Genomlysning av
vardomrdadet osteogenesis
Imperfecta som nationell
hégspecialiserad vard

Sakkunniggruppens underlag
Remissversion



SOCIALSTYRELSEN Dnr 12954/2019 2(30)

Forord

I detta underlag genomlyser sakkunniggruppen for osteogenesis imperfecta
(O]) vardomrédet OI och ldmnar sitt forslag till nationell hogspecialiserad
vard. Sakkunniggruppens forslag remitteras 6ppet for synpunkter fran alla in-
tresserade. Genom att fa in synpunkter pd sakkunniggruppens forslag i pro-
cessen, mojliggdrs en bredare konsekvensanalys.

Infor Socialstyrelsens beslut om vad som ska utgdra nationell hdgspeciali-
serad vard och pa hur méanga stéllen varden ska bedrivas, kommer dven en
beredningsgrupp att ldmna ett yttrande utifran underlaget, inkomna syn-
punkter och konsekvensanalysen.

Socialstyrelsen leder arbetet med att koncentrera mer av den hogspeciali-
serade varden pa nationell nivd 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 dr att beskriva den eller de delar i vard-
kedjan som &r aktuell for nationell hogspecialiserad vard samt rekommendera
hur ménga enheter denna vard bor bedrivas pa. Sakkunniga ska ha ett nation-
ellt perspektiv med patientens bésta som frimsta malsittning.
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Ordlista

Benmatrix  Del av benvédvnad innehallande kollagenfibrer

BI Basildr impression

BMD Bone mineral density

de novo

variant Genmutation som uppstatt i en fordlders konscell eller under
embryogenesen

DI Dentinogenesis imperfecta

MDK Multidisciplindr konferens

NHV Nationell hogspecialiserad vard

NHVe Nationell hogspecialiserad vardenhet

Ol Osteogenesis imperfecta

WES Whole exome sequencing

WGS Whole genome sequencing
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Sammanvagd beddmning

Sakkunniggruppen foreslar efter genomlysning av vardomradet osteogenesis
imperfecta (OI) att det som framgér av definitionen nedan ska utgora nation-
ell hogspecialiserad vard och bedrivas vid tre vardenheter enligt foljande
uppdelning:

* En enhet
— utfor genetisk diagnostik vid misstanke om OI
— utfor ortopediska ingrepp vid OI (oavsett alder)
— vardar barn med OL.

* Tva enheter vardar vuxna med OI, varav en ocksa utfor genetisk dia-
gnostik av OI.

En nationell hogspecialiserad virdenhet som vardar vuxna kan samlokali-
seras med enheten som vérdar barn.

Defekten 1 benmatrix gor att bade ortopedisk behandling och ldkemedels-
behandling av benskorhet ar sérskilt komplext vid vard av patienter med OI.
Det ir séllan forekommande vard som kréaver en viss volym och multidisci-
plindr kompetens. Véarden ar multidisciplinér eftersom den kraver bland an-
nat specialister 1 klinisk genetik, neurologi, ortopedi och endokrinologi lik-
som fysioterapeut, arbetsterapeut och ortopedtekniska ingenjorer. Vid
enheten som ansvarar for barn kridvs dven specialister 1 pediatrik.

Sakkunniggruppen anser att vardvolymen motiverar att varden koncentre-
ras. For att undvika undantrdngning av exempelvis annan endokrinologisk
vard och med hinsyn till tillgdngligheten for patienterna med OI ska delar av
vardkedjan koncentreras till tre enheter, varav en ska omhéinderta barn. Till
enheten som vardar barn koncentreras ocksé ortopedisk kirurgi av vuxna med
Ol eftersom dessa ingrepp dr mycket lika eller delvis utfors av samma opera-
tor pa barn och vuxna.

Konsekvenserna av att koncentrera virden ar dvervigande positiva. Det
blir till exempel mdjligt att utveckla kunskap och forskning pé ett mer struk-
turerat sdtt 4n idag. Alla patienter med Ol kommer att {4 minst en bedémning
vid en nationell hogspecialiserad vardenhet och en vardplan, vilket kommer
att utveckla vdrden dven pé patienternas hemorter. Dessutom kommer pati-
entsidkerheten 6ka och samhéllskostnaderna troligtvis att minska nir bedom-
ningen av frakturer pé langa rorben koncentreras till en enhet.

Vidare bedoms akutsjukvérden inte paverkas nimnvért av en koncentrat-
ion. Patienter med akuta frakturer kommer ofta att kunna behandlas pd hem-
orten, med rad fran en nationell hogspecialiserad vardenhet.

