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Forord

Sakkunniggruppens forslag till nationell hogspecialiserad vard inom
vardomradet séllsynta motorikstorningar vander sig framforallt till dig som é&r
verksamhetschef, kliniskt verksam eller patient inom omradet, men ocksa till
dig som dr beslutsfattare eller tjinsteman pa regional niva. Forslaget gér dven
ut pa 6ppen remiss for synpunkter. I underlaget hittar du information om vad
sakkunniggruppen foreslar ska vara nationell hogspecialiserad vard, pa hur
manga enheter varden ska bedrivas, de villkor som ska gélla for att fa bedriva
virden samt de konsekvenser som sakkunniggruppen ser att forslaget kan
leda till. Genom att svara pa remissen mojliggor ni en bredare
konsekvensanalys, vilket kan leda till att vi justerar forslaget innan det gér
vidare i processen. Infor Socialstyrelsens beslut kommer sedan en
beredningsgrupp att limna ett yttrande, baserat pa sakkunniggruppens
forslag, inkomna synpunkter och konsekvensanalysen.

Socialstyrelsen leder arbetet med att koncentrera mer av den
hogspecialiserade varden pa nationell nivé 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 séllsynta
motorikstorningar att det som framgér av rubriken Definition nedan ska
utgdra nationell hdgspecialiserad vard och bedrivas vid tre enheter for vuxna
patienter och tva enheter for patienter som &r barn.

Detta bedoms vara vard som dr komplex, séllan forekommande, krdaver en
viss volym och multidisciplinidr kompetens samt kan medfora hoga
kostnader. Varden dr multidisciplinédr di bland annat neurolog/barnneurolog,
klinisk genetiker, neuroradiolog, fysioterapeut, koordinator, neuropsykolog,
arbetsterapeut, logoped och neurofysiolog behdvs. Genom en koncentration
kan resurseffektivitet nads genom att bedomningen av utredningséatgarder kan
bli mer rationell och kostnadseffektiv.

Idag &r vérden sarbar dd mycket av erfarenheten av patientgruppen finns hos
enstaka individer. En koncentration av varden till ett fatal enheter kan saledes
innebdra 6kad robusthet och stabilitet gidllande kompetensforsorjningen.
Aven tillgangen till genetisk analys kan komma att bli mer jimlik i landet.

Eftersom vardomradet har sma patientvolymer med mycket sillsynta
diagnoser finns fordelar med att koncentrera en del av varden till ndgra fa
enheter, for att samla erfarenhet och kompetens. Sakkunniggruppen finner att
en koncentration av aktuell vard till tre respektive tva enheter 6kar
forutsittningarna for att forbattra kvaliteten, patientsikerheten och
kunskapsutvecklingen samtidigt som ett effektivt anvdndande av hélso- och
sjukvardens resurser kan uppnas. Forslaget baseras pa ett tinkt antal
nytillkomna patienter arligen pa framtida nationella enheter om 100-200
patienter, varav knappt 50 dr barn. Sakkunniggruppen ser inte att det finns
mojligheter att foresla fler enheter pd grund av den resurskrivande
verksamheten, brist pa specifik kompetens och utmaningar att
kompetensforsorja fler enheter.

Konsekvenserna av att koncentrera denna vard dr overvdgande positiva och
bedoms leda till béttre diagnostik och behandling for patientgruppen.
Sakkunniggruppen bedomer att forslaget inte innebér nigra stora
konsekvenser for akutsjukvarden, men att det finns viss risk for
undantrangningseffekt av andra neurologiska patienter pa kliniker som blir
NHV-enheter.
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Forslag till definition av vad som ska
utgora nationell hdgspecialiserad vérd:

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till definition av vad som ska utgdra
nationell hogspecialiserad vird och pa hur minga enheter den ska bedrivas.
Med definition avses den del av varden som bara ska bedrivas pa en nationell
hogspecialiserad vardenhet med tillstand.

Definition
Definitionen avser bade barn och vuxna patienter.

Diagnostisk utredning
Diagnostisk utredning for patienter med misstankt sdllsynt motorikstorning
och osédker diagnossituation efter initial utredning. Kontakt ska tas med
NHV-enhet for stdllningstagande till:
a) vidare handldggning regionalt/samverkansregionalt (remitterande
klinik i hemregion eller samverkansregion)
b) multiprofessionell diagnostisk utredning pa NHV-enhet
¢) multiprofessionell beddmning och upprittande av individuell
vardplan pd NHV-enhet

Multiprofessionell bedomning

Stillningstagande till multiprofessionell beddmning och uppréittande av
individuell vardplan pd NHV-enhet for patienter med faststilld séllsynt
motorikstorningsdiagnos. Remittering ska ske nir den regionala vardgivaren
bedomer att det for patienten kan finnas vidare behov av multiprofessionell
beddmning.

Avancerad behandling

For stéllningstagande till in- och utséttning samt utviardering av avancerad
behandling vid séllsynt motorikstérningsdiagnos, nir sddan behandling finns
och patientens symtom motiverar behandling, ska kontakt tas med NHV-
enhet.

Med avancerad behandling avses nya, sjukdomsmodifierande behandlingar,
exempelvis kommande genetiska behandlingar.
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Fortydliganden till definitionen

Med séllsynt motorikstorningsdiagnos avses ovanliga motorikstdrningar
sasom ataxier eller andra dyskinesier (dystonier, myoklonier, korea, atetos),
bade av genetisk eller annan ovanlig etiologi exklusive de tillstaind som listas
under rubriken avgransningar.

Med initial utredning avses
* basal utredning som sker pa regional/samverkansregional niva
* utredning som utesluter de vanligaste orsakerna till motorikstérningar

Avgransningar till definitionen

Fo6ljande omrdden, med koppling till definitionen, ingér ej i definitionen och
ska ej koncentreras pa nationell niva:

* Parkinsons sjukdom, neuroinflammatoriska tillstand (t.ex. MS),
cerebral pares, tremor, normaltryckshydrocefalus, cervikal dystoni.
Dessa tillstand &r relativt vanliga och faller ej under begreppet
séllsynt. Ska kunna omhéndertas regionalt.

* Atypisk parkinsonism. Exempelvis multipel systematrofi (MSA),
progressiv supranukleér pares (PSP), kortikobasalt syndrom (CBS)
och demens med lewy-kroppar (DLB) som ér relativt vanliga
tillstand (grénsfall gdllande séllsynthet) och ska kunna omhéndertas
pa alla universitetssjukhus.

* Funktionella motorikstorningar, inklusive motoriska tics. Stor volym
patienter, som ska kunna omhéndertas regionalt. Det finns inget
ytterligare som NHV-enheterna kan bidra med efter utredning pa
universitetssjukhus.

* Forvirvade motorikstorningar med kénda orsaker sdsom exempelvis
infektion, ldkemedel, alkohol, malignitet, stroke, trauma eller
syrebrist m.m.

* Patienter med diagnosen Huntingtons sjukdom. Sdllsynt tillstind men
som omhindertas i annat vardomrade/sakkunniggrupp. Déremot kan
patienter med symtom som liknar Huntington (HDL, Huntington
disease-like syndromes) omhéandertas inom NHYV séllsynta
motorikstdrningar.

¢ Patienter som faller inom annat beslutat NHV-omréde, sisom
exempelvis medfodd metabol sjukdom (MMS) och vissa
neuromuskuldra sjukdomar (NMS), dér det finns dverlapp med
sallsynta motorikstorningar. Medfodd metabol mitokondrierubbning
kan exempelvis yttra sig som motorikstorning/ataxi.
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Narliggande vard

Fo6ljande omrdden ingér inte 1 forslaget till vad som ska utgora nationell
hogspecialiserad vard men angrénsar till det definierade omradet.

Det finns 6verlapp mellan séllsynta motorikstorningar och neuromuskuléra
sjukdomar samt medfodda metabola sjukdomar, vilka bada redan &r
befintliga NHV-omraden.

Friedreichs ataxi dr sedan tidigare definierat inom NHV neuromuskuldra
sjukdomar, men sakkunniggruppen anser att dessa patienter bér omhéndertas
inom NHYV sillsynta motorikstorningar, 1 det fall beslut om ett sddant fattas.
Ett framtida center for sillsynta motorikstdrningar kommer bygga kompetens
och erfarenhet for patientgruppen. Vid tiden for genomlysning av
neuromuskuldra sjukdomar inom NHV-systemet fanns inget omrade
avseende séllsynta motorikstorningar, det viktigaste var dé att koncentrera
varden for patientgruppen. Sakkunniggruppen anser att det viktigaste ar att
patientgruppen inte faller mellan stolarna.

Sakkunniggruppen anser att det saknas specialiserade rehabiliteringskliniker
for sillsynta motorikstdrningar i landet idag, och foreslar att det &r ndgot som
kan vara virt att genomlysa for regional nivastrukturering.

Antal enheter

2 enheter for barn
3 enheter for vuxna

Se resonemang kring antal enheter under rubriken Framatblick.
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Vardomrade

Nuldge

Det vardomrade som sakkunniggruppen genomlyst, for att utreda vad inom
omradet som bor koncentreras nationellt, dr sdllsynta motorikstdrningar.
Den vard som utifran sakkunniggruppens genomlysning foreslés att
koncentreras nationellt beskrivs ovan under rubriken Definition.
Sakkunniggruppen har resonerat kring mojligheten att ringa in en mer
renodlad definition begransad till ataxier och besléktade tillstand (sdsom
exempelvis spastiska parapareser). Eftersom tillstinden dr mycket sillsynta
ser sakkunniggruppen dock en fordel med en bredare ingang, dar fler
séllsynta motorikstorningar ingar, for att skapa tillrdckligt patientunderlag,
kompetensforsorjning och sékra att patienter med ovanliga tillstand blir
omhéndertagna.

Med begreppet motorikstorningar avses onormala, ofrivilliga rorelser som
framst drabbar armar och ben, balen eller kdkarna och som &r en
manifestation av ett sjukdomstillstand. Motorikstérningar kan dven kan
bendmnas som rorelserubbningar eller dyskinesier. Bland symtomen
forekommer bland annat ataxi (koordinationsstérning), dystoni (ofrivillig
muskelkontraktion), korea (ofrivilliga rorelser), myoklonier (kortvarig
kontraktion eller avslappning i en muskelgrupp), tremor (rytmisk skakning)
och atetos (sldpiga, skruvande rorelser i armar, ben och bal). Symtomen kan
uppsté sekundért till skada eller sjukdom i hjérnan, men det finns ockséa en
mingd sjukdomar som beror pé en primir funktionsstdrning. Vissa sddana
sjukdomar, som cervikal dystoni och cerebelldr ataxi med sen debut, ar
relativt vanliga medan andra sjukdomar kanske bara finns hos enstaka
individer i hela vérlden. Vissa av sjukdomarna visar sig under barndomen,
medan andra debuterar 1 vuxen élder. Dystonier 4r vanligare dn ataxier hos
barn. Hos barn forekommer ocksé en rad vildefinierade transienta
motorikstorningar som enbart yttrar sig under en period av barnets
utveckling.

Ataxi dr ett neurologiskt symtom som ofta uppstar till f61jd av skador i
lillhjdrnan, men kan &ven bero pa skador i balansorganet, hjarnstammen,
ryggmargen eller i perifera nerver. Skadan kan orsakas av till exempel stroke,
infektion, exponering for vissa likemedel, metabola sjukdomar, neuro-
degenerativa sjukdomar eller genetiska faktorer. Vid ataxi kan de
okoordinerade rorelserna paverka armar, ben, huvud eller hela kroppen hos
den drabbade personen. Det kan utdver balanssvarigheter dven ge problem
med talet (sluddrigt) och 6gonrdrelser (dubbelseende eller dimsyn) och yrsel.
Antalet sjukdomar med ataxi som del- eller huvudsymtom ar hundratals,
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vilket illustrerar den diagnostiska utmaningen for neurologer och kliniska
genetiker.

De sillsynta motorikstorningarna, som ingér i detta underlag, har oftast en
genetisk orsak. Man kdnner idag till ett stort antal gener dér
sjukdomsorsakande variation orsakar olika former av motoriksjukdomar.
Avvikelserna i dessa gener kan vara av olika typ sdsom exempelvis enstaka
basutbyten i DNA-sekvensen eller sd kallade repeat-expansioner, vilket i
dagsldget innebar att olika analysmetoder kan krévas for detektion.
Sallsynta motorikstdrningar uppvisar ocksa varierande kliniska
manifestationer, olika fenotyper. Manga av de olika fenotyperna &r
overlappande, vilket gor det utmanande och komplext att skilja det ena fran
det andra. Det dr viktigt att kliniskt beskriva fenotypen och genom det bidra
till att det genetiska och kliniska pusslet kan ldggas. For detta behdvs
multiprofessionella team bestdende av bland annat neurolog, klinisk
genetiker, fysioterapeut, arbetsterapeut, neuropsykolog, neuroradiolog och
logoped.

Det finns olika definitioner av begreppet sillsynta diagnoser. Inom Sverige
och EU definieras det som en sjukdom eller skada med omfattande
funktionsnedsittning som drabbar firre d4n fem pd 10 000 individer. Det
innebdr att en diagnos kan forekomma hos endast en handfull patienter i
Sverige, medan en annan diagnos drabbar manga tusentals. Detta forslag
innefattar séllsynta motorikstorningar dir diagnossituationen fortsatt ar
osiker efter basal utredning eller dér det, efter faststilld séllsynt diagnos,
finns vidare behov av multiprofessionell handlaggning eller avancerad
behandling. Det dr sdledes inte alla med sdllsynt motorikstorning som &r
aktuella for nationell hogspecialiserad vard.

Utredning

Utredningen av sillsynta motorikstdrningar dr mycket komplex, bade pa
grund av rariteten och den stora heterogeniteten. Fenomenologin varierar
stort och tillstinden kan ha méinga olika orsaker. Variationen i symtomens
debut, sjukdomens progression och forekomst av eventuella samvarierande
tillstdnd forsvarar diagnostiken ytterligare. Flera av de motoriska symtomen
ar inte alltid heller tydligt atskiljbara utan den subjektiva bedomningen och
tolkningen kan variera, bade mellan olika bedémare men ocksa mellan olika
beddmningstillfillen for en och samma bedomare. Nér det géiller barn med
séllsynt motorikstorning dr det sérskilt viktigt med god kdnnedom om barns
naturliga utveckling for att kunna identifiera annan samsjuklighet och
kognitiva symtom, vilket gér utredning och diagnossittning extra
komplicerat. Utredningsprocessen involverar omfattande neurologiska
utredningar, inklusive utforlig neurologisk kroppsundersokning och
insamlande av detaljerad och vilriktad anamnes. For barn ér en
standardiserad motorisk utvecklingsbedomning med hjélp av validerad och
normerad skala utford av specialist viktigt. Sammantaget krévs vid
utredningen hég kunskaps- och erfarenhetsniva hos bedémarna bade for
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patienter som dr barn och vuxna. Utifrdn sjukdomspresentation tillkommer
dértill andra riktade undersokningar och utredningar sdsom
neuroradiologiska och neurofysiologiska undersokningar, genetiska
utredningar och bedomning av andra medicinska och paramedicinska
professioner. Utredningen kriver saledes ett tviarvetenskapligt
tillvigagangssatt med hogspecialiserade kunskaper inom flera medicinska
omréden.

Vid misstanke om genetiskt orsakad sjukdom gors idag ofta en bred genetisk
analys med inriktning mot gener med koppling till den aktuella
sjukdomsbilden. Avgorande for kvaliteten pa tolkningen av en sddan analys
ar en noggrann klinisk karaktérisering av fenotypen. I en andel av fallen
utfaller analysen negativt och diagnosen forblir fortsatt oklar. Detta kan bero
pa att orsaken utgors av genetiska varianter, gener eller mekanismer som
annu ej ar kinda, eller som inte kan detekteras med dagens analysmetoder.
Kunskapslidget fordndras stdndigt och en negativ utredning utesluter inte en
genetisk orsak.

Behandling

Typ av behandling for motorikstorningen beror pa diagnosen eller, dd denna
ar oklar, symtomen. Det finns specifika symtomlindrande behandlingar vid
vissa sjukdomar och symtom. Multidisciplinidr teambeddmning och
behandling kan vara aktuell for att bedoma patientens behov och symtom, for
att kunna rekommendera rétt atgird. Smarta kan till exempel vara svart att
identifiera, speciellt hos barn eller patienter med kognitiv paverkan eller
talpadverkan. Men underliggande smarta dr viktigt att identifiera och adressera
dé den kan forvirra motorikstdrningar som till exempel spasticitet.
Teambedomningar gors av t.ex. arbetsterapeut, dietist, fysioterapeut, kurator,
logoped, neurolog, psykolog och sjukskoterska.

Botande eller bromsande ldkemedelsbehandling vid séllsynta
motorikstorningar saknas for de allra flesta tillstind. Daremot kan andra
symtom som medfoljer vissa former av motorikstorningar behandlas
farmakologiskt. Ett fatal &r behandlingsbara och bor dirfor utredas for att
faststélla eventuell mojlig behandling. Nér det inte finns nagon specifik
lakemedelsbehandling att tillgé sé kan fysio-, arbets- och talterapi ofta bidra
till att forbattra funktionen och 6ka livskvaliteten, samt undvika annan
samsjuklighet sdsom psykisk ohélsa och fall.

Att optimera barnets mdjlighet till aktivitet och delaktighet samt att
forebygga och minska defekter inom kroppsfunktioner och kroppsstruktur, ar
om mdjligt mycket viktigt, men ar vildigt komplext nir det giller en okidnd
diagnos med okdnd prognos. For barn ar det viktigt att fysioterapeuten
bedomer grovmotorik, gangmdnster, styrka/uthédllighet, balans/stabilitet,
eventuell spasticitet eller annan motorikstérning, ledrorlighet och smérta
(ICF kroppsfunktion/struktur).
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De senaste decenniernas utveckling inom genetisk och molekylér diagnostik
har inneburit 6kad kunskap om underliggande patofysiologiska mekanismer,
vilket i sin tur har legat till grund for den forskning som nu pagér for att
utveckla riktade 1ikemedelsbehandlingar for manga diagnoser inom
komplexa rorelsesjukdomar. Prekliniska studier pagar med antisens-
oligonukleotider (ASO), small interfering RNAs (siRNA), genterapi och
geneditering och andra riktade farmakologiska behandlingar mot specifika
patofysiologiska mekanismer. Aven kliniska likemedelsstudier for patienter
med exempelvis spinocerebelldr ataxi 3 (SCA3), Friedreichs ataxi och ataxia
telangiectasia har genomforts. I dagsldget finns ett ldkemedel for patienter
over 16 ar med Friedreichs ataxi som ér godkéint av de amerikanska och
europeiska likemedelsmyndigheterna (FDA och EMA). Fler nya, riktade
lakemedelsbehandlingar med hdga kostnader forvéntas framdver, vilket okar
behovet av expertcenter som kan ansvara for att pd individniva vélja ut rétt
patienter for behandling och utvirdera effekter av behandlingen. Rédet for
nya terapier (NT-radet) ger reckommendationer (pa gruppniva) till landets
regioner om anviandning av vissa nya lakemedel och enskilda kliniker
behover forstas forhélla sig till de rekommendationer som finns. Nyttjandet
av de nya avancerade behandlingarna &r for narvarande ojamnt i landet.

Organisationen idag

Den definierade varden bedrivs inte ndgonstans i Sverige idag i den struktur
(med en ytterligare vardnivd) som foreslagits i detta underlag. Patienterna
utreds idag ibland inom regionala motorik- eller rorelseteam pd
universitetssjukhus, men organisationen av varden ser véldigt olika ut i olika
delar av landet. Mycket av varden av vuxna patienter skots regionalt pa
lanssjukhusens neurologkliniker, dir det framforallt finns neurologisk
kompetens. Kunskap kring just sidllsynta motorikstorningar varierar utifran
vilken kompetens och vilka professioner som finns for tillfallet i respektive
team. Det dr ocksd oklart om patienter frin alla delar av landet bedoms av
multiprofessionella team eller erbjuds avancerad behandling da det ar
mojligt. Sakkunniggruppen vittnar om att de idag inte fir s ménga
utomlédnspatienter remitterade till sig, vilket tyder pa ett 1agt remissflode till
universitetssjukhusen.

Det finns idag inte heller ndgot nationellt forum/nétverk for att diskutera
svéra patientfall, mojlighet till konsultationer eller samverkan kring
forskning. Dock upplever sakkunniggruppen att det finns ett behov av detta
pa nationell niva. Vissa regionala forum for rorelsesjukdomar finns, men inte
specifikt for sirskilda typer av motorikstorningar, och tidigare fanns
dessutom forum och grupper som jobbade med exempelvis
kunskapsspridning och utbildning. Mycket av detta forsvann i samband med
uppbyggnaden av NPO-strukturen som tagit regionala resurser i ansprak.
Sillsynta diagnos-mdten, som inriktar sig frimst pa genetik, forekommer
bland annat i Uppsala och Stockholm.
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For patienter som dr barn finns team i Stockholm och Goteborg vilka
framfOrallt utreder patienter frdn sina egna samverkansregioner, men som
ocksa till viss del tar emot patienter fran dvriga landet. Har finns delvis
multiprofessionella team vilka, nér det dr aktuellt, &ven ger
rekommendationer om avancerade behandlingar.

Sakkunniggruppen anser att manga overskattar kostnaden for genetiska
analyser. Stéllningstagande till utredningar blir ofta en prioriteringsfraga,
vilket leder till stor variation kring vilka analyser som utfors regionalt. Det
innebdr att tillgdngen till genetisk analys har blivit ojamlik for landets
patienter.

For de sjukdomar och tillstdnd som ringats in i detta forslag finns for
nirvarande inga avancerade nya behandlingar, men studier pagér for en del
tillstand. Inom nérliggande NHV-omraden finns det EMA- och FDA-
registrerade behandlingar med dels ldkemedel for metabola defekter,
genterapier och cellbaserade metoder. Det &r sannolikt att patienter med
séllsynt motorikstérning kan komma att behandlas med liknande tekniker
som nu tillimpas pa andra patientgrupper. Tandvards- och likemedels-
formansverket (TLV) och NT-radet (Regionernas samverkansmodell f6r
lakemedel Rddet for nya terapier) har i flera fall gjort berdkningar av
hilsoekonomiska och andra kostnader av forekommande nya terapier, som 1
vissa fall har givits i Sverige. Behandlingskostnaderna for dessa varierar
mellan 1 och 3 miljoner kronor per ér eller upp till 30 miljoner kronor 1
engangskostnad for bland annat genterapi.

Forskning

Forskningsfiltet relaterat till séllsynta motoriska sjukdomar &r relativt
sparsamt i Sverige men ocksé i 6vriga vérlden. Patientunderlaget for de
enskilda tillstdnden &r oftast litet, vilket forsvérar och ibland omdjliggor
hogkvalitativa forskningsstudier och interventionsstudier. Deskriptiva studier
dir man beskriver en grupp patienter och deras eventuella behandling ar
vanligast, men den metoden innebir en ligre grad av vetenskaplig styrka
eller sdkerhet. Pagédende forskningsprojekt vid flera av universitetssjukhusen
ar framst inriktade pa att finna enskilda symtomgrupper i olika
patientpopulationer, som exempelvis ataxi, dystoni och cerebral pares,
genom forfinade metoder (metabolt och genetiskt).

Forsok att skapa gemensamma internationella databaser har gjorts i olika
grupper. Konstruktionen av dessa och deras innehall kompliceras bland annat
av heterogeniteten samt bristen pa sékra och reproducerbara
utvirderingsinstrument. Kvalitetsregister saknas for séllsynta motoriska
tillstind, men det nystartade nationella kvalitetsregistret RaraSwed samlar
information for vard och omhéndertagande vid genetiskt faststillda séllsynta
diagnoser generellt.
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Internationell utblick

Liksom i Sverige saknas det i vriga nordiska lénder ett nationellt center for
hogspecialiserad vard for sidllsynta motorikstdrningar. Det dr dock virt att notera
att Danmark har ett nationellt center for atypisk parkinsonism vid Bispebjerg i
Kopenhamn, som ér specialiserat pd utredning och behandling av denna
specifika patientgrupp (dven om atypisk parkinsonism inte faller under kategorin
sdllsynta motorikstorningar). Sakkunniggruppen har hort sig for med nordiska
kollegor kring hur varden struktureras i grannldnderna, och blivit hdnvisade till
enskilda individer. Det kan tolkas som att en officiell nivéstrukturering inte finns
i de nordiska ldnderna for denna patientgrupp. Det finns inte heller ndgon
information om nivastrukturering av patientgruppen hos de nordiska landernas
myndigheter.

Hur utredning, bedémning, behandling och forskning &r organiserad kring den
definierade sjukdomsgruppen internationellt, ir beroende av bland annat de olika
sjukvardssystemens uppbyggnad och finansiering. Ett generellt och eller
allméngiltigt system finns inte. I Europa finns dock ett fatal specialiserade centra
for vissa symtom och tillstand sasom é&rftliga former av ataxi. Exempelvis finns
det tva dedikerade och nationella centra i Tyskland och tre i Storbritannien. En
berdkning av befolkningsunderlaget for denna verksamhet &r ett centrum per 10—
20 miljoner invénare. Det finns inte motsvarande centrumbildningar for andra
tillstands- och symtomgrupper inom gruppen sillsynta motorikstorningar i
Europa.

Utover dessa enheter finns det ocksé samarbeten med ytterligare kliniker och
forskningsgrupper dér ”Ataxia Study Group” utgér en viktig fristdende enhet.
Ett 16st sammansatt nitverk av intresserade europeiska grupper for ovanliga
neurologiska sjukdomar bildades 2017, ”European Reference Network for Rare
Neurological Disorder” med syfte att 6ka kunskap och forbéttra
omhéndertagandet for drabbade med tillstinden. De neurologiskt séllsynta
tillstinden omfattar dock en bredare grupp én de sillsynta motorikstérningar
som avses i denna rapport.

Exempel pa nytta av att koncentrera viss vard finns fran Nederldnderna. Déar
har ett regionalt universitetssjukhus analyserat 100 individer (barn/unga upp
till 18 ar dlder) med sdllsynta rorelsesjukdomar retrospektivt. Genom en ny
patientgenomgang har de, med en systematisk metod, kunnat karakterisera
sjukdomsyttringar och mekanismer. Resultatet av genomgangen blev en
andrad och forfinad fenotyp i 58 procent av fallen, etiologisk orsak kunde
faststillas i 34 procent och dndrade behandlingsstrategier gjordes hos 60
procent av de analyserade individerna [1].

Forvéntade vardvolymer

Det dr mycket svart att fa fram vardvolymer for detta omrade, dd omradet
bestar av en grupp patienter med ménga olika svardiagnostiserade och
séllsynta sjukdomar. Patientregistret kan ge information om hur ménga som
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har fatt en diagnos, men saknar de odiagnostiserade som kan vara aktuella for
utredning. Det dr ocksa svart att i register fa fram information om de
individer som eventuellt i framtiden behover vard av specialister pa
ytterligare en niva. Kvalitetsregister saknas for sdllsynta motoriska tillstand.

Sakkunniggruppen har dérfor gjort en uppskattning av vardvolymerna,
baserat pa ett tinkt antal nytillkomna patienter arligen. Utover detta kan ett
antal patienter som redan finns inom hélso- och sjukvardssystemet att
komma pa besok for nya bedomningar och det ér svart att uppskatta andelen
som dr i behov av avancerade atgédrder 1 denna specifika population. Nedan
foljer sakkunniggruppens skattning av arsvolymer.

Sakkunniggruppen gor beddmningen att det totalt handlar om ca 100-200
patienter per ar som dr 1 behov av utredning, bedomning eller avancerad
behandling pa NHV-enheterna. Knappt 50 av dessa ar barn.

Volymerna kan komma att fordndras med tiden. Teknikutveckling samt fler
behandlingsmdjligheter kan leda till fler potentiella patienter i framtiden. Det
kan dven minska antalet patienter till NHV, da tekniker som dr under
utveckling idag kan bli standard imorgon och utforas regionalt i framtiden.

Diagnostisk utredning:

Sakkunniggruppen har uppskattat antalet patienter som dr svara att
diagnostisera till ca 50-60 per ar, varav 10—15 barn, utifran uppgifter fran
dagens analysnivaer. Storre andelen av de genetiska analyser som gors med
fragestillning ataxi, dystoni och liknande tillstand utfaller negativa. En del av
dessa patienter kommer utredas vidare och fé en klar diagnos, men inte alla.
Manga av dessa tror sakkunniggruppen kommer hora till definitionen och
remitteras till NHV-enheterna. Framover kan antalet patienter i denna grupp
oka, ndr battre behandlingar finns att tillgé och fler patienter dirmed kan
komma att utredas mer extensivt.

Multiprofessionell beddmning:

Sakkunniggruppen bedémer att ca 50 vuxna patienter med séllsynt
motorikstdrning arligen &r i behov av en multiprofessionell bedomning och
uppréttande vardplan p4 en NHV-enhet. Efter bedomningen kan NHV -
enheten dven stotta och vid behov handleda vardgivare i patientens
hemregion. Volymerna hér dr svéra att uppskatta, eftersom de bedéms kunna
variera utifran hemorts vardgivarens behov samt patientens vilja att komma
till en NHV-enhet. Nér det géller patienter som dr barn bedoms det finnas ett
uppdédmt behov av kvalificerade bedomningar, mestadels pa grund av brist pa
barnneurologer i landet. En storre andel av den definierade populationen
forvéntas darfor remitteras till NHV-enhet, jamfort med vuxna patienter.
Volymen av barn som blir aktuella for multiprofessionell bedomning ér svér
att uppskatta, men det kan handla om upp emot 30 barn per ar. NHV-
systemet skapar forutsittningar for arlig uppfoljning av vrdvolymer, sé att
det pa sikt blir mojligt att uttala sig om den faktiska volymen.
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Avancerad behandling:

Det finns idag endast ett fatal patienter 1 aktuella patientgrupper som kan
vara betjinta av nagon form av avancerad sjukdomsmodifierande behandling.
Dock forvéntas volymerna kunna 6ka framdver nédr nya behandlingar finns
pa marknaden. Volymerna hér uppskattas i nuldget till enstaka vuxna
patienter per ar, med en eventuell ldngsam 6kning s& smaningom. Patienter
som dr barn forvéntas att remitteras i hogre grad till en multiprofessionell
beddmning 4n vuxna patienter, vilket ocksd gor att stillningstagandet till
avancerad behandling redan gors vid det tillfallet. Déarav tror
sakkunniggruppen att det inte tillkommer nagra barn for enbart avancerad
behandling.

Framatblick

Varfér nationell hdgspecialiserad vard?

Patienterna som inkluderas i den foreslagna definitionen har mycket sillsynta
tillstind. Eftersom vardomradet har sma patientvolymer finns fordelar med
att koncentrera en del av varden till nagra fa enheter, som darmed far 6kad
erfarenhet och kompetens géllande patientgruppen. Det handlar om ovanliga,
komplexa och ofta allvarliga sjukdomar som kriver sirskild
multiprofessionell kompetens. Vid motorikstdrningar kan flera olika
motoriska symtom (sdsom ataxi, dystoni, korea, atetos eller tremor)
forekomma hos en och samma patient och kan variera och utvecklas olika
over tid. De olika symtomen kan ocksa uppfattas eller beskrivas olika av
olika kliniker. Patienterna inom foreslagen definition har ocksi ett
gemensamt behov av kompetenserna inom det multiprofessionella teamet.
Sakkunniggruppen ser dérfor synergieffekter av att samla hela den
definierade patientgruppen sillsynta motorikstdrningar under samma NHV,
an enbart en specifik motorikstorningsdiagnos.

Idag finns mycket av erfarenheten av patientgruppen hos enstaka
individer/vardpersonal, vilket gor varden sarbar och svar att
kompetensforsorja over tid pa regional niva. Att samla kompetensen till ett
fatal enheter genom NHYV kan séledes innebéra dkad robusthet och stabilitet
gillande kompetensforsorjningen. I Sverige finns till exempel fa
barnneurologer generellt, och sirskilt med kompetens for denna
patientgrupp. NHV kan ocksa bidra till att det blir en tydligare organisation,
okad kdnnedom om var kompetens och kunskap om patientgruppen finns,
samt vilken behandling eller rehabilitering som dr mojlig och krévs for
patienten. NHV skulle kunna tydliggdra remissvidgarna och gora
remitteringen mer jimlik. En 6kad samordning mellan professionerna 1
teamet kring patientens vard bor ocksa leda till en 6kad trygghet for
patienten.
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Tillgdngen till genetisk analys ser idag olika ut i landet och NHV skulle
kunna gora denna mer jimlik. NHV kan ocksé minska risken for att
eventuella behandlingsbara tillstind missas, bland annat genom att bistd med
beddmning kring vilka genetiska utredningar som bor och kan goras 1
respektive fall, bidra med tolkning nér fynden dr oklara samt vid behov med
forslag om vidare utredning vid negativt genetisk analys. Bedomningen av
utredningsatgérder kan saledes bli mer rationell och kostnadseffektiv genom
koncentration av varden. Att fa en diagnos &r viktigt for patienten, inte bara
for att fa en mgjlig behandling, utan kan dven behdvas for
rehabiliteringsinsatser eftersom regionala rehabiliteringskliniker ofta bara tar
emot patienter med en faststilld diagnos. Patienter utan diagnos kan alltsa bli
utan dessa vérdinsatser. Aven i de fall dir en specifik diagnos inte kan sittas
kan koncentration av varden skapa patientnytta. Det dr viktigt for patienterna
att f4 kunskap kring sina symtom, information om
behandlingsmdjligheter/begrénsningar och att fa traffa vardpersonal som har
erfarenhet av tillstdndet. Patienterna kan fi béttre vard genom att exempelvis
slippa onddiga undersdkningar och utredningar. Aven hir kan NHV bidra till
effektiviteten genom att bedoma nir det inte ger ndgon mer patientnytta med
fler utredningar.

Inom omradet genetik och avancerad utredning och behandling sker en snabb
utveckling av bland annat nya tekniker, och hér krdavs en samlad kompetens
for att halla sig uppdaterad. Det kommer darfor vara bra med nationella
enheter som referenscenter for att individanpassa utredningen och utnyttja
resurserna pa mest effektiva sétt. I de fall sjukdomsmodifierande behandling
finns att tillgd, behovs samlad kompetens for en jimlik bedomning av vilka
individer som kan vara aktuella for behandling. Att ta stéllning till om en viss
avancerad behandling &r till gagn for patienten samt utvirdera effekt av
behandlingen kraver stor erfarenhet vilket ocksa talar for att patienterna bor
samlas p nagra fa enheter. Aven om det #r ytterst fi patienter som kommer
att bli aktuella for sjukdomsmodifierande behandling anser
sakkunniggruppen att det finns en vinst att inkludera dessa avancerade
behandlingar i NHV-uppdraget eftersom det ger patienter, oavsett var i landet
de bor, samma tillgénglighet till de rekommenderade behandlingar som finns.
Sakkunniggruppen bedomer att detta fraimst giller vuxna patienter, eftersom
remitteringen av barn till universitetsklinik i nuldget sker i hogre grad én for
vuxna.

Resonemang kring antal enheter

Utifran det uppskattade antalet patienter foreslar sakkunniggruppen att tre
enheter ska omhénderta vuxna patienter och tva enheter ska omhénderta barn
inom omrédet. Vardvolymen skulle kunna tala for tvd enheter dven for vuxna
patienter, men sjukdomsgruppen dr svaravgransad (avgrdnsad efter symtom
dér det finns ménga tolkningar), vilket gor berdkningen av patientunderlaget
osdker. Med tre enheter skulle samordning med NHV-enheter inom
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ndrliggande omraden kunna underléttas och skapa synergieffekter, vilket
ocksé kan tala for fler enheter én tva.

Varje samverkansregion behdver ha fortsatt kompetens for dessa patienter
generellt, dd den storsta delen av varden sker lokalt/regionalt. Till NHV-
enheten kommer enbart mycket fa patienter for punktinsatser, och det handlar
enbart om patienter som man inte kommer vidare med pa
universitetssjukhusen. P4 tva till tre enheter dr det mojligt att f4 upp
erfarenhet av dessa sillsynta patienter, medan fler enheter dn sé skulle
begransa och forsvara mojligheten att bygga kompetens kring de mest
ovanliga tillstdnden. For de extremt séllsynta fallen kan NHV-enheterna dven
behova subspecialisera sig eller samverka internationellt, nér tillracklig
erfarenhet inte kan uppnas nationellt.

Eftersom varden av patientgruppen ar komplex och kridver multiprofessionell
kompetens kommer insatserna, trots att det dr séllanhéndelser, krdva en del
resurser. Sakkunniggruppen ser darfor inte mojlighet till att bedriva varden
pa férre enheter dn de foreslagna, eftersom belastningen pa enheterna riskerar
att bli for stor. Sakkunniggruppen ser inte heller att det finns mdjligheter att
foresla fler dn tre enheter pa grund av den resurskrdvande verksamheten,
brist pa specifik kompetens och utmaningar att kompetensforsorja fler
enheter.

Sakkunniggruppen anser inte att samlokalisation mellan NHV-enheter som
omhéndertar barn respektive vuxna patienter &r kritiskt. Det kan dock finnas
positiva synergieffekter av att omhénderta bdde barn och vuxna vid en och
samma enhet, till exempel nér det géller gemensamma kompetenser i teamet
eller vid overgéng till vuxenvard for barn som fir avancerad behandling. Ett
nira samarbete mellan samtliga NHV-enheter inom ett tillstindsomrade ar
kritiskt oavsett lokalisation och gemensamma nationella forum {or
exempelvis bedomningar kan kompensera for att inte samlokalisera
uppdragen.

Sakkunniggruppen ser utifran definitionen ingen anledning till geografisk
spridning av enheterna, eftersom patienterna endast kommer att besoka en
NHV-enhet vid enstaka tillfdllen. Avstdndet till NHV-enheten dr ddrmed inte
lika kritiskt som i sadana fall dér den definierade varden innefattar upprepade
besdk och behandlingar.

Forslag till vérdkedja/flode

Nedan foljer sakkunniggruppens vision for ett framtida vardflode, dér en
patient kan komma i kontakt med en nationell enhet pé tre olika sétt. Se figur
nedan. Patienter kommer i forsta hand till universitetssjukhusen, men ska
sedan vid behov remitteras vidare till en NHV-enhet. Regionala team, och
regional specialistvard, dr en viktig del av en vilfungerande vardkedja for
dessa patienter.
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1. Patienter med motorikstorningar kommer fortsatt att passera
neurologkliniker pé lanssjukhus och universitetssjukhus. Men da en

patient har en motorikstorning, som man inte har lyckats att faststélla
orsaken till i hemregionen, ska patienten remitteras till en NHV-enhet.
Initiala basala utredningar, dir de vanligaste orsakerna till
motorikstorningar uteslutits, ska vara gjorda innan remittering. NHV-
enheten ger 1 forsta hand en konsultation till remittenten, baserat péd
utredningsresultat och, i manga fall dven, bifogade videofilmer. NHV-
enheten kan 1 detta lage ge rdd om eventuell fortsatta kompletterande
undersokningar for att faststilla diagnos. Nér sa &r relevant ges en
rekommendation till remitterande enhet géllande genetisk utredning.

Om diagnossituationen efter det fortsatt &r oklar kan patienten bli
foremal for en multiprofessionell diagnostisk utredning pa NHV-
enheten. Patienten behover da resa till enheten for att ocksd kunna
bedomas kliniskt. Det fysiska besoket kravs for att mojliggora den
multiprofessionella beddmningen av motoriken hos patienten. Teamet
bestar av bland annat neurolog, klinisk genetiker, neuroradiolog,
fysioterapeut och koordinator. Ibland behdvs dven neuropsykolog,
arbetsterapeut, logoped, dietist och neurofysiolog for att kunna gora
beddmningarna. Tillsammans far teamet en samsyn dver den enskilda
patientens symtom och dess konsekvenser for patientens dagliga liv.
Forutom att stélla diagnos far patienten vid besoket information om sin
sjukdom och en individuell vardplan innehéllande prognos, eventuella
behandlingsméjligheter (bdde icke-farmakologiska och om mdjligt
farmakologiska) samt habiliteringsplan. For enheter som ska bedoma
barn krdvs en barnanpassad verksamhet dér det multidisciplindra
behandlingsteamet har ett barnrattsperspektiv och arbetar enligt
barnkonventionen.
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NHV-insatserna och planen som uppréttats, dverrapporteras till
remittent som pd s sétt far nytta av och kan dra lirdom frdn NHV-
enheten. Patienten vérdas, habiliteras och f6ljs sedan upp i sin
hemregion, men nya punktinsatser kan behova goras ldngre fram av
NHV-enheten om sjukdomssituationen foridndras. I vissa fall gér inte en
diagnos att stélla, men dven for dessa individer uppriéttas en vardplan
for patient och behandlingsplan till remittent, efter en
multiprofessionell teambedomning.

2. Patienter som redan har en faststilld séllsynt motorikstorning (diagnos
har satts i hemregion) och som hemregionen inte har kompetens att
handldagga multiprofessionellt, ska ocksa remitteras till en NHV-enhet
for att fa en multiprofessionell teambedomning och individuell
vardplan innehéllande information om sin diagnos, prognos, eventuella
behandlingsmojligheter samt habiliteringsplan (se beskrivning av det
multiprofessionella teamet och deras insatser i stycket ovan). Genom
det ger NHV-enheterna mer kunskap till patienterna men ocksa stod till
hemkliniken. Patienten vérdas, habiliteras och f6ljs sedan upp i sin
hemregion, men nya punktinsatser kan behova goras ldngre fram av
NHV-enheten om sjukdomssituationen foridndras.

3. Ide fall det finns behandlingsbara tillstdnd eller symtom som motiverar
avancerad sjukdomsmodifierande likemedelsbehandling ska patienten
remitteras till NHV-enhet for individanpassat stdllningstagande till
sadan behandling. Dessa behandlingar kan i samrdd med NHV-enheten
sedan ske i patientens hemregion, men behdver utvirderas tillsammans
med NHV-enhet. De patienter som enligt punkt tva i definitionen, redan
har fatt en multiprofessionell bedomning pa NHV-enhet, ska ha blivit
bedomd utifran behandlingsmojligheter redan da. Men enstaka patienter
som har fétt en sdllsynt motorikstorningsdiagnos och kunnat hanteras
multiprofessionellt regionalt (och ddrmed aldrig passerat en NHV-
enhet), kan dnda ha ett behov av fa ett stdllningstagande till avancerad
sjukdomsmodifierad behandling.

NHV-enheternas gemensamma ansvar

Utover den vard som kan komma att bedrivas vid NHV-enheterna, kommer
dessa dven fungera som kunskapscenter for sidllsynta motorikstdrningar.
Aggregering av kunskap, och dverforingen av den, dr viktiga funktioner for
NHV-enheterna. Det kan innebéra att ta fram patientinformation,
vardstandarder och vardprogram, eller att ge stdd till den initiala basala
utredningen som sker regionalt. NHV-enheterna ska ocksa bidra till
kunskapsspridning utanfor NHV, exempelvis genom strukturerad
aterkoppling till remittenter, auskultationer for alla professioner i teamet,
inklusive ST-ldkare samt samverkan med patientforeningar. Det kan ocksa
innebéra att ta fram inklusions- eller exklusionkriterier for vard pa NHV-
enhet och vilka undersokningar som ska vara gjorda innan remittering sker.
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NHV-enheterna ska skapa ett nationellt forum dér svéra fall kan diskuteras, 1
syfte att 6ka kunskapen och uppna likhet i beddmningar och
stéllningstaganden. I dessa forum ska bade NHV-enheter som utreder och
bedomer patienter som dr barn och de som utreder och bedémer vuxna
patienter delta. Pa sa vis kan enheterna fa kunskapsutbyte av varandra och
framja samarbete, vilket gynnar 6vergdngen for de barnpatienter som sedan
overgar till vuxenvarden. NHV-enheterna behdver ocksa delta i
internationellt nitverk for att fa stod och rad for de extremt ovanliga fallen,
till exempel vid diagnossittning.

NHV-enheterna behover dven bygga ett samarbete med angrédnsande
befintliga NHV-omraden sisom NHV neuromuskuléra sjukdomar, NHV
medfodd metabol sjukdom och eventuellt NHV Huntingtons sjukdom (ej
beslutad). Detta dr av storsta vikt, sérskilt da det initialt kan vara svart for
remittenter att veta vilken av enheterna som kan hjélpa till att utreda och
stédlla diagnos. For att inte forldnga vardkedjan for patienten, behdver dirav
ett samarbete mellan NHV-enheter etableras sé att patienter som paborjar en
utredning inom ett NHV-omrade sedan smidigt kan flyttas over till ett annat
om det visar sig att behov finnes. Exempelvis kan en patient som remitterats
och utretts for oklara motorikstérningar visa sig ha en underliggande
neuromuskuldr sjukdom och ska da vardas inom NHV neuromuskulira
sjukdomar, eller tvartom.
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Forslag till sarskilda villkor

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till sérskilda villkor. Namnden for
nationell hogspecialiserad vird beslutar om vilka sérskilda villkor som ska
gélla for tillstanden. De generella villkoren regleras i Socialstyrelsens
foreskrifter (HSLF-FS 2018:48) om nationell hogspecialiserad vard.
Sakkunniggruppen ansvarar for att ta fram forslag till sirskilda villkor for
respektive omréde. Forslagen ska aterspegla definitionen och i viss man vara
vigledande vid tilldelning av tillstdnd. De foreslagna sérskilda villkoren for
aktuellt tillstdnd kan komma att justeras av ndimnden nér beslut om tillstdnd
fattas.

De villkor som anges under respektive rubrik ska vara unika funktioner som
det definierade omridet kraver. Vard/kompetens/utrustning som tillhor
standardutbudet och finns pé alla sjukhus i Sverige behdver inte framga som
ett sarskilt villkor.

Kritisk personalkompetens

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

+ Specialistldkare 1 neurologi/barnneurologi
* Specialistldkare i klinisk genetik

* Specialistldkare 1 bild- och funktionsmedicin med neuroradiologisk
kompetens, barn/vuxen

+ Fysioterapeut, barn/vuxen
» Koordinator, t.ex. sjukskdterska med koordinatorfunktion (med avsatt
tid for uppdraget)

Féljande kritiska kompetenser behéver ocksd finnas att
tillgd

» Neuropsykolog, barn/vuxen

 Arbetsterapeut, barn/vuxen

» Logoped med kompetens inom tal och svéljning, barn/vuxen

* Specialistlakare i neurofysiologi

Dessa kompetenser ér kritiska 1 det multidisciplindra teamet, men behdver
nodvéndigtvis inte specifik kompetens for definierad patientgrupp.
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Andra kompetenser eller forutsattningar for att
varden inom det definierade omrddet ska kunna
bedrivas

» Specialistlakare i ortopedi med kompetens/erfarenhet inom
motorikstérningar

» Specialistlakare i neurokirurgi med erfarenhet av funktionell
neurokirurgi

+ Patienthotell (inkl. nérstdende)
* Enbhet for klinisk genetik
* Dietist

For enheter som ska varda barn krévs att samtliga kompetenser eller resurser
som listas ovan ska ha specifik barnkompetens. Enheterna behover uppfylla
barnets rittigheter enligt barnkonventionen och ha tillgang till exempelvis
lekterapi, skola och 6vernattningsmojlighet for narstaende.

Kritisk utrustning eller lokaler

 Ingen specifik utrustning

Ovriga villkor
* NHV-enheterna ska bidra till att forskning inom det aktuella
sjukdomsomréadet bedrivs.

» NHV-enheterna ska verka for strukturerad uppfoljning av vardomradet,
t.ex. genom registrering 1 kvalitetsregister.

* NHV-enheterna ska fungera som kunskapscenter for bade
patientforeningar och for profession inom omradet séllsynta
motorikstdrningar.

* NHV-enheterna ska ansvara for att uppritta individuella vardplaner for
patienterna och for Gverrapportering till remitterande enheter.

* NHV-enheterna ska gemensamt verka for framtagning av vardprogram
inom det definierade omradet, exempelvis inklusions- och
exklusionskriterier for vard pdA NHV-enhet samt riktlinjer for
initial/basal utredning etc.

* NHV-enheterna ska folja upp patientrapporterade matt.
* NHV-enheterna ska samverka internationellt for extremt ovanliga fall.

¢« NHV-enheterna ska verka for samarbete med NHV neuromuskuléra
sjukdomar och NHV medfodda metabola sjukdomar

¢« NHV-enheterna ska verka for samarbete med eventuellt framtida NHV
Huntingtons sjukdom.
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Konsekvensanalys

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

De forslag som utarbetas inom arbetsprocessen for nationell hogspecialiserad
vard och som beror barn tar hdansyn till barnens perspektiv i enlighet med
barnkonventionen'. Socialstyrelsens beslut foregis av en bred remiss och
beredning for att sdkerstélla att koncentration av den foreslagna varden inte
ska ge stora negativa konsekvenser for hédlso- och sjukvardssystemet.
Beredningsgruppen (B1) utgér fran sakkunniggruppernas underlag och
remissvaren for att géra en dvergripande analys av systemeffekterna,
framforallt formagan att bedriva akut sjukvéard.

Infor ndmndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhdmta ett yttrande
frén en av regionerna utsedd beredningsgrupp (B2). Beredningsgruppen ska
tillsammans representera foljande perspektiv: lanssjukvard, akut vard,
universitetssjukhusvird och medicinsk fakultet. Systemkonsekvenser t.ex.
paverkan pé akutsjukvarden, patienttransporter samt utbildning och forskning
far beaktas vid en fordelning av tillstandet/tillstinden om det &r for att
sdkerstilla patientens bésta.

Eventuella konsekvenser av forslaget

Patient och- nérstGendeperspektiv

- En koncentration av vidrden bedoms leda till battre diagnostik och
behandling for patientgruppen. Genom en forbéttrad diagnostik kan
man ocksa hitta fler behandlingsbara tillstdnd samt ge béttre
mojligheter till ritt rehabilitering for den enskilda patienten.

- Patienten far en tydligare vdg genom sjukvarden utan onddiga
utredningar och forseningar pd vigen. Om patienten remitteras tidigt
till en enhet dér det finns mer erfarenhet och kompetens samlad, 6kar
chansen for korrekt diagnos 1 tid och rétt behandling, samtidigt som
risken for onddiga utredningar minskar.

- Med en koncentration av virden underléttas ocksd arbetet med att ta
fram vardprogram och vardstandarder, vilket kan gynna patienter
med séllsynta motoriksstorningar bade inom och utanfér NHV-
definitionen.

- Vérden kan bli mer jimlik om alla patienter i Sverige far tillgang till
den bésta expertisen. Detta eftersom koncentration av varden skulle
tydliggdra ansvar och remittering samt gora vrden mindre
personbunden.

! https://www.regeringen.se/rapporter/2018/06/konventionen-om-barnets-rattigheter-s2018.010
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En negativ konsekvens for patienterna kan vara att de behover resa
langre for varden, men eftersom detta oftast giller endast enstaka
tillfallen, bedoms fordelarna 6vervéga nackdelen. NHV-enheten
kommer, efter initial bedomning pa plats, att fungera som ett
bollplank for hemortens vardgivare dar mycket skots mellan
vérdgivarna eller via digitala kontakter med patienten.

Barn med sdllsynta motorikstérningar

Vad giller barn dkar vinsterna med en koncentration ytterligare, da
diagnoserna dr d&nnu mer sillsynta hos barn. Utdver erfarenhet av de
sdllsynta diagnoserna behdvs ocksa god kdinnedom om barns
naturliga utveckling for att kunna identifiera avvikelser fran den. For
barn dr det sdrskilt viktigt med sé tidig diagnos som mgjligt, for att
initiera habilitering, samt att inte paverka den normala utvecklingen
med bland annat skolgang.

Forslaget att koncentrera varden syftar till att forbattra varden for
barn med sillsynta motorikstdrningar och de vinster som beskrivs 1
underlaget har vigts mot de eventuella inskrdnkningar som kan
behdva goras 1 barnens réttigheter. I den genomlysning som
genomforts av sakkunniggruppen har beaktande av barns bésta och
rittigheter gjorts. Sakkunniggruppen anser att barnet rétt till liv och
utveckling och rétt till hdlsa och sjukvard dr 6verordnat de eventuella
riskerna for minskat sjdlvbestimmande, vilket redovisas i1 underlaget
genom resonemangen om varfor varden ska koncentreras och till hur
manga enheter i landet varden ska koncentreras till.

Okade avstind kan vara en negativ konsekvens av koncentration, om
virdenheterna hamnar 14ngt frn patienten, vilket sédrskilt maste
beaktas nir varden géller barn och deras familjer.

Kunskaps- och kompetenséverféring

Kunskapsspridning via NHV kan ge en generellt 6kad medvetenhet
om sdllsynta motorikstorningar och 6ka kompetensen avseende
vardomradet d&ven inom den regionala varden.

Med blivande NHV-enheters ansvar for att upprétthalla kunskap och
kompetens kring patientgruppen kan det bli littare for remittenter att
soka rad vid svéra fall. Det blir enklare att veta vart de kan vinda sig
vid frégor, troskeln kan bli lagre for att etablera kontakt och det kan
innebdra mindre individberoende kontaktnét.

Eftersom primérutredningen fortsatt sker hemmavid, vid behov i
kontakt med NHV-enhet, bedomer sakkunniggruppen att risken ér
liten for utarmning av kunskap pa de enheter som inte blir NHV.
Med blivande NHV-enheters ansvar for kontinuitet och
kompetensforsorjning kan varden bli mindre personbunden, vilket
kan leda till en 6kad redundans i systemet.
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Forskning och utbildning

Narlig

Akutsj

Eftersom patienterna inom varje sillsynt motorikstorningsdiagnos ar
fa 1 Sverige, skulle forskning inom virdomradet underléttas av att fler
patienter kommer till en NHV-enhet, och pa sa sitt tillskapa ett storre
patientunderlag. I nuldget finns inte s& mycket forskning inom
omradet i Sverige, varfor det dr extra angeldget att 6ka
forutsdttningarna for detta. Tillskapande av nationella enheter dér
kunskap byggs kan 6ka intresset for vardomradet och leda till mer
forskning och kliniska provningar, vilket pa sikt skulle kunna 6ka
evidensen for befintliga och nya behandlingsmetoder.

Aven nir det giller utbildning ir det positivt med en koncentration
for att samla kunskap och erfarenhet av vardomradet. Det blir tydligt
vart man ska vinda sig for auskultationer och vrig utbildning.

Nir det géller barn kommer forutsittningar for forskning ocksa bli
béttre med en koncentration. Dock dr volymerna s& smé att det anda
kan vara svart att fa ett tillrdckligt stort underlag, men med
patienterna samlade underlittas dven internationellt
forskningssamarbete.

gande vard

Sakkunniggruppen bedomer att det kan bli en viss
undantrangningseffekt pA NHV-enheterna framfor allt for NHV-
enheternas egna regionala neurologiska patienter, da ett nationellt
uppdrag medfor fler vardtillfillen.

Pé enheter i landet utan NHV uppdrag kan kontakt med NHV leda till
snabbare utredning for patienterna inom tillstdindet, mer effektivt
resursutnyttjande och ddrmed en viss avlastning som kan gynna
ovriga patienter.

Nya sjukdomsmodifierande likemedel kan potentiellt leda till
ekonomiska undantringningseffekter, om behandlingarna skulle oka,
pa grund av att ldkemedlen dr mycket dyra (i nuldget).
Undantridngningseffekter pa andra barnneurologiska patienter kan
uppstéd pa NHV-enheter med ansvar for barn om NHV-patienterna
prioriteras. For barn dr utredning ofta lang med flera bokade
undersokningar dir mycket resurser gér at. P4 andra enheter kan
kontakt med NHV-enhet leda till mer effektivt resursutnyttjande och
ddrmed en viss avlastning som kan gynna ovriga patienter.

ukvard

Sakkunniggruppen bedomer att den foreslagna koncentrationen
sannolikt inte paverkar belastning i akutsjukvarden, varken pa
sjukhus med NHV-enhet eller de sjukhus som inte far tillstdnd att
bedriva varden. Utredning i narkos kan paverka akutsjukvardens
anestesiologiska resurser, men ska inte goras pd NHV-enheter mer &n
i undantagsfall.

Om patienten blir akut sjuk under tiden pA NHV-enhet, har man
samre tillgang till journal och sdmre kunskap om 6vriga tillstand.
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Risken for att detta ska ha en betydande paverkan pé akutsjukvarden
beddms liten, 4ven om det kan ha betydelse for den enskilda
patienten.

Vdardkedjan

Patienterna kommer liksom tidigare primért utredas och bedémas
regionalt pa ldnsdelssjukhus och/eller universitetssjukhus. I de fall
dér behov av vidare diagnostik eller multiprofessionell
teambedomning finns, som inte kan ges i hemregionen, remitteras
patienten till NHV. Det blir saledes inte ndgon fordndring av den
befintliga vardkedjan, utan vardkedjan byggs istéllet pa med
ytterligare en instans (som inte finns 1 nuldget).

Verksamhetsperspektiv

NHYV kommer 6ka kontinuiteten 1 kompetens och minska risken att
kvaliteten pa varden blir personbunden.

Rekrytering av kompetent personal kan underléttas pd sjukhus med
NHV-uppdrag.

Viss 6kad administration och kostnader for NHV-enhet kan
uppkomma, sirskilt inledningsvis dé struktur och rutiner behdver
utvecklas (remissmallar, inrapportering mm).

Att skicka patienterna till utredning och bedomning pa NHV-enhet,
kan innebéra 6kade kostnader for remitterande enheter.
Universitetssjukhus och ldnsdelssjukhus utan NHV-uppdrag kan i
forlingningen tréiffa farre patienter med sdllsynta motorikstérningar,
da "hemma’-neurologen istéllet kan komma remittera dessa patienter
till NHV. Risken &r relativt liten eftersom NHV-uppdraget endast
innefattar de mest ovanliga fallen och patientvolymen ar mycket
liten.

Sjuktransporter

Péaverkan pa sjuktransporter ér liten. De flesta patienter kan resa
sjdlva och behov av specialtransporter ér séllsynt (enstaka fall).
Patienterna kommer att behdva resa vid forsta besok medan ett
eventuellt dterbesok 1 manga fall kan ske digitalt. Forslaget kan for
vissa patienter innebdra ldngre resor dn idag, men patientvolymen dr
liten och majoriteten av vardinsatserna sker pa hemmaplan.
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Uppfdlining och utvardering

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till uppfoljningsmatt for arlig
rapportering av den definierade vdrden. Syftet med den érliga rapporteringen
ar att tillgdngliggora resultat for vard som gjorts tillstandspliktig.
Uppfoljningsmatten som rapporteras ska for varje vardomrade vara ett
mindre antal (totalt ca 510 stycken) och demografiskt beskriva
patientpopulationen, tillgénglighet till varden, resultat,
informationséverforing samt hur patienterna skattar varden och sin hilsa.

Uppfdljningsmatten genomarbetas och faststélls av Socialstyrelsen i dialog
med framtida tillstindsinnehavare. 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 vérd.

Bakgrundsmatt

— Antal patienter pA NHV-enhet fordelat pd hemregion (folkbokforing),
alder och juridiskt kon

— Antal diagnostiska utredningar

— Antal patienter som fatt en multiprofessionell beddmning pd NHV-
enhet

— Antal avancerade behandlingar
Tillgénglighetsmatt
— Tid frén remiss till bedomning
Resultatmdtt
— Andel patienter som erhallit en individuell vardplan
— Andel patienter som erhallit etiologisk diagnos pa NHV-enhet

— Andel patienter dér insats frin NHV-enhet lett till en dndrad eller
forfinad fenotypsbeskrivning

Patientrapporterade matt

— Andel patienter dir PREM (eller PROM) 6ljs upp alternativt resultat
av PREM/PROM-enkiit

Overrapporteringsmatt

— Andel patienter som bedomts pa NHV och som dverrapporterats till
remittent
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Referenser

Detta underlag ér ett forslag pd vilken vard som bor koncentreras till
nationella enheter. Sakkunniggruppens beddmning utgar frn internationell
utblick, klinisk erfarenhet och kunskap om den svenska sjukvéardens struktur
inom omrédet. Referenser som beskriver fordelar eller nackdelar med att
koncentrera viss vard ér relevanta att hdnvisa till i underlaget, om sadana
studier finns for omradet. Referenser till forskningsstudier som beskriver
patientgrupper, vardformer, behandlingsmetoder och liknande &r ej relevanta
for fragestéllningen.

1. van Egmond ME, Eggink H, Kuiper A, Sival DA, Verschuuren-
Bemelmans CC, Tijssen MAJ, et al. Crossing barriers: a multidisciplinary
approach to children and adults with young-onset movement disorders. J Clin
Mov Disord 2018; 5(3).
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Deltagare i sakkunniggrupp

Samverkansregion Namn och specialistkompetens

Goteborg Annie Pedersén, specialist inom klinisk genetik

Linkdping Eva Nigardsgy, fysioterapeut

Malmé/Lund Hdkan Widner, specialist inom neurologi

Stockholm Kristina Tegroff, specialist inom barn- och ungdomsneurologi
med habilitering

Umed Sara af Bjerkén, specialistinom neurologi

Uppsala/Orebro Dag Nyholm, specialist inom neurologi

Patientféretraddare Se nedan

National Ataxia Foundation och Svensk dystoniférening har kontaktats 1
arbetet. Svensk dystoniférening har bidragit med synpunkter utifran
patientperspektivet pa sakkunniggruppens utkast infor remittering.
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Om nationell hdgspecialiserad
vard

Den 1 juli 2018 genomfordes dndringar 1 hilso- och sjukvéardslagen
(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
behover koncentreras till en eller flera enheter men inte till varje
sjukvardsregion for att kvaliteten, patientsédkerheten och kunskaps-
utvecklingen ska kunna uppritthéllas och ett effektivt anvindande av hélso-
och sjukvardens resurser ska kunna uppnas. Vid beddmningen av om en
atgird ska utgora nationell hogspecialiserad vard ska hansyn sérskilt tas till
om varden ar komplex eller séllan forekommande och om den kridver en viss
volym, multidisciplindr kompetens eller stora investeringar eller medfor hoga
kostnader (se 7 kap. 5 § HSL).

Syftet med att koncentrera den hdgspecialiserade varden nationellt dr 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 virden
innebér denna nivastrukturering en mojlighet att profilera sig inom olika
omraden och bygga upp olika specialistcentra. Ett storre patientunderlag for
en hogspecialiserad verksamhet skapar nddviandiga forutsittningar for att
bedriva hog-kvalitativ forskning, utbildning och rekrytera spetskompetens.

Socialstyrelsen samarbetar med regionernas system for kunskapsstyrning i
hilso- och sjukvard och engagerar profession och patientrepresentanter i
arbetet med att definiera vilken vdrd som ska anses vara av nationell
karaktdr. Hansyn ska tas till hela vardkedjan. Riktlinjer, vardprogram,
vérdresultat och register-data ska beaktas i definition av vArdomriden och
framtagande av kunskapsunderlag for nationell hdgspecialiserad vard.

Arbetsprocessen for att nivastrukturera varden pa nationell niva bestar av atta
steg:

N O N @ “

Steg 1 Steg 2 Steg 3 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
saiaiin s SN IV AN 9 ) X J
Steg 8 Steg 7 Steg 6 Steg 5
Tillstanden féljs Namnden tar Beredning av Regionerna
upp och beslut om ansokningar ansoker om
utvarderas tillstand infér beslut tillstand
S/ / v /
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Representanterna i nationella programomradet (NPO) forvintas ha sirskilt
god kunskap inom sitt virdomrade 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 pd personer till de
sakkunniggrupper som i steg 2 tar fram underlag infor beslut om nationell
hogspecialiserad vard. NPO ska inhdmta kunskapslidget nationellt och
internationellt och direfter foresla omrdden som skulle kunna utgora
nationell hogspecialiserad vdrd. 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 hélso- eller
sjukdomstillstaind har Socialstyrelsen tagit fram kriterier som arbetet ska utga
ifran.

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

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

Efter beredning beslutar Socialstyrelsen vilken vard som ska nivastruktureras
samt antalet enheter 1 landet som far bedriva den tillstandspliktiga varden.
Néamnden for nationell hogspecialiserad vard beslutar om vilken/vilka
region/regioner som ska fa bedriva definierad vard pd nationell niva. Infor
nidmndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhdmta ett yttrande fran
en av regionerna utsedd beredningsgrupp.
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