SOCIALSTYRELSEN 13)

Sarskilda villkor - Medfédd
metabol sjukdom, inklusive
nyfdddhetsscreening

Kritisk personalkompetens

Samtliga specialister/professioner 1 det multidisciplindra teamet ska ha speci-
fik erfarenhet/kunskap/kompetens inom det definierade omradet:

For de enheter som ska ansvara for att handha larm vid nyfoddhetsscreening,
kliniskt bedoma och ta stillning till avancerad behandling (punkt 3—5) ska ha
foljande:

* Arbetsterapeut

* Barnmedicinare och internmedicinare

* Dietist

» Fysioterapeut

* Kurator

* Neurolog (barn och vuxen)

* Psykolog

* Sjukskoterska (koordinator och kontaktsjukskoterska).

For de enheter som ska ansvara for verifiering av nyfoddhetsscreening samt
riktad utredning (punkt 2) ska utdver ovan dven ha foljande:

» Specialistlakare (sdsom patolog, klinisk kemist och klinisk genetiker) och
andra professioner (sasom molekylarbiolog, sjukhusgenetiker, biokemist
och bioinformatiker) med god kunskap om sjukdomsgruppen och de bio-
kemiska och genetiska metoder som anvands.

For den enhet som ska bedriva nyfoddhetscreening (punkt 1) ska utdver ovan
dven ha foljande:

* Specialistlakare med god kunskap om screeningprocessen samt utredning
och behandling av screeningsjukdomarna.

* Andra professioner sd som sjukhuskemister och biomedicinska analytiker
med god kunskap om de metoder och floden som krévs vid nyfoddhets-
screening.

SARSKILDA VILLKOR - MEDFODD METABOL SJUKDOM, INKLUSIVE NYFODDHETSSCREENING
SOCIALSTYRELSEN



SOCIALSTYRELSEN 2(3)

Andra kompetenser eller forutsattningar for att
vArden inom det definierade omrddet ska kunna
bedrivas

For de enheter som ska ansvara for att handha larm vid nyfoddhetsscreening,

kliniskt bedoma och ta stillning till avancerad behandling (punkt 3—5) ska ha
foljande:

* Anestesi

* Dermatologi

 Dialys

» Forlossningsavdelning och specialistmddravéard
* QGastroenterologi

* Hepatologi

+ Kardiologi

» Kirurgi

+ Klinisk genetik och genetisk véigledning
* Neonatal intensivvard/ BIVA /IVA

» Neurokirurgi

+ Oftalmologi

* Ortopedi

» Radiologi (inkl. neuroradiologi)

« ONH.

Kritisk utrustning eller lokaler

For de enheter som ska ansvara for att handha larm vid nyfoddhetsscreening,

kliniskt bedoma och ta stéllning till avancerad behandling (punkt 3-5) ska ha

foljande:

* Lagerhéllning eller lattillginglig specialnutrition samt ldkemedel nddvén-
diga vid metabol kris.

* Adekvat utrustning och lokaler for att uppdraget ska kunna utforas, exem-
pelvis MR med spektroskopi.

For de enheter som ska ansvara for verifiering av nyfoddhetsscreening samt
riktad utredning (punkt 2) ska utdver ovan dven ha foljande:

» Avancerad laboratorieutrustning och metodik (inkl. mitokondriell dia-
gnostik) for att diagnosticera och folja sjukdomsforlopp och behandling.
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For den enhet som ska bedriva nyfoddhetscreening (punkt 1) ska utéver ovan
dven ha foljande:

* Adekvat utrustning och metoder for nyféddhetsscreening.

Ovriga villkor

* NHVe ska ansvara for dverrapportering till remitterande enheter och upp-
ritta individuella vardplaner.

» NHVe ska folja upp patientrapporterade matt.

* NHVe ska ansvara for samordning/samverkanskonferenser vid dverforing
frén barn- till vuxensjukvard vid NHVe.

* NHVe ska vid behov medverka vid 6verforing fran barn- till vuxensjukvard
inom regional vard.

* NHVe ska verka for framtagning av vardprogram inom det definierade om-
radet.

* NHVe ska medverka till att ta fram gemensamma start- och stoppkriterier
for avancerad behandling.

* NHVe ska inritta en gemensam jourverksamhet for att ha kapacitet for akut
radgivning till remitterande enheter 24 timmar om dygnet.

* NHVe ska verka for att erbjuda auskultationsmaojligheter.

* NHVe ska bidra till att forskning inom det aktuella sjukdomsomridet bed-
Tivs.

» NHVe ska verka for att alla patienter med definitiv diagnos foljs upp struk-
turerat tex 1 ett nationellt kvalitetsregister.

« NHVe ska verka for att etablera ett internationellt samarbete inom till-
stindsomridet nyfoddhetscreening.
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