Sakkunniggruppen bedomer att en koncentration av foreslagen vérd inte
kommer att orsaka undantrangningseffekter i ndgon storre omfattning pa om-
kringliggande omraden.
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Forslag till definition av nationell
hégspecialiserad vard

Genetisk diagnostik och bedomning

Genetisk diagnostik/utredning vid misstinkt OI (utan kind &rftlig for-
andring)

En forsta bedomning av patienter med OI-diagnos (oavsett alder)

Vid misstanke om OI intrauterint ska nationell hogspecialiserad var-
denhet (NHVe) konsulteras

Vid misstanke om OI vid fodsel ska skelettrontgenbilder av nyfodd
bedomas av NHVe

Likemedelsbehandling

Barn med OI och vuxna med OI typ III, klinisk bild som vid typ III
och svérare former av OI typ IV som bedomts av NHVe vara i behov
av lakemedelsbehandling skall behandlas och f6ljas upp enligt in-
struktion frdn NHVe.

Ortopediska ingrepp

All elektiv ortopedisk kirurgi som syftar till att forebygga frakturer
eller korrigera/forebygga felstéillningar i rygg och rorben hos barn
med OI och vuxna med OI typ III, klinisk bild som vid typ III och
svérare former av OI typ IV, ska utforas vid NHVe.

Alla frakturer av langa rorben och rygg hos barn med OI och vuxna
med OI typ III, klinisk bild som vid typ III och svarare former av OI
typ IV, ska bedomas av NHVe for beslut om var och hur frakturen
ska behandlas.

Korsettutprovning

Stillningstagande till och utprovning av korsett for barn

GENOMLYSNING AV VARDOMRADET OSTEOGENESIS IMPERFECTA SOM NATIONELL HOGSPECIALISERAD VARD
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Antal enheter

Varden i ovanstdende definition ska utforas pa tre NHVe enligt uppdelning
nedan (Fig. 1).
e Vard av barn ska koncentreras till en enhet (barnenhet). Denna enhet
ska dven utfora alla ortopediska ingrepp pa vuxna inom definitionen.
e Den genetiska diagnostiken ska utforas vid tvd NHVe, varav den ena
ska vara samma enhet som ansvarar for barn med OI.
e Bedomningen av vuxna med OI och ldkemedelsbehandling av vuxna
med OI ska utforas vid tva NHV-enheter (vuxenenheter). En av vux-
enenheterna skulle kunna samlokaliseras med barnenheten.

Barnenhet Vuxenenhet Vuxenenhet

Barn

Beddémning

Genetisk diagnostik

Likemedelsbehandling Bedomning

Korsettutprovning

Beddmning

Vuxna & Barn

Genetisk diagnostik Lakemedelsbehandling

Lakemedelsbehandling

|
/
/
/

Ortopediska ingrepp och
frakturbedémning

Figur 1. Fordelning av ansvar pa tre nationella enheter. En enhet ska ansvara for
all vard av barn dér dven ortopedi och genetisk diagnostik av vuxna utfoérs. Bedom-
ning och likemedelsbehandling av vuxna ska koncentreras till tva enheter varav en
ocksa ska utfora genetisk diagnostik.
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Avgransningar

I Socialstyrelsens arbete att tillsammans med sakkunniggrupper (SKG) ge-
nomlysa vard som ska bedrivas som nationell hogspecialiserad vard kan
SKG ocksa identifiera omrdden som bor nivastruktureras inom varje sjuk-
vardsregion. Nedan foljer de omrdden som SKG for OI identifierat:

1. Ultraljud hos foster dér OI misstinks bor koncentreras pa regional
niva

2. Forlossningar av barn som misstdnkts ha OI bor koncentreras pa
regional niva.
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Bakgrund

Medicinsk beskrivning och vardkedjan

Osteogenesis imperfecta ar en sillsynt medfodd bindvévssjukdom med stor
variabilitet nér det géller svirighetsgrad och med symptom fran manga delar
av kroppen. Incidensen ar 1/10 000-20 000 nyfédda. Diagnosen &r klinisk,
inkluderande radiologi, men sdkerstills med genetisk utredning. Nya sjuk-
domsorsakande varianter rapporteras kontinuerligt. For nirvarande

