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Ansokningsforfragan angaende att bedriva viss vard inom
vardomradet medfédd immunologisk sjukdom som
nationell hogspecialiserad vard

Socialstyrelsen utlyser harmed méjligheten for samtliga regioner att ansdka om
tillstand att bedriva nationell hogspecialiserad vard inom vardomradet medfodd
immunologisk sjukdom.

Bakgrund

Socialstyrelsen har den 11 juni 2024 beslutat viss vard vid medfédd immunolo-
gisk sjukdom enligt definitionen nedan, ska utgéra nationell hégspecialiserad
vard och bedrivas vid tre enheter.

Definition

Foljande ska utgdra nationell hogspecialiserad vard vid medfédd immunologisk
sjukdom:

1.  Handhavande av larm fran nyfoddhetsscreening och dirigering av den fort-
satta handldggningen vid medfédd immunologisk sjukdom.

 Verifiering av nyféddhetsscreening genom riktad utredning med ex-
empelvis immunologiska, genetiska och biokemiska analyser.

2. Klinisk bedémning vid sékerstalld medfédd immunologisk sjukdom.

* Minst en av de kliniska bedémningarna ska géras av en nationell
hogspecialiserad vardenhet (NHV-enhet), oavsett patientens alder.

3. Klinisk beddmning vid fortsatt misstanke om medfédd immunologisk sjuk-
dom med komplex symptombild efter avslutad basal immunologisk utred-
ning, oavsett patientens alder.

» Fortsatt bedomning och om mojligt bekraftande av diagnos vid oklar
genetisk variant eller negativ genetisk utredning oavsett patientens al-
der.

4.  Utredning infor, och stallningstagande till in- och utséttning av viss avan-
cerad behandling, samt uppféljning och kontroller av sadan behandling,
oavsett patientens alder.

» Stamcellstransplantation vid medfédd immunologisk sjukdom ska ut-
foras vid NHV-enhet, oavsett patientens alder.
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Fortydliganden till definitionen

* Med sjukdomsgruppen medfddda immunologiska sjukdomar avses samtliga
tillstdnd hos barn och vuxna orsakade av medfodda avvikelser i immunsyste-
met som kan ge symtom fran olika organ som kan debutera i alla aldrar. Inter-
national Union of Immunological Societies (IUIS) publicerar regelbundet rap-
porter dar de sjukdomar som ingar i gruppen definieras och klassificeras.
Senaste publikationen vid tidpunkten fér sakkunniggruppens yttrande ar Tan-
gye et al J of Clin Immunol (2022) 42:1473-1507. De patientgrupper som ej
avses listas under rubriken Avgransningar till definitionen. Observera dock att
NHV-enhet alltid kan kontaktas géllande komplicerade immunbrister oavsett
om de ar listade under rubriken Avgransningar.

« Basal immunologisk utredning ska ske inom regional vard i enlighet med de
senaste riktlinjerna for omradet (https://slipi.nu/medicinsk-info/). Vid oklar
genetisk variant eller negativ genetisk utredning oavsett patientens alder ska
NHV-enhet kontaktas.

« Patienter dar andra tillstand utéver immunbrist & mer dominerande, t.ex.
komplicerade syndrom sasom Blooms syndrom, Ataxia-Telangiektasi-
syndrom, Schimkes immunossosa dysplasi, Brosk-har hypoplasi-syndrom, in-
gar i definitionen och ska remitteras till NHV-enhet for medfédda immunolo-
giska sjukdomar vid behov.

« Med avancerad behandling avses sjukdomsspecifik behandling sasom hema-
topoetisk stamcellstransplantation eller nyligen introducerade och dyra léke-
medel (t.ex. viss immunmodulerande behandling, enzymerséttningsbehand-
ling, andra sarlakemedel och avancerade terapilakemedel [cellterapi och
genterapi etc.]).

Avgransningar till definitionen

* Med medfédd immunologisk sjukdom avses inte reumatologiska sjukdomar
eller klassiska autoinflammatoriska sjukdomar sasom Familjar Medelhavsfe-
ber (FMF) och Periodic Fever, Aphthous stomatitis, Pharyngitis, cervical
Adenitis (PFAPA). Vid behov kan dock NHV-enhet kontaktas géllande aven
dessa.

« Foljande undantag fran 1UIS senaste publikation ingar ej i definitionen for
vad som utgér NHV:

o Medfodda brister i fagocytantal (t.ex. svar medfodd neutropeni) samt
isolerade neutropenier av annan orsak
Benmargssvikt
Specificerade tillstand med inslag av immunbrist men som har annan or-
sak (till exempel GATA2-brist, pulmonell alveoldr proteinos, cystisk
fibros, trypanosomiasis, hidroadenitis suppurativa, osteopetros och ke-
rubism)
Selektiv IgA-brist
Hereditért, forvérvat och ACE-inducerat angioddem hos vuxna
IgG-subklassbrist hos vuxna
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o Specifik antikroppsbrist hos vuxna
o Immunologiskt okomplicerad variabel immunbrist (CVID) hos vuxna

Tillstdndsprocessen

Det ar Namnden for nationell hogspecialiserad vard (namnden) som beslutar om
vilken eller vilka regioner som beviljas tillstand att bedriva nationell hogspeciali-
serad vard samt beslutar om de sarskilda villkoren for tillstandet. En sakkun-
niggrupp har fatt i uppdrag av Socialstyrelsen att utreda och ge forslag pa vilken
hélso- och sjukvard som ska utgdéra nationell hdgspecialiserad vard och hur
manga enheter sadan vard ska bedrivas pa. Sakkunniggruppen foreslar i sin ut-
redning de sarskilda villkoren som bor galla for aktuellt tillstand, se bilaga 1. So-
cialstyrelsen har remitterat sakkunniggruppens utredning. De sérskilda villkoren
for aktuellt tillstand kan komma att justeras av namnden nar beslut om tillstand
fattas.

Regionen ska aven uppfylla de generella villkoren som framgar av 4 kap. Social-
styrelsens foreskrifter (HSLF-FS 2018:48) om nationell hogspecialiserad vard,
se bilaga 2.

Infor namndens beslut kommer Socialstyrelsen att inhamta ett yttrande fran en
sérskild beredningsgrupp.

Nar namnden fattar beslut om vilken eller vilka regioner som ska fa tillstand att
bedriva nationell hogspecialiserad vard ska patientens basta vara utgangspunkten
vid bedomningen (se prop. 2017/18:40 s. 51 f.). Aven systemkonsekvenser t.ex.
paverkan pa akutsjukvarden, patienttransporter samt utbildning och forskning far
beaktas vid en fordelning av tillstandet/tillstanden om det &r for att sakerstalla
patientens basta.

Hur ansokan om tillstand gors

* Fyll i ansokningsblanketten

« Till ansdkan bifogas en verksamhetsplan

» Ansotkan ska ha inkommit till Socialstyrelsen senast den 1 november 2024
pa adress Socialstyrelsen, 106 30 Stockholm eller NHV-
ansokan@socialstyrelsen.se. Mark ansékan med det tillstand som ansokan
géller.

Om en region avser att ansoka om flera tillstand ska regionen fylla i en ansok-
ningsblankett och verksamhetsplan for varije tillstand.

Kontakt
Vid eventuella fragor eller funderingar kring ansokningsforfarandet kontakta:
NHV-ansokan@socialstyrelsen.se
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Bilaga 1- Forslag till sarskilda villkor — efter remiss och
beredning

Kritisk personalkompetens

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

» Specialistldkare med kunskap om barn- och ungdomsmedicin, infekt-
ionsmedicin, Klinisk immunologi, klinisk genetik samt klinisk kom-
petens att genomfora HCT

+ Sjukskoterska (koordinator och kontaktsjukskoterska)

e Dietist
» Fysioterapeut
e Kurator

Andra kompetenser eller férutséttningar fér att varden inom
det definierade omradet ska kunna bedrivas

Nedan specialister/professioner ingar vid behov i det multidisciplindra teamet
och ska ha kompetens inom det definierade omradet (bade barn och vuxna):

» Endokrinolog

» Gastroenterolog

» Hematolog/onkolog
» Hepatolog

* Lungmedicin

* Nefrolog
 Kilinisk fysiolog
 Kilinisk patolog
 Kilinisk mikrobiolog
» Psykolog

* Reumatolog

» Psykiater

» Kompetens foér ATMP (cellterapi och genterapi etc.)
* IVA/BIVA

Kritisk utrustning eller lokaler

« Anpassade lokaler for isolering vid svar infektionskanslighet, sa som
t.ex. SCID

» Avancerad, bildgivande diagnostik (t.ex. PET-CT, MR etc.)
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Ovriga villkor

NHVe ska bidra till att forskning inom det aktuella sjukdomsomradet
bedrivs.

NHVe ska verka for strukturerad uppféljning av vardomradet, t.ex.
genom registrering i det nationella kvalitetsregistret PIDcare samt in-
volvera regionala sjukvardsinstanser i uppféljning av patientgruppen.

NHVe ska samordna sig och verka for framtagning av vardprogram
och gemensamma remisskriterier.

NHVe ska ansvara for uthildning av sjukvardspersonal pa nationell
och regional niva och ska erbjuda utbildning till patienter och vard-
nadshavare.

NHVe ska verka for att utveckla fungerande vardkedjor i 6vergangen
fran barn- till vuxensjukvarden.

NHVe ska ansvara for Overrapportering till remitterande enheter.
NHVe ska flja upp patientrapporterade matt.

NHVe ska ha etablerat samarbete med NHVe for nyfoddhetsscre-
ening (laboratoriet).

NHVe ska verka for att etablera eller samverka med nationella och
internationella expertnatverk t.ex. SLIPI:s expertgrupp och det euro-
peiska referensnétverket RITA.

NHVe ska verka for ett strukturerat inférande av nya avancerade be-
handlingar sa som ATMP (cellterapier, genterapier etc.) och for-
slagsvis fordela dessa uppdrag mellan sig.

NHVe ska ansvara for uppbyggnad av nationellt natverk for regel-
bundna multidisciplindra konferensronder med sjukhus (icke-NHV)
samt verka for att det finns forutsattningar for detta samarbete.

NHVe ska ta fram ett gemensamt dokument/PM for rekommendat-
ioner gallande immunologisk och genetisk utredning.
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