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Forord

| detta underlag genomlyser sakkunniggruppen for neuromuskuléra sjukdo-
mar vardomradet och lamnar sitt forslag till nationell hdgspecialiserad vard.
Sakkunniggruppens forslag remitteras oppet for synpunkter fran alla intresse-
rade. Genom att fa in synpunkter pa sakkunniggruppens forslag i processen,
m0ojliggors en bredare konsekvensanalys.

Infér Socialstyrelsens beslut om vad som ska utgora nationell hogspeciali-
serad vard och pa hur manga stéllen varden ska bedrivas, kommer aven en
beredningsgrupp att lamna ett yttrande utifran underlaget, inkomna syn-
punkter och konsekvensanalysen.

Socialstyrelsen leder arbetet med att koncentrera mer av den hégspeciali-
serade varden pa nationell niva och ansvarar for arbetsprocessen for detta ar-
bete. Socialstyrelsen vill tacka alla som har deltagit i arbetet med att ta fram
detta underlag.

Thomas Lindén
Avdelningschef
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Sakkunniggruppens uppdrag

Sakkunniggruppens huvuduppdrag ar att beskriva den eller de delar i vard-
kedjan som ar aktuell for nationell hogspecialiserad vard samt rekommendera
hur manga enheter denna vard bor bedrivas pa. Sakkunniga ska ha ett nation-
ellt perspektiv med patientens basta som framsta malsattning.
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Ordlista

ADL
ALS
CMT
CIDP
EMG
FAP
ICD
IVIg
MG
MDK
MMN
MR
NHV
NHVe
NMiS
NT-radet
PEG
PSG
SMA
UL
WES
WGS

GENOMLYSNING AV VARDOMRADET NEUROMUSKULARA SJUKDOMAR SOM NATIONELL HOGSPECIALISERAD VARD
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Aktiviteter i dagliga livet

Amyotrofisk lateral skleros

Charcot Marie Tooth

Kronisk demyeliniserande polyneuropati
Elektromyografi

Familjar amyloidos med polyneuropati
Implantable cardioverter defibrillator

Intravendst immunoglobulin

Myasthenia gravis

Multidisciplindr konferens

Multifokal motorisk neuropati

Magnetisk resonanstomografi

Nationell hogspecialiserad vard

Nationell hogspecialiserad vardenhet
Kvalitetsregistret neuromuskuléra sjukdomar i Sverige
Radet for nya terapier

Perkutan endoskopisk gastrostomi
Polysomnografi

Spinal muskelatrofi

Ultraljud

Whole exome sequencing (helexomsekvensering)
Whole genome sequencing (helgenomsekvensering)
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Sammanvagd beddmning

Sakkunniggruppen foreslar efter genomlysning av vardomradet neuromusku-
lara sjukdomar att det som framgar av tabellen nedan ska utgora nationell
hogspecialiserad vard och bedrivas vid fyra enheter. Detta bedoms vara vard
av komplex och séllan forekommande art, kréva en viss volym och multidi-
sciplinér kompetens for optimalt omhéndertagande av patientgruppen.

Varden ar multidisciplinar da neurolog, neurofysiolog, patolog och klinisk
genetiker ofta behdver samarbeta for att stélla diagnos. Darutdver behdvs
ofta en helhetsbedémning av patientbehov tillsammans med bland annat kar-
diolog och lunglékare samt habiliterings- eller rehabiliteringslakare, fysiote-
rapeut och arbetsterapeut.

Antalet aktuella patienter dr begransat: cirka 6 0007 000 patienter per ar,
med heterogen sjukdomsbild och mycket varierande vardbehov. Darmed ar
det svart for vardpersonalen att tillagna sig tillracklig kompetens och for hu-
vudmannen att prioritera patientgruppen. Sakkunniggruppen bedémer att det
idag finns en underdiagnostik, en underbehandling och brister i uppfélj-
ningen vilket gor varden ojamlik i landet. Antalet diagnostiserade patienter
och darmed vardbehovet bedoms cka, i och med okad migration och béttre
diagnostik, inklusive tidig upptéckt av andnings- och hjartproblem. Forbatt-
rade behandlingsmojligheter med sjukdomsmodifierande lakemedel har gett
en okad Gverlevnad i patientgruppen och diagnoser som tidigare endast sags
inom barnsjukvarden behandlas nu ocksa inom vuxensjukvarden. Med han-
syn tagen till vardens resurser, tillganglighet och framtida patientvolymer fo-
reslar sakkunniggruppen fyra nationellt hogspecialiserade vardenheter. En
koncentration av varden, dér barn och vuxna behandlas inom samma enheter,
skulle 6ka kunskapséverforingen mellan barn- och vuxensjukvard.

Konsekvenserna av att koncentrera varden ar évervagande positiva for pa-
tienterna och professionen. Snabbare och fler korrekta diagnoser ékar bade
patientsakerhet och vardkvalitet. Dessa fordelar dvervéager nackdelarna med
langre avstand och resor. En koncentration av varden av ovanliga diagnoser
forvantas ocksa forbattra kunskapsutvecklingen.

Akutsjukvarden kommer dessutom belastas mindre eftersom patienterna
kommer att behéva mindre akutsjukvard om deras hjart-och lungproblematik
béattre foljs upp och behandlas.

Omkringliggande vardomraden kan dock paverkas nar fler patienter far
vard vid en nationell hogspecialiserad vardenhet. Framfor allt galler detta
diagnostik och utredning av andra patientgrupper som ocksa behéver till ex-
empel ultraljud av hjértat, langtids-elektrokardiografi och andningsutred-
ningar. Denna paverkan bedéms bli som stérst i bérjan, nar alla med nagon
av de neuromuskuléra sjukdomarna inom definitionen far ratt till en bedém-
ning vid en nationell hdgspecialiserad vardenhet.
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Forslag till definition av nationell
hégspecialiserad vard

Patientgrupp Avgrdnsning Vardatgarder

Personer med misstanke om 1. Muskelbiopsidiagnostik (pa-
neuromuskuldr sjukdom* fologiutredning)

Personer med misstanke om 2. Beddmning och fortsatt dia-
neuromuskuldr sjukdom™*, dar gnostisk utredning p& NHV

diagnos inte kunnat faststallas

Personer med misstanke om Exklusive sjukdomar 3. Tolkning av helge-
neuromuskuldr sjukdom* som listas under av- nom/helexom sekvensering
gransningar** (WGS/WES) i samband med
ufredning

Personer med neuromuskuldr  Exklusive sjukdomar 4. Beddmning och stallnings-
sjukdom* som listas under av- tagande fill, samt uppfdlj-
grénsningar* ning av genetisk och andra
sjukdomsmodifierande be-
handlingar som t.ex. enzym-
substitution och stamcells-

behandling
Personer med neuromuskuldr  Exklusive sjukdomar 5. Beddmning minst en géng
sjukdom* som listas under av- vid NHVe samt uppfslining
grénsningar** enligt plan frédn NHVe.

* med neuromuskuldr sjukdom avses hdr sjukdomar med primdr sjukdomsprocess i ndgon del av den mo-
toriska enheten: i framhornscellerna, i perifer nervirdd, i Gndplattan eller i siglva muskeln. Utdver detta gal-
ler definitionen dven personer med den cerebell@ra sjukdomen Friedrich ataxi.

** foliande sjukdomar exkluderas frdn definitionen: Polyneuropatier; Immunologiskt medierade neuromus-
kuléra dverledningsrubbningar; Arftlig eller sporadisk amyotrofisk lateral skleros (ALS); Inflammatoriska

muskelsjukdomar (myositer). Se &ven under rubriken Avgrdnsningar.

Antal enheter
Fyra NHV-enheter.
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Avgransningar
For vardatgarderna 3-5 i definitionen undantas sjukdomar som har hég pre-

valens och/eller dar det redan finns god och etablerad diagnostik, behandling
och uppféljning. Dessa ar féljande:

e Polyneuropatier: Detta ar en stor grupp arftliga eller forvarvade sjuk-
domar dar majoriteten av patienter har lindrigare besvar och sallan
komplexa behov. Kompetensen for utredning och omhéndertagande
av patientgruppen beddms i stort sett vara tillgodosedd regionalt.

e Immunologiskt medierade neuromuskulara éverledningsrubbningar
(t.ex. autoimmun myasthenia gravis och Lambert Eaton): Kompeten-
sen for utredning och omhandertagande av patientgruppen bedéms i
huvudsak vara tillgodosedd vid de flesta neurologienheter vid l&ns-
sjukhus och vid alla universitetssjukhus. Komplexa behov ar for pati-
enterna relativt ovanliga och da oftast kortvariga.

e Arftlig eller sporadisk amyotrofisk lateral skleros (ALS) (inklude-
rande progressiv spinal muskelatrofi och primér lateral skleros):
Denna grupp bor foljas av team for motorneuronsjukdom/ALS vid
varje sjukhus.

e Inflammatoriska muskelsjukdomar (myositer): Huvudansvaret for
dessa patienter ligger, ibland med undantag av inklusionskroppsmyo-
sit, pa reumatologkliniker. Emellertid initieras ofta utredningen av
neurologer, och muskelpatologilaboratorier har en avgorande roll i
diagnostiken av myositer.

Regional nivéstrukturering

Foljande vard av patienter inom definitionen har varit uppe for diskussion i
sakkunniggruppen men bedomts bast koncentreras inom varje sjukvardsreg-
ion:

1. Beddmning infér, samt utférande av storre operativa ortopediska in-
grepp sasom komplexa sen/muskel- och skelett-ingrepp (t.ex. sen-
transposition, backenosteotomi och skoliosingrepp).

2. Behov av hogspecialiserad vard kopplad till graviditet hos patienter
med neuromuskuldra sjukdomar.

GENOMLYSNING AV VARDOMRADET NEUROMUSKULARA SJUKDOMAR SOM NATIONELL HOGSPECIALISERAD VARD
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Bakgrund

Neuromuskuléra sjukdomar utgor en heterogen grupp av neurologiska sjuk-
domar som innefattar minst 600 olika diagnoser. Manga sjukdomar ar
mycket ovanliga, men vissa har en nagot hogre prevalens. Sjukdomarna kan
vara medfddda eller debutera senare under livet och i vissa fall har sjukdo-
men ett fortskridande forlopp, i andra fall ar tillstandet stationart. Muskel-
sjukdomarna leder till nedsatt rorelseformaga, paverkan pa aktiviteter i dag-
liga livet (ADL), och &r en av de vanligaste orsakerna till betydande
funktionsnedsattning fore 50 ars alder. Andningssvikt och hjartsjukdom ar
ofta orsak till for tidig dod. Den priméra sjukdomsprocessen, som ofta &r ge-
netiskt orsakad, finns i nagon del av den motoriska enheten dvs. i fram-
hornscellerna, i perifer nervtrad, i férbindelsen mellan de motoriska nerverna
och muskeln, eller i sjalva muskeln.

Utredningar av neuromuskuléra sjukdomar tar ofta mycket lang tid. Orsa-
kerna ar att det ror sig om sallsynta sjukdomar dar det &r svart att stalla dia-
gnos mer &n pa sjukdomsgruppsniva. Avsaknad av diagnos forsvarar sociala
kontakter saval som kontakter med t.ex. myndigheter, skola, vard och om-
sorg. Kunskapen om dessa sjukdomar dkar dock och tidigare okanda sjukdo-
mar ar nu beskrivna tack vare forfinade diagnostiska metoder. Genetisk dia-
gnostik majliggor genetisk radgivning, presymtomatisk testning av anhériga
och av foster, och ger mojligheter till tidig intervention.

Med undantag for vissa av de forvarvade sjukdomarna ar det inte mojligt
att med lakemedel effektivt behandla eller bota flertalet av sjukdomarna. Ef-
tersom specifik behandling ofta har saknats sa har det inte heller prioriterats
hogt inom sjukvarden. Vid vissa sjukdomar finns nu tidig orsaksinriktad be-
handling, t.ex. genterapi eller genmodifierande behandling och enzymsubsti-
tution som bedoéms Oka i en nara framtid. Vid manga sjukdomar dar orsaksin-
riktad behandling saknas har sjukdomsspecifik symtomatisk behandling,
riktade screeningundersdkningar, andningsstodjande behandling och tra-
ningsprogram stor effekt pa bade livskvalitet och livslangd for patienterna.
Genom uppféljning av t.ex. hjart- och andning/lungfunktion kan manga kom-
plikationer forhindras och associerade sjukdomstillstand upptéckas tidigt.
Grunden for detta ar ofta en korrekt diagnos. Det ar darfor av storsta vikt att
patienter tidigt bedéms vid enheter med tillrdcklig kompetens om varje sjuk-
dom och lampliga utredningsmojligheter.

Idag bedrivs vard av patienter med neuromuskulér sjukdom vid bade lans-
och regionsjukhus. Tva enheter bedriver hogspecialiserad vard for barn med
neuromuskuléra sjukdomar i Sverige, Stockholm och Géteborg.

Medicinsk beskrivning och vérdkedjan

Initial bedémning

Muskelsjukdomar &r mycket varierande i symtomdebut, symtombild och
symtomprogression. Det vanligaste symtomet ar muskelsvaghet som ibland
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varierar 6ver tid. Alla med misstankt neuromuskulér sjukdom bor undersokas
vid klinik med tillgang till specialistlakare i neurologi (barn eller vuxen). En
pataglig svarighet med att diagnosticera neuromuskuldra sjukdomar utgors av
att symtomen ar svarbedomda och i vissa fall ar utredningsvéagen styrd av an-
nat an svaghet i extremiteter/bal, t.ex. av svaljproblematik (via 6ron-nasa-
hals), hjartsjukdom (kardiologi), kontrakturer, kavusfot, skolios (ortopedi),
eller andningssvikt (lungmedicin). | vissa fall aktualiseras patienten via kli-
nisk genetik (men da typiskt med en identifierad genetisk variant som bak-
grund). For barn forsvaras bedomningen av motoriken ytterligare av den na-
turliga utvecklingen — en till synes forsenad motorisk utveckling kan
egentligen vara en progressiv sjukdom med tilltagande svaghet. Symtom un-
der nyfoéddhetsperioden kréaver sarskilda diagnostiska insatser som ar omfat-
tande och maste ske skyndsamt.

Om basal neurologisk undersdkning inte kan faststalla diagnos och miss-
tanke om neuromuskular sjukdom kvarstar, remitteras patient ofta till region-
sjukhus. Medvetenheten och kunskapen om neuromuskuldra sjukdomar &r
emellertid otillracklig, ojamnt fordelad 6ver landet och det rader dessutom
stor brist pa neurologer och i synnerhet barnneurologer.

Bristen pa specialister med neuromuskular kompetens medfor att varden
fordrojs eller uteblir for manga patienter. Darfor bor patienter med misstanke
om neuromuskulér sjukdom dar diagnos inte kunnat faststéllas remitteras till
NHVe med sérskild kompetens och erfarenhet av neuromuskuléra sjukdo-
mar.

Muskelbiopsidiagnostik

Preparation och analys av muskelbiopsi & komplex och utgor en viktig del i
diagnostiken da den kan identifiera sjukdomsspecifika forandringar eller
klassificera undergrupp av muskelsjukdom. Den kan ocksa faststalla sjuk-
domspaverkan pa proteinniva och anvéandas for utvardering av behandlingar
vid t.ex. Duchenne och metabola myopatier. Muskelbiopsitagning ar ocksa
ofta indicerad vid ett flertal andra sjukdomar som drabbar muskler i skiftande
grad (t.ex. mitokondriesjukdomar, inlagringssjukdomar, andra metabola sjuk-
domar, oklara kardiomyopatier och vaskulit) och ar darmed ett viktigt verk-
tyg for differentialdiagnostik. Utifran fragestallning ar metodvalet mycket
viktigt for resultatet dar fryssnittning ofta ar att foredra, eftersom det mojlig-
gor histokemiska undersokningar av muskeln, men paraffininbdddning och
elektronmikroskopi maste ocksa finnas till hands. For att kunna gora en kva-
litativt bra beddmning av muskelbiopsin kréavs manga ars subspecialisering
inom muskelpatologi, vilket idag bade neurologer och patologer uppnar ge-
nom framst upplarning hos erfaren muskelpatolog. Eftersom en sammanvégd
beddmning ofta ar viktig ar ett ndra samarbete mellan kliniker och muskelpa-
tolog angelaget. Darfor bor muskelbiopsidiagnostik ske pa enhet dar man har
sarskild kompetens inom omradet och dar etablerade metoder for muskeldia-
gnostik anvands.

Genetisk utredning

GENOMLYSNING AV VARDOMRADET NEUROMUSKULARA SJUKDOMAR SOM NATIONELL HOGSPECIALISERAD VARD
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Vid misstanke om specifika sjukdomar (t.ex. SMA, Duchenne och Dystrofia
Myotonika) utfors riktad genanalys vilket finns tillgangligt pa avdelningar
for klinisk genetik vid universitetssjukhusen. Annars tas mer ospecifika ge-
netiska prover (helexom/helgenomsekvensering (WES/WGS) med speciell
undersokning av kdnda gener for muskelsjukdomar (“muskelpanel’”) och en
rad andra metoder. Dessa undersdkningar genererar ofta genetiska varianter
vars betydelse noga maste varderas tillsammans med kliniska fynd. Bedém-
ningen av resultat fran helgenomanalyser bor darfor utforas vid NHVe ef-
tersom den oftast kraver gemensam bedémning av ldkare specialiserade pa
neuromuskul&ra sjukdomar, bioinformatiker, molekyl&rbiologer, och ibland
patologer.

Ovrig utredning och multidisciplinar bedémning

Ovrig diagnostik och utredning sd som neurofysiologiska undersokningar
(sérskilt vid ovanliga neuromuskuléra sjukdomar), MR-tolkningar av skelett-
muskulatur, hjartutredningar och andningsutredningar, men aven operativa
ingrepp (t.ex. stérre och komplexa sen- och muskelingrepp) samt re-/ habili-
teringsinsatser ar aven de komplexa atgarder som kraver specifik erfarenhet
av patientgruppen inom definitionen. Idag ligger ansvaret for denna vard hu-
vudsakligen pa universitetssjukhusen men andningsutredning for vuxna finns
t.ex. vid 28 kliniker i landet och habilitering och rehabilitering finns oftast lo-
kalt for barn och inom priméarvard eller vid lanssjukhus for vuxna. Givet att
de neuromuskuléra sjukdomarna &r heterogena och ofta utgors av ovanliga
subgrupper av sjukdomar som alla kan ha olika sjukdomsbild och vardbehov,
ar initierad kunskap om utvecklingen av neuromuskuléra sjukdomar mycket
viktig for att kunna satta in ratt atgarder vid ratt tidpunkt och gora en prognos
av patientens framtida behov. Darfor forordar sakkunniggruppen att patienter
enligt definitionen av nationell hogspecialiserad vard vid neuromuskulara
sjukdomar ska bedomas minst en gang vid NHVe.

Sjukdomsmaodifierande behandling

Stora framsteg har skett avseende gendiagnostik vilket medfort att genterapi
eller genmodifierande behandling kan erbjudas till vissa diagnosgrupper,
t.ex. spinal muskelatrofi (SMA). Sjukdomsmodifierande och framtida gene-
tiska behandlingar ar dock fortfarande sallsynta och mycket dyra. For att
kunna utvérdera behandlingsresultat pa lang och kort sikt och darmed avgora
vilka patienter som har mest nytta av behandlingen &r det viktigt med syste-
matisk och enhetlig uppféljning, vilket idag saknas.

Sammantaget anser sakkunniggruppen, givet komplexiteten i ovan beskri-
ven vard dar ofta multidisciplinar kompetens behdvs for att utreda, stalla dia-
gnos, behandla och félja upp, att det finns goda skal till att inratta fyra nat-
ionella enheter for att sakerstalla jamlik vard och ge majlighet till utveckling
av omradet.
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Vardvolymer

I kvalitetsregistret Neuromuskuléra sjukdomar i Sverige (NMiS), med sepa-
rata register for olika sjukdomar, kan vardgivare registrera patienter. NMiS
ar nystartat och registreringen av patienter ar darfér &nnu inte komplett. Upp-
skattning av patientantalet inom definitionen baserar sig déarfor pa publice-
rade prevalenssiffror och erfarenheter och uppskattning fran ett fatal center i
Sverige. Extrapolerat till hela landet skulle det innebara 60—70 patienter med
neuromuskular sjukdom inom definitionen per 100 000 invanare.

Behovet av muskelbiopsier uppskattas till ca 1500 biopsier/ar (inklusive
biopsier vid misstanke om myosit som utgor cirka hélften). Forslagsvis delar
framtida NHVe upp vissa omraden av muskelbiopsidiagnostiken mellan sig.
Antalet WGS/WES arligen uppskattas till cirka 500 undersékningar per ar.

Utover muskelbiopsier och genetiska utredningar uppskattar sakkunnig-
gruppen att det finns ett behov av cirka 800 nybesok for diagnostiska utred-
ningar arligen. Férutom nybesok kommer det initialt finnas en stor puckel
med vardbesck eftersom alla personer med en neuromuskular sjukdom inom
definitionen har ratt till en bedémning vid ett NHV.

Forskning

Forskning i Sverige kring den vard som beskrivs i underlaget &r vittomfat-
tande och inbegriper bl.a. genetiska studier for att identifiera nya varianter
kopplade till olika fenotyper av neuromuskular sjukdom; morfologiska och
histokemiska studier av muskler kopplade till genotyp och fenotyp; beskriv-
ning av nya fenotyper kopplade till existerande sjukdom; komorbiditet vid
neuromuskular sjukdom samt studier baserade pa patientens upplevelse av
varden och sin sjukdom.

En koncentration av den vard som beskrivs i underlaget skulle underlatta
och oka forutsattningarna for forskning. Dels skulle patientantalet 6ka, dels
Okar chanserna att de registreras i kvalitetsregister (Neuromuskulara sjukdo-
mar i Sverige, NMiS) da de remitteras till NHVe. Ytterligare en aspekt ar att
om det finns NHVe som ger expertkunskap om diagnostik och uppfdljning sa
kan det 6ka forutsattningarna for att nya forskningsprojekt etableras pa olika
nivaer aven utanfor NHVe. Exempelvis kan en koncentrerad multiprofession-
ell bedémning med aterkoppling till kollegor pa lokal niva ge underlag for
forskning och utveckling inom omradet.

Internationell utblick

En genomgang av hur varden av patienter av neuromuskulara sjukdomar ar
uppbyggd i Danmark, Norge, Storbritannien, Italien och Kanada visar att
stora delar av framforallt diagnostik och &ven regelbundna uppféljningar ar
centraliserade till enheter specialiserade pa neuromuskulara sjukdomar. Vi-
dare har dessa enheter ofta ett tydligt radgivande uppdrag till vriga varden. |
Danmark finns forutom de tre universitetssjukhusen, som har det 6vergri-
pande ansvaret for varden av patienterna med neuromuskulér sjukdom, dven
ett center specialiserat pa rehabilitering som bade vardar och ger radgivning.
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Framatblick

Overgripande beskrivning av verksamheten pd ett
natfionellt cenfrum

NHVe ska kunna ge snabb konsultation for att sdkerstalla ett kvalitets- och
tidsméssigt jamstéallt omhandertagande under utredningen och behandlingen
av neuromuskuléra sjukdomar. For radgivning angaende akut sjuka patienter
bor en cirkulerande jourverksamhet mellan NHV-verksamheterna inrattas.

Diagnostik

Vid misstanke om neuromuskulér sjukdom men dar diagnos inte kunnat stal-
las ska vardgivaren remittera patienten till en NHVe for vidare utredning.
Oaktat detta foreslas att all analys av muskelbiopsier i samband med utred-
ning av neuromuskulér sjukdom utférs av NHVe. NHVe bor vid behov
kunna erbjuda snar biopsitagning efter kontakt tagits. Fordelen med att samla
muskelbiopsidiagnostiken ar att sarskild kompetens inom muskelpatologin,
vilket bade neurologer och patologer bast uppnar genom upplarning av erfa-
ren muskelpatolog, kan byggas vid de nationella enheterna. Det blir da lattare
att underhalla denna kompetens samt astadkomma kunskapsoverforing mot
remitterande enheter. Det finns idag en brist pa subspecialiserade barn- och
vuxenneurologer och muskelpatologer i landet. Det &r darfor av stor vikt att
NHVe har en langsiktig planering for forsorjningen for dessa nyckelfunkt-
ioner.

NHVe ska ocksa vara ansvariga for att tolka analyser av helgenomsekven-
seringar vid misstanke om neuromuskular sjukdom och ska i samrad med kli-
niska genetiker ansvara for uppdatering av genpaneler for WGA/WES. For-
delen med att koncentrera detta till nationella enheter &r att den komplexa
analysen, som ofta genererar genetiska varianter vars betydelse noga maste
varderas tillsammans med kliniska fynd, da kan bedémas i ett multidiscipli-
nart team bestaende av lakare, specialiserade pa neuromuskuldra sjukdomar
tillsammans med t.ex. bioinformatiker och molekylarbiologer. Vidare fore-
slas NHVe vara en referens for radgivning och vagledning for annan genetisk
utredning — sérskilt i en primér utredningssituation dar somliga sjukdomstill-
stand missas vid WGS/WES medan andra i normalfallet mest effektivt pavi-
sas via WGS/WES.

Med ratt radiologisk kompetens kan MR ge en indikation om vilken
neuromuskulér sjukdom det handlar om (framforallt primér muskelsjukdom)
da vissa sjukdomar har en helt specifik fordelning av vilka muskler som ar
forandrade. Tolkningen av MR kan vara enkel, men kan ocksa vara kompli-
cerad och krédva en stor erfarenhet av den som bedomer bilderna. Givet de
manga olika muskelsjukdomarna och fatalet patienter for varje sjukdom &r
det viktigt att beddmningen och tolkningen av MR-bilder av muskler koncen-
treras sa att kompetens och erfarenhet av manga patienter kan bevaras och
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byggas upp. Darfor forordar sakkunniggruppen att framtida NHVe ska kunna
erbjuda tolkning av MR-bilder av muskler. Behovet uppskattas till 100-200
undersokningar per ar och sakkunniggruppen bedémer inte det som nodvan-
digt att alla NHVe har denna kompetens. Forslagsvis kan tva-tre NHVe med
specialintresserade radiologer samarbeta om diagnostiken via MDK och
Svensk forening for muskuloskeletal radiologi skulle kunna arbeta fram ett
grundprotokoll.

Vid behov ska NHVe dven vara behjalplig med neurofysiologisk under-
sokning. Elektromyografi (EMG), neurografi, repetitiv nervstimulering och
enkel-fiber EMG &r basutbudet avseende neuromuskular diagnostik. Detta
maste finnas pa alla neurofysiologiska avdelningar (universitetssjukhus) for
att mota utredningsbehovet av akut sjuka patienter med misstanke om t.ex.
myosit, akut neuropati (Guillain Barré syndrom), myastenia gravis eller ALS.
Déremot &r det ett antal undersokningar vid ovanliga neuromuskuléra sjukdo-
mar som endast innefattar ett fatal patienter per ar i Sverige t.ex. exercisetest,
analys av misstankt periodisk paralys och undersdkning av patient med gene-
rell eller lokaliserad muskelfiberaktivitet (t.ex. Stiff person och Isaacs
syndrom). Det finns &ven neurofysiologiska undersékningar som kan vara
svara att utféra och tolka (sarskilt hos barn). NHVe ska darfor kunna skrad-
darsy undersokningar efter fragestallning och vara medvetna om deras be-
gransningar.

Multidisciplinar bedémning

Personer med neuromuskulér sjukdom inom definitionen (med eller utan dia-
gnos) ska bedémas minst en gang samt till viss del foljas upp och behandlas
vid NHVe.

Ett flertal, men langt ifran alla neuromuskulara sjukdomar kan dven drabba
hjartat. D& symtom pa hjartsjukdom &r mycket svarvarderad hos patienter
med neuromuskuldra sjukdomar krévs regelbundna undersékningar med
bland annat hjartultraljud och langtids-EKG och arbetsprov. Ibland kan aven
MR hjérta bli aktuellt. NHVe ska kunna erbjuda kardiologisk bedémning,
uppfoljning och information om hur hjértat kan paverkas av den specifika
sjukdomen. Sjalva undersékningarna kan i manga fall goras lokalt men
NHVe bor tolka resultat av genomférda undersdkningar och bedéma hur den
fortsatta uppféljningen och behandlingen bor se ut. Behandling med lakeme-
del och/eller pacemaker eller implanterbar defibrillator (ICD) kan ocksa ofta
skatas lokalt men i samrad med NHVe som t.ex. bedomer nar prognosen ar
sa dalig att det ar rimligt att avveckla behandlingen. NHVe bor ha en kon-
sultfunktion gentemot 6vriga sjukhus och primarvard, sarskilt inom uppfélj-
ningen av patienter med kognitiva storningar (t.ex. Dystrofia Myotonika) dar
patienter ofta uteblir. Da diagnostiken forbattras i snabb takt och nya behand-
lingsmetoder introduceras behdver behandlande kardiolog ha stor kdnnedom
om sjukdomarna och dess potentiella hjartpaverkan. Det finns idag en brist
pa kardiologer med kompetens inom neuromuskulara sjukdomar, och det ar
viktigt att NHVe langsiktigt sakerstaller tillgang till dessa.
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Den nedsatta muskelkraften vid neuromuskuléra sjukdomar kan &ven ge
andningssvikt vilket leder till 6kad morbiditet och mortalitet. Manga ganger
maste utredning och behandling med andning pabdrjas innan diagnos erhal-
lits. Ansvarig barn-/vuxenneurolog bedémer, i samrad med fysioterapeut och
lunglékare vid NHVe, vilka patienter med neuromuskul&r sjukdom som be-
hover andningsuppfoljning och informerar dem pa vilket satt andningen kan
paverkas nu och i framtiden av deras specifika sjukdom och vilka symtom
som &r viktiga att ge akt pa. NHVe ska exempelvis foresla utredningar och
kunna utféra nattliga andningsregistreringar (polygrafier eller polysomnogra-
fier) och fysiologiska undersokningar (spirometri). Avancerad andningsgym-
nastik med utprovningar av specifik andningsunderstddjande och sekretmobi-
liserande behandling ska kunna erbjudas av NHVe.

Genom att koncentrera bedémningen av vilka patienter med neuromusku-
lar sjukdom som maste utredas och ibland sjélva utredningen och behand-
lingen av andnings- och hjartproblematik till ett fatal NHVe skulle kun-
skapen om nar och hur man bor félja specifika sjukdomstillstand 6ka. Detta
mojliggor i sin tur att behandling kan pabdrijas elektivt och polikliniskt och
att akuta inlaggningar i manga fall kan undvikas.

NHVe ska utforma en individuell habiliterings- eller rehabiliteringsplan ut-
ifran en multiprofessionell kartlaggning: Lakare med habiliterings- eller re-
habiliteringskompetens och neurolog eller barnneurolog bedémer stadiet av
grundsjukdomen samt prognos beroende pa samsjuklighet eller annan indivi-
duell aspekt och behov av 6vrig medicinsk insats. Fysioterapeut (for barn och
vuxen) bedomer fysisk funktionsformaga avseende rérelseapparaten och
lungfunktion och arbetsterapeut (fér barn och vuxen) bedémer t.ex. ADL-
formaga och handfunktion. Logoped bedomer rost-, tal- och svéljféormaga
och dietist ger specifik kostvagledning med hansyn tagen till medicinsk be-
handling. Neuropsykolog gor bedémning av kognitiv funktion. | teamet skall
ocksa inga socionom/kurator som bedomer behov kopplade till patientens so-
ciala och psykologiska funktion och som ocksa kan uppmarksamma anhori-
gas eventuella stodbehov, samt sjukskoterska som kartlagger patientens om-
vardnadsbehov och hjélper till med kontakter med andra vardgivare.

Behandling
NHV-enheter ska i samverkan ansvara for stallningstagande till och uppf6lj-
ning av genetisk och andra sjukdomsmodifierande behandlingar. Sjalva be-
handlingen kan i vissa fall utforas regionalt, i andra fall begréansas till ndgot
eller nagra NHVe utifran exempelvis inbdrdes 6verenskommelse mellan
NHVe eller enligt Radet for nya terapiers (NT-radets) riktlinjer. NHVe ska
ocksa ansvara for att for att en nationell uppfoljningsregim utarbetas och an-
vands for att utvardera behandlingseffekt vid infoérandet av en ny behandling.
Patienter med neuromuskuldra sjukdomar blir inte séllan aktuella for orto-
pedisk behandling. Oavsett genes har symtom som muskelsvaghet, mus-
kelimbalans, spasticitet etc. stor effekt pa rérelseorganens funktionsniva.
Ofta foljer den ortopediska behandlingen ett monster dar man bérjar med ro-
relsetraning och annan icke operativ behandling (gipsar, skenor, korsetter
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etc.) for att senare i vissa fall utmynna i operativ behandling. For att denna
vard ska kunna bedrivas pa basta satt ar det viktigt att behandlingen utfors av
ett team inkluderande fysioterapeut, arbetsterapeut, ortopedingenjor och orto-
ped. Behandlingarna ar ofta resurskravande och langvariga. Den ortopediska
behandlingen av NMS-patienter sker pa regionsjukhusen men NHVe ska
konsulteras vid stora kravande operationer da det kan foreligga risker avse-
ende andning och hjartfunktion och i specifika fall &ven anestesikomplikat-
ioner i samband med kirurgi hos dessa patienter.

Kontakter med remittenter och andra vardgivare

Kontakt med remittenter bor ske med remissforfarande, men dven via mail
och telefon mellan olika yrkesgrupper. Vid ett patientbesdk gors en utred-
ningsplan som ocksa skickas till patienten samt funktionsbedémning, som bi-
fogas remissvar till remittent. Utredningsteamet vid NHVe ger underlag for
lokalt behandlingsteam eller enskilda vardgivare pa patienternas hemort. Pa
detta satt kan NHVe i forlangningen ge god och patientnara vard.

Patienter med komplexa behov har manga olika vardkontakter som ofta
inte har rutiner for samarbeten och patienten sjalv eller dennes vardnadsha-
vare har inte alltid formagan eller ork att sjalv bevaka sina intressen. Kontak-
ten med myndigheter eller andra organisationer kan for patienten pa flera satt
vara forsvarad, da kunskapen dar saknas om ovanliga sjukdomar. NHV-
enheterna bor darfor aktivt inhamta kunskap om vardens organisation pa pa-
tienternas hemort. Sistnamnda kartlaggning ar en mycket viktig aspekt da
t.ex. remissvagar, avtal mellan vardgivare, olika organisationsformer, kom-
munikationer och tillgang till hjalp har stor betydelse for dessa patienter.
Varje NHVe bor dérfér ha en koordinator i verksamheten for samverkan med
andra samhallsaktorer (Forsakringskassan, Arbetsformedlingen, kommun,
skola och patientorganisationer m.m.).

Forskning, utbildning och utveckling

NHVe ska medverka till att skapa nationella behandlings-/uppféljnings-re-
kommendationer och skapa riktlinjer for behandling och handldggning vid
t.ex. narkos, graviditet och forlossning. En viktig forskningsuppgift, som
mdojliggors av en koncentration av patienter ar att kartldgga ovanliga folj-
der/komplikationer till de vanligare neuromuskuldra sjukdomarna. NHVe har
har en viktig uppgift att arbeta for att alla patienter med definitiv diagnos re-
gistreras i det nationella kvalitetsregistret NMiS.

Framtida NHV-enheter ska kunna vardera nya metoder och skalor for dia-
gnostik och uppfdljning och de ska tillsammans utarbeta enkéter for att samla
in data om hur patienterna upplever varden. Enheter for NHV bor erbjuda ut-
bildningar for remitterande vardgivare inom deras huvudsakliga upptagnings-
omraden, med majlighet for yrkesvisa traffar, i den man det inte tillgodoses
av det nationella natverket for neuromuskuléra sjukdomar.
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Forslag ftill sarskilda villkor

Namnden for nationell hogspecialiserad vard beslutar om vilka sarskilda vill-
kor som ska galla for tillstanden. Generella villkor regleras i foreskriften for
nationell hogspecialiserad vard.

Sakkunniggruppen ansvarar for att ta fram forslag till sérskilda villkor for
respektive omrade. Forslagen ska aterspegla definitionen och i viss man vara
vagledande vid tilldelning av tillstdnd. De foreslagna sarskilda villkoren for
aktuellt tillstand kan komma att justeras av namnden nér beslut om tillstand

fattas.

Kompetens och resurser

Kritisk medicinsk kompetens
(IGkare)

L&kare, med sarskild kunskap och erfarenhet av barn och vuxna
med neuromuskuldra sjukdomar, inom féljande specialiteter:
e  Barn- och ungdomsneurologi med habilitering
e Neurologi
e Rehabhabiliteringsmedicin (inkl. kompetens inom vux-
enhabilitering)
Barn- och ungdomskardiologi
Kardiologi
Lungsjukdomar
Klinisk genetik
Klinisk patologi
Klinisk neurofysiologi
Radiologi
Ortopedi inkl. kompetens i barnortopedi
Oron-, nés- och halssjukdomar
Anestesi och intensivvard
L&kare med kompetens att géra sémnutredningar

Andra typer av krifisk kompe-
fens (t.ex. sjukskdterska, kura-
tor, psykolog, fysioterapeut
med specialkompetens)

Samtliga kompetenser ska ha sdrskild kunskap och erfarenhet av
patientgruppen:
e Arbetsterapeut (barn/vuxen)
Fysioterapeut (barm/vuxen)
Logoped
Dietist
Psykolog/neuropsykolog
Kurator
Koordinator
Sjukskdterska (barn/vuxen)
Biomedicinsk analytiker
Genetisk vagledare med specialkompetens inom mus-
kelsjukdomar

Kritiska medicinska resurser
(utrustning, lokaler etc.)

MR

Neurofysiologi

Patologlab med kompetens fér muskeldiagnostik

Genetfiskt lab

Andningsmottagning som kan utféra nattliga andningsregistre-
ringar under sémn (sémnlab) samt spirometri (andningsfysiologi)

BIVA/IVA-platser
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Andra omréden (ffa medi-
cinska) som &r en férutsatt-
ning for att den utredda var-
den ska kunna bedrivas

Barn- och ungdomspsykiatri samt psykiatri

Tandvard (inkl. tandl@kare, tandhygienist, bettfysiolog)
Gastrokirurgi

Obstetrik och gynekologi med sérskild kunskap, sarskilt vid behov
av andningsstéd hos mamman

Neonatologi

Bioinformatiker/molekylarbiolog med specialkompetens p& mus-
kelsjukdomar

Kritiska diagnostiska metoder

MR-diagnostik
Biopsitagning
Patologi for muskelbiopsidiagnostik med etablerade metoder,
exempelvis:

e Histokemi inkl. immunohistokemi

e Fryssnittning

e Paraffininbdddning

e Elektronmikroskopi
Mitokondriell diagnostik
Genetisk diagnostik
Neurofysiologiska undersdkningar inklusive exercisetest
Hjartdiagnostik (MR, UL, Idngtids-EKG)
Andningsutredning med nattliga registreringar

e  Polysomnografi/polygrafi (sémn och andning)

Behandling som behdver fin-
nas men som inte &r definie-

rat som NHV (t.ex. medicinsk,
kirurgisk, interventionell radio-

logi)

Gastrostomi/PEG

Tracheostomi

Implantation pacemaker/implanterbar defibrillator (ICD)
Botoxbehandling

ADL-beddmning

Rehabilitering (sarskilt anpas-
sad fill behovet)

Kompetens, lokaler och utrustning fér funkfionsbeddmning och
viss hj@lpmedelsutprovning.

Ovrigt (krav p& NHVe att ut-

veckla t.ex. vardplaner etc.)

NHVe ska gemensamt ansvara for en jour for rddgivning angd-
ende akut sjuka patienter.

Det ska finnas madjlighet fill patienthotell, dven for férdldrar/anhd-
riga.

NHVe ska registrera patienter i nationellt register.

NHVe ska ha adekvata forskningsresurser.

NHVe férvantas ta fram mulfidisciplindr behandlings- och rehabi-
literingsplan (vérdplan) for varje enskild patient.

NHVe ska gemensamt utarbeta enkat for patienter och remit-
tenter.

NHVe ska ansvara fér adekvat dverrapportering av patienter fill
remitterande enheter samt f6lja upp patientrapporterade matt.
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Konsekvenser av
rekommendationen

Socialstyrelsens beslut féregas av en bred remiss och beredning for att saker-
stalla att koncentration av den foreslagna varden inte ska ge stora negativa
konsekvenser for halso- och sjukvardssystemet. Beredningsgruppen (B1) ut-
gar fran sakkunniggruppernas underlag och remissvaren for att géra en 6ver-
gripande analys av systemeffekterna, framforallt formagan att bedriva akut
sjukvard.

Infor namndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhamta ett ytt-
rande fran en av regionerna utsedd beredningsgrupp (B2). Beredningsgrup-
pen ska tillsammans representera foljande perspektiv: lanssjukvard, akut
vard, universitetssjukhusvard och medicinsk fakultet. Systemkonsekvenser
t.ex. paverkan pa akutsjukvarden, patienttransporter samt utbildning och
forskning far beaktas vid en fordelning av tillstandet/tillstinden om det ar for
att sakerstalla patientens bésta.

Sakkunniggruppens konsekvensanalys

Patientperspektiv (vardkvalitet, Patientsdkerheten beddms 6ka av en koncentration,
fillgdnglighet, ndrhet etc.) t.ex. d& hjartdiagnostik, och utredning av andnings-
funktion kan ske mer systematiskt och av vardperso-
nal som traffar manga patienter inom samma sjuk-
Overvager méjligheten och fill- domsgrupp.

gdangen till NHVe nackdelen

Likas& kunskap om komplikationer och utveckling a
med o6kat avstdnd/resor? kdsd Kunskap om kormpixanoner viveckling av

funktionsnedsattning vid de méanga olika sjukdomistill-
stdnden forvantas 6ka inom en NHVe, dd fler patien-
ter beddoms av ett f&tal experter.

Vérd samlad under NHV kan ge battre majlighet ill
konsultation fér remittenter och tydligare remitterings-
vagar fér bade I&kare och patient.

Vérd samlad under NHV kan ge minskat behov av ut-
omlandsvard for valdigt sdllsynta diagnoser och for-
battrad rddgivning och filltro och trygghet.

En koncentration av beddmning av bdde barn och
vuxna fill barn- och vuxenenheter inom samma NHVe
skulle vidare 6ka méjligheterna fill kunskapsutbyte
mellan barn- och vuxenl&kare, ett behov som férvan-
tas 6ka da fler och fler med neuromuskuldra sjukdo-
mar 6verlever Idngt upp i dldrarna.

Koncentration av viss vard till NHVe innebdr Idngre

resvagar for patienter. Patientrepresentant i SKG un-
derstryker att de flesta patienter ar viliga att resa for
att f& fillgdng fill expertis om just sitt sjukdomstillsténd.

Idag ér det breda vardbehovet fér patientgruppen
splittrat med kompetenser pd olika hall. En koncent-
ration till NHVe gér att patienter kan & flera behov fill-
godosedda p& samma stdlle.
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Dock kan det vara jobbigt for patienterna att traffa
s& manga personer samtidigt och det tar tid for att
gora alla bedémningar, ofta flera dagar, sarskilt dé
patienten inte maktar med att géra allt pd kort tid.

En resa till annan ort innebdr ofta behov av att bo p&
patienthotell, &ven foér férdldrar och anhdriga och as-
sistenter.

Pé&verkan pd utbildning, kun-
skaps- och kompetenséverféring

Vad hdnder med de enheter
som ev. blir av med viss vard?
Finns det n&gra negativa konse-
kvenser fér de enheter som kom-
mer att bedriva nationell vard?

Samling av olika specialister och professioner inom
neuromuskuldra sjukdomar fill NHVe kan 6ka kun-
skapsoverféringen dem emellan. En NHVe far dessu-
fom eftt tydligt utbildningsansvar inom och utanfér
NHVe, f.ex. genom mdjlighet till randning och vidare-
utbildning for olika yrkeskategorier. Detta kommer
stérka kompetenséverféringen frén NHV till remitte-
rande vardgivare.

En koncentration av varden kan dock innebdra en
risk for forlorad kompetens hos remittenter, vilken
dock bdér kunna kompenseras med ovanndmnda for-
delar.

P&verkan pd forskning (t.ex. fors-
karutbildning, forskningsmerite-
rade medarbetare, kliniska prév-
ningar)?2

En koncentration ger ett bredare och mer komplett
forskningsunderlag (for t.ex. epidemiologiska studier
mm.) och nationella patientregister kan f& battre
t&ckningsgrad och déarmed kvalitet, vilkket framjar
forskningssamarbete séval mellan olika NHVe som
mellan NHVe och remittenter.

Risk for minskad forskning (minskat incitament och
mojlighet) pd& icke-NHVe.

P&verkan pd& nérliggande omrd-
den

Ar det ndgot som fr&ings undan
om detta omréde blir NHVe?

Risk for minskad kompetens vid icke-NHVe for patien-
ter med neuromuskuldra sjukdomar som inte omfattas
av definitionen av neuromuskuldra sjukdomar inom
NVH.

En koncentration av vérden kan eventuellt leda fill
undantréngningseffekter initialt d& ménga patienter
inom definitionen ska undersdkas, t.ex. vid ultraljud av
hjartat, I&dngtids-EKG o. dyl. Manga av dessa under-
sékningar kan dock ske lokalt i samrdd med NHVe.

Risk for undantréngning av befintliga patienter om
det kommer ett stort antal nya patienter fill NHVe fér
diagnostik/uppfoljning.

Eventuella konsekvenser for
akutsjukvard fér detta omréde i
stort.

Blir en 6kad volym en ékad be-
lastning for akutsjukvérden p&
NHVe?

Beskriv ocksd konsekvenserna
for akutverksamheterna om
denna vard férsvinner frén sjuk-
husen.

Akuta inldggningar forvantas att minska fill f&ljd av f6-
rebyggande arbete i form av t.ex. vérdplaner, tydlig
rédgivning, hjé@rtuppfdlining och andningsstod.

Ingen stérre pdverkan for dvrigt; dessa fillstdnd ar sal-
lan akuta

Det @r viktigt att NHV kan bist& 6vriga vérden med
rddgivning vid akuta tillstdnd hos dessa patienter.

P&verkan pd vardkedjan

Kommer den vardkedja som
finns idag att pdverkas? T.ex. att

Eventuellt hoppas regionsjukhuset dver och vardgiva-
ren remitterar direkt till NHVe.
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|anssjukhuset hoppar dver reg-
ionsjukhuset ndr en diagnos ska
konfirmeras och remitterar direkt
till NHVe?

En koncentration av vérd till NHVe och ddrmed
battre uppfdlining av patienterna kan férebygga
onddiga inldggningar och féljdsjukdomar,

NHVe med vdaldefinierat uppdrag ger tydligare och
snabbare remitteringsvéagar.

Verksamhetsperspektiv (konse-
kvenser av utékad/minskad
verksamhet pd& vardkvalitet, re-
sursforbrukning, kostnader, kom-
petensforsdrining etfc.)

Paverkan pd planering, ledning
och kontroll av verksamheten
pd ett satt som leder till att kra-
ven pd& god vard i HSL upprétt-
halls. Inkludera &ven ett resone-
mang som gdller p&verkan for
remittenten.

Behdver vardgivaren investera i
ndgot som inte finns idag? Med-
for det 6kade kostnader att an-
svara for NHVe?2 Observera att
samverkan mellan fillstdndsinne-
havare och remittenter regleras i
féreskrifterna.

Stérre volymer och flera olika beddmningar av pati-
enter med neuromuskuldra sjukdomar som samlas vid
NHVe kommer krdva en komplicerad administration
for att samla och koordinera alla vardatgdrder. Det
kommer krévas en koordinator och dérmed ytterli-
gare ekonomiska resurser. Det innebdr ocksd eventu-
ellt en 6kad ekonomisk belastning fér remitterande
regioner.

En koncentration av vérden av neuromuskuldra sjuk-

domar kan goéra det |attare att attrahera specialister
och d&rmed att planera verksamheten pd& nationella
enheter.

Genom ett samlat omh&ndertagande kan den totala
tids&tgdngen for varje patient kortas

De aktiviteter som framtida NHVe férvantas utféra for-
utom sjdlva varden (t.ex. hdlla i kvalitetsregister och
utveckla vardprogram) kommer kréva resurser.

Innehavare av NHV-tillstdnd kommer beh&va resurs-
fillskott for att klara fillstrdmning av fler patienter. Verk-
samheten vid framtida NHVe kommer initialt att f&
6kade vardvolymer fill félid av att alla patienter inom
definitionen har ratt till en beddmning vid en NHVe. Li-
kasd férvantas sjdlva NHV-reformen leda il att fler
patienter fér korrekt diagnos (eller diagnos dverhu-
vudtaget), vilket i sig kan &ka patientantalet.

Detta och I6pande verksamhet enligt beskrivningen
framdatblick ovan innebdr en risk fér undantréngnings-
effekter p& NHVe — dvs. att annan vard som tar
samma resurser i ansprdk far std tilbaka. Dock inne-
bdr NHV-uppdraget en tydlighet i vad som férvantas
av NHV vilket gér det I&ttare att planera verksam-
heten och férebygga flaskhalsar genom att ha ratt
resurser och kompetens.

Eventuella konsekvenser for sjuk-
fransporter

Ar patienterna i behov av sér-
skilda sjuktransportere Akuta el-
ler planerade?

Ingen stérre skillnad mot idag, men vissa patienter far
en langre resvag till den NHVe som denne besoker.

Samlade utredningar gér att man kan minska antalet
fransporter/resor.

Planerade transporter. De flesta kan resa med van-
liga fardmedel, dock behdver vissa andningsstdd un-
der resan i form av egen hemrespirator.

Riksfardtjanst — planeras.

Forutsattningar att utdka aktuell
verksamhet och framftidsvisioner

Finns det anledning att tro att
vardvolymerna kommer att for-
andras dver dren med tanke pd

Den I6pande verksamheten sGsom den beskrivs i
framdatblick inklusive kravet att alla patienter inom de-
finitionen har ratt till minst en beddmning vid NHV in-
nebdr att patientvolymerna kommer &ka, sdrskilt i bor-
jan av en NHVe:s verksamhet. Sammantaget krdvs
det allts& att en utdkning av verksamheten vid de
vardenheter som blir NHVe.
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medicinsk utveckling p& omrd-
det. Paradigmskifte pd géng?
Kan en fidsaspekt Idggas in?
Om man har skdl att tro aft det
inom snar framtid kommer att
behdévas fler centra dn dagens
rekommenderade antal.

| framtiden férvéntas patienter inom definitionen 6kai
antal ill féljd av ldngre dverlevnad tack vare bétire
och nya behandlingar och battre uppfdljning, vilket i
sin tur kommer dka vardbehovet.

Nya folidsjukdomar kan upptackas pd grund av ex-
empelvis biverkningar.

En koncentration av vérd och samarbete mellan olika
NHVe kommer fram&ver att ge en battre nationell
Overblick éver hela sjukdomsgruppen.

Ovriga kommentarer:

En koncentration av varden férvéntas ge minskade
kostnader for akuta inldggningar pd IVA till folid av
battre uppfdlining av andnings- och hjartfunktion hos
patienterna.
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Uppfdljning och utvardering

Tillstandsinnehavarna av nationell hogspecialiserad vard ansvarar for upp-
foljning av sina verksamheter (egenkontroller) samt for inlamning av arsrap-
porter till Socialstyrelsen. Arsrapporterna ska utga fran verksamhetens egen-
kontroll. Socialstyrelsen ansvarar for fordjupad utvérdering av tillstanden for
nationell hogspecialiserad vard.

Sakkunniggruppen ansvarar for att ta fram de uppféljningsmatt som de an-
ser relevanta for den vard som foreslas ska koncentreras (definitionen). Upp-
foljningsmatten ska utga fran nedan mall. Uppfdljningsmatten kan komma att
justeras av Socialstyrelsen i dialog med framtida tillstandsinnehavare.

Uppfoljnings- .. ..
ppioining Beskrivning Kalla
matt
Antal patienter som remitteras till NHVe samt
information om:
Bakgrundsmdtt Aldersférdelning

Tillganglighetsmatt

Tillganglighetsmatt

Medicinskt resultat

K&nsférdelning
Remitterande region

Andel av ovan och antal patienter dar fol-
jande &tgdrder utfors:

1. muskelbiopsidiagnostik

2. tolkning av helgenom/helexom se-
kvensering (WGS/WES)

3.  bedbdmning infér genetisk och andra
sjukdomsmodifierande behandlingar

4. uppfdlining av genetisk behandling
och andra sjukdomsmodifierande
behandlingar som f.ex. enzymsubsti-
fution och stamcellsbehandling

5. Antal sammanfattningar/vérdplaner/
epikriser som skickats till inremitte-
rande /vardinstans

Tid frdn remiss till bedémning

Tid fr&n remiss till ovanstdende &tgdrder

Andel patienter som f&tt diagnos under ett ka-
lenderdr
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Referenser

Sakkunniggruppen har inte genomfort nagon strukturerad litteratursokning
som undersoker fragestallningen om koncentration av viss vard inom omra-
det neuromuskuléra sjukdomar. Deras bedomning utgar fran internationell ut-

blick, klinisk erfarenhet och kunskap om den svenska sjukvardens struktur
inom omradet.
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Deltagare i sakkunniggrupp

Stockholm-Gotlands sjukvardsregion: Martin Engvall, specialist i neurologi
Sydostra sjukvardsregionen: Olof Danielsson, specialist i neurologi

Norra sjukvardsregionen: Bettina Herm, specialist i barnneurologi med habi-
litering

Sodra sjukvardsregionen: Henrik Duppe, specialist i ortopedi med inriktning
barnortopedi

Sodra sjukvardsregionen: Annika Lundkvist Josenby, specialist i pediatrisk
fysioterapi

Vastra sjukvardsregionen: Christopher Lindberg, specialist i neurologi &
Lars Klintberg, specialist i kardiologi och internmedicin

Uppsala-Orebros sjukvardsregion: Agneta Markstrom, specialist i lungmedi-
cin

Patientforetradare: Lise Lidback, Neuro
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Om nationell
hégspecialiserad vard

Den 1 juli 2018 genomfordes andringar i halso- och sjukvardslagen
(2017:30), HSL, som innebdr en ny beslutsprocess for den nationella hogspe-
cialiserade varden. | 2 kap. 7 § HSL definieras nationell hogspecialiserad
vard som offentligt finansierad halso- och sjukvard som behover koncentre-
ras till en eller flera enheter men inte till varje sjukvardsregion for att kvali-
teten, patientsakerheten och kunskapsutvecklingen ska kunna uppratthallas
och ett effektivt anvandande av halso- och sjukvardens resurser ska kunna
uppnas.

Vid bedémningen av om en atgard ska utgora nationell hogspecialiserad
vard ska hansyn sarskilt tas till om varden ar komplex eller sallan férekom-
mande och om den kraver en viss volym, multidisciplindr kompetens eller
stora investeringar eller medfor htga kostnader (se 7 kap. 5 8 HSL).

Syftet med att koncentrera den hogspecialiserade varden nationellt &r att
det ska leda till 6kad kvalitet och sékerhet for patienterna. En ¢kad samord-
ning av specialiserade sjukvardsinsatser bor aven ge battre forutsattningar for
en jamlik vard i hela landet och ett mer effektivt resursutnyttjande.

For varden innebar denna nivastrukturering en majlighet att profilera sig
inom olika omraden och bygga upp olika specialistcentra. Ett storre patient-
underlag for en hogspecialiserad verksamhet skapar nddvéndiga forutsatt-
ningar for att bedriva hég-kvalitativ forskning, utbildning och rekrytera
spetskompetens.

Socialstyrelsen samarbetar med regionernas system for kunskapsstyrning i
halso- och sjukvard och engagerar profession och patientrepresentanter i ar-
betet med att definiera vilken vard som ska anses vara av nationell karaktar.

Hansyn ska tas till hela vardkedjan. Riktlinjer, vardprogram, vardresultat
och register-data ska beaktas i definition av vardomraden och framtagande av
kunskapsunderlag for nationell hogspecialiserad vard.

Arbetsprocessen for att nivastrukturera varden pa nationell niva bestar av atta
steg: lagga till en dokumentreferens (658/2020-4)

Steg 1 Steg 2 Steg 3
NPO ger Sakkunnig- Remiss av
forslag pa grupper underlaget och
vardomraden tar fram konsekvens-
att genomlysa underlag analys

Steg 4
Socialstyrelsen
tar beslut om
vad och antal
utférare

Steg 8 Steg 7 Steg 6
Tillstanden foljs Namnden tar Beredning av
upp och beslut om ansokningar
utvarderas tillstand infor beslut

Steg 5
Regionerna
ansoker om

tillstand
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Representanterna i nationella programomradet (NPO) forvantas ha sarskilt
god kunskap inom sitt vardomrade for att kunna ge underlag till steg 1 i ar-
betsprocessen. NPO ansvarar for uppgiften att ta fram forslag pa vardomra-
den som ska genomlysas samt att ge forslag pa personer till de sakkunnig-
grupper som i steg 2 tar fram underlag infor beslut om nationell
hogspecialiserad vard.

NPO ska inhdmta kunskapsléget nationellt och internationellt och dérefter
foresla omraden som skulle kunna utgéra 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 rehabi-
literande insats) vid ett visst halso- eller sjukdomstillstand har Socialstyrelsen
tagit fram kriterier som arbetet ska utga ifran.

Sakkunniggruppens huvuduppdrag ar att beskriva den del i vardkedjan
som ar aktuell for nationell hogspecialiserad vard samt rekommendera hur
manga enheter denna vard bor bedrivas pa. Sakkunniga ska ha ett nationellt
perspektiv med patientens bésta som framsta malsattning.

Sakkunniggruppernas underlag skickas ut pa en bred remiss. Socialstyrel-
sen sammanstaller inkomna synpunkter och darefter kan sakkunniggruppen
komplettera sitt underlag eller gora eventuella fortydliganden.

Sakkunniggruppens underlag och remissvar ldmnas 6ver till en bered-
ningsgrupp vars uppdrag &r att sékerstélla att koncentration av den foreslagna
varden inte ska ge stora negativa konsekvenser for hilso- och sjukvardssyste-
met.

Efter beredning beslutar Socialstyrelsen vilken vard som ska nivastrukture-
ras samt antalet vardenheter i landet som far bedriva den tillstandspliktiga
varden.

Namnden for nationell hogspecialiserad vard beslutar om vilken/vilka reg-
ion/regioner som ska fa bedriva definierad vard pa nationell niva. Infor
namndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksa att inhdmta ett yttrande fran
en av regionerna utsedd beredningsgrupp.
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