finns sjukdomsorsakande varianter 1 18 olika gener beskrivna som orsak till
OI dir de vanligaste resulterar i nedsatt kollagenproduktion eller defekt kol-
lagen. En for liten méngd kollagen, eller avvikande struktur och funktion pd
bildat kollagen, kan leda till flera olika symptom fran bl.a. ben, senor, led-
band och hud men dven blodkérl och hjartklaffar, lungor och 6gats binde-
hinna. Vanligt &r varierande grad av benskorhet med frakturer, skelettfelstill-
ningar och skelettsmértor samt overrorlighet i leder. Komplikationer 1 hjérta
och lungor forekommer vid OI och kan leda till 6kad morbiditet och mortali-
tet. Hos cirka 25 % finner man blddnings- och koagulationsrubbningar. And-
ningssvikt dr den vanligaste dodsorsaken och associerad fram for allt med
thoraxdeformitet, dér brostkorgen blir for trang och andningsmuskulaturen
ddrmed far samre funktion. Eventuell skolios komprimerar ytterligare lung-
volymen. Sammantaget leder detta till hypoventilation och &dven obstruktiv
somnapné. Cirka hélften far horselnedséttning och det ar vanligt med olika
tandproblem dér ca hilften har dentinogenesis imperfecta (DI), och det dr
okad risk for bettstorningar och avsaknad av tandanlag. Vidare kan skelett-
och ledbandsproblem leda till motorisk paverkan.

Sedan 1979 har Ol delats in i 4 typer (typ I-IV) utifrén klinisk svarighets-
grad och rontgenfynd. Framsteg i1 genetisk diagnostik har lett till upptickten
av nya mer ovanliga mutationer i olika gener och en genetisk indelning i flera
typer som oftast inte kliniskt kan sérskiljas. Den svéraste formen av OI (typ
IT) dr inte forenad med Overlevnad pd grund av extremt skort skelett och
lunghypoplasi (underutvecklade lungor). Vid svar/medelsvar OI (typ III/typ
IV) fods barnen med benbrott och/eller bojda extremiteter. Vid lindrig OI
(typ 1) stiills diagnosen ofta senare i barndomen eller vuxenlivet. Aven vid de
lindrigare formerna kan patienterna fa problem med blamérken, 6verbdjliga
leder, skora missfargade tinder, horseln samt 6gonen och deras 6gonvitor
kan vara bla vid lindrig OI.

Vid svérare form av Ol stélls diagnosen oftast redan intrauterint via ult-
raljudundersokning eller tidigt efter fodseln. Vid misstanke om OI remitteras
den blivande modern till fostermedicin for vidare utredning med upprepade
ultraljud och ibland lagdos CT med 3D rekonstruktion. Granskning av ske-
lettinriktad specialist (genetiker, radiolog) dr extremt vardefullt for diagnos
och genetisk utredning gors ofta da eller vid fodseln. Denna fostermedicinska
beddmning anser sakkunniggruppen bor ske pa regional nivd. Om medelsvér
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eller svar Ol-form konstaterats sa forloses barnet med kejsarsnitt och forsik-
tigt handhavande. Redan inom forsta levnadsdygnet bor hela kroppen rontgas
for att lokalisera frakturer s att dessa kan immobiliseras och adekvat smart-
lindring ges. Bilderna bor beddomas av kunnig barnradiolog dir dven fore-
komst av suturben, basilar impression och kotkompressioner bedoms. I denna
alder ldker frakturerna pé ca en vecka.

Genetisk diagnostik

Diagnosen stélls genom att pavisa en eller tva sjukdomsorsakande varianter
med molekyldrgenetisk testning i ndgon av de kinda generna for OI. Ca 90
procent av dessa varianter finns i gener som kodar for kollagen. Sjukdoms-
bilden kan variera mellan individer med samma genvariant och dven inom
samma familj. Det vanligaste neddrvningsmonstret for Ol dr autosomalt do-
minant, som t.ex. for de gener som kodar for kollagen, men det forekommer
dven autosomalt recessiva former av Ol. De svaraste formerna av OI orsakas
1 praktiken av de novo-varianter eller varianter nedirvda frin fordldrar eller
en fordlder som enbart bar mutationen i en del av sina konsceller.

Genetisk diagnostik utfors 1 diagnostiskt och prognostiskt syfte. Den utfors
ofta med en sa kallad Ol/osteoporospanel som innehaller kdnda gener for OI.
Det finns idag mer &n 1500 kénda sjukdomsorsakande varianter fordelade 1
18 olika gener. Den genetiska diagnostiken kan vara komplex och ofta pavi-
sas genetiska varianter vars betydelse noga méste virderas tillsammans med
kliniska fynd. Resultatet av den genetiska analysen bor darfor bedomas i ett
multidisciplinért team bestdende av ldkare med kunskap om OