psykiatrisk, paramedicinsk och socialmedicinsk kompetens, dr hog. Detta
tillsammans med att sjukdomen &r sillsynt innebér att virden som
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patienterna behover dr komplex. Det medfor dven utmaningar for respektive
profession genom att vara uppdaterad pa hur symtom kopplade till
sjukdomen ska behandlas pa bésta sétt. Att upprétthalla hog kompetens och
kunskap i alla regioner om denna ovanliga sjukdom, hos alla yrkeskategorier
och pé alla vardnivéer dr mycket svart.

Att varje patient som diagnostiseras med Huntington far en samlad
teambeddmning pa ett faital NHV-enheter i landet, mdjliggor en tydlig
ingang dit profession pd hemmaplan kan hora av sig och fa rdd och stéd om
behandling. Radgivningen underlittas dd NHV-enheten traffat patienten for
en forsta bedomning/baslinjemitning. Men sakkunniggruppen vill betona att
det &r viktigt for denna patientgrupp att regional vard fortsatt bedrivs i
oférminskad omfattning, da dessa patienter och nérstaende har ett stort
behov av kontinuitet i sin dagliga vdrdkontakt under hela
sjukdomsforloppet.

Tvéa remissinstanser foreslar att forslaget till NHV for Huntington sjukdom
och Sillsynta motorikstérningar, som varit ute pa remiss samtidigt, slas ihop
till ett forslag. Detta stodjer inte sakkunniggruppen da kompetenserna inom
de olika teamen skiljer sig 4t.

Déaremot finns visst stod 1 sakkunniggruppen att bryta ut juvenil Huntingtons
sjukdom fran NHV Huntington och forldgga dessa patienter inom NHV for
sdllsynta motorikstorningar. Motivet till detta dr att dessa patienter ar ytterst
sdllsynta, har svéra kliniska uttryck (liknande de med séllsynt
motorikstorning) och handldggs bist av barnneurologer inom NHV sillsynta
motorikstorningar. Andra delar av sakkunniggruppen anser att
familjeperspektivet da gar forlorat och patienter med juvenil Huntingtons
sjukdom &r i behov av det specialiserade teamet inom NHV Huntington, och
genom att ingd i NHV Huntington ldttare kan delta i Huntingtonspecifik
forskning.

Sakkunniggruppen onskar, efter dessa synpunkter och fortydliganden, att
kvarstd vid sitt forslag till formulering av definition.

Dock vill ett par deltagare i sakkunniggruppen, efter att ha l4st remissvaren,
lyfta att de kénner sig tveksamma till forslaget om NHV. De kan bade se
nyttan av att koncentrera varden, men ocksé se risker med forslaget. De som
lyfter detta dr representanterna fran samverkansregion Umeé och
Malmo/Lund som anser att det finns en risk for att de befintliga teamen som
finns i dag, blir utarmade om varden nivastruktureras till tre enheter. De
anser ocksa att forslaget kan vara kostnadsdrivande da en ytterligare
beddmning ska goras av patienten.

Representanten fran samverkansregion Stockholm stéller sig skiljaktig till
forslaget och tycker inte att omradet ar aktuellt for NHV.

Representanterna frin samverkansregion Goteborg, Uppsala/Orebro och
Linkoping vill kvarstd vid forslaget och anser att de risker som lyfts i



konsekvensanalysen i sakkunniggruppsunderlaget 6vervigs av de positiva
effekterna som en koncentration med hjilp av NHV skulle ha for
patientgruppen.

Patient- och nérstdenderepresentanten anser att det r nddvandigt att omradet
blir nationell hogspecialiserad vard, da regionerna idag inte har lyckats
skapa jamlika forutséittningar for hela landets patienter och anser att tre
enheter kan skapa dessa forutséttningar i framtiden.

Antal enheter

Sakkunniggruppen kvarstar vid sitt forslag om tre nationella enheter for
vuxna med Huntingtons sjukdom, varav en av dessa dven ska ha sarskilt
ansvar for juvenil Huntington.

Sdrskilda villkor

Sakkunniggruppen vill gora foljande tillagg till forslagen om sérskilda
villkor efter att remissinstansernas synpunkter har beaktats.

Sakkunniggruppen héller med remissvaren om att tillgang till inneliggande
vérd och tillgang till patienthotell bor laggas till, d& patienterna kan ha
langre resvigar och vara i behov av mer dn en dags bedomning.
Overnattning kan behdvas dels pga. individuella skillnader i patientens
kapacitet till medverkan, men ocksa for att hela det multiprofessionella
teamet ska gora en samlad bedomning och utvérdering av behandling. Mélet
ar att kunna genomfora beddmning under en och samma dag, men att
mdjlighet till overnattning behdver sékras.

De sirskilda villkoren fortydligas &ven med vikten av samverkan med
patientforening/patientforeningar for att sékerstélla kunskapsspridning och
utbildning.

De av sakkunniggruppen tillagda villkoren efter remiss, &r fetmarkerade och
kursiverade i listan nedan.



Definition

Vid bekriftad Huntingtons sjukdom ska patienten remitteras till NHV-enhet
for stdllningstagande till individanpassad multiprofessionell bedomning.
Med multiprofessionell bedomning menas en teambedémning som innefattar
exempelvis men inte uteslutande, ett stillningstagande till behandling och
plan for uppf6ljning.

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

NHYV ska dven erbjuda stdd till hemortsvardgivare vid behandlingsrefraktira
tillstdnd/symtom, eller vid behov av konsultation vid svirbehandlade
tillstand/symtom.

Vid genetiskt bekriftat 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 uppfoljning ska fortsatt bedrivas i
hemregion.

D4 en patient inte vill eller inte kan medverka, kan beddmning ske
véardgivare emellan.

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

Avgréansningar till definitionen

Foljande omraden, med stark koppling till definitionen, ingér ej i
definitionen och ska ej koncentreras pé nationell niva:

* Uppfoljning av asymtomatiska anlagsbérare

Antal enheter

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



Sarskilda villkor

Kritisk personalkompetens

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

* Specialistlikare i neurologi

* Specialistldkare i psykiatri

» Psykolog med utredningskompetens
» Kurator

+ Fysioterapeut

* Arbetsterapeut

» Logoped

* Dietist

* Sjukskoterska

* Koordinator/administrativ funktion

Utover ovan ska enheter med ansvar for barn och ungdomar ocksa ha
motsvarande dmneskompetenser for barn och ungdomar.

Andra kompetenser eller férutsattningar for att
varden inom det definierade omradet ska kunna
bedrivas

* Specialist i klinisk genetik

* Genetisk végledare

* Specialist inom rehabiliteringsmedicin

» Kompetens for radgivning kring palliativ vard

» Tandldkare

* Tandhygienist

For enheter som bedriver vard av barn

» Lekterapi

+ Kompetens inom barnhabilitering

Kritisk utrustning eller lokaler
» Tillgdng till inneliggande vird
* Tillgadng till patienthotell



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 natverk eller motsvarande
med patientforeningar, for att sikerstilla att utbildning och stod blir
tillrickligt omfattande och ndr ut brett.

NHV-enheterna ska samverka med patientforening och underliitta for
patient och deras niirstdende att fa kontakt med denna.

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 6verrapportering till remitterande enheter
och upprétta individuella vardplaner.

NHV-enheterna ska folja upp patientrapporterade matt.

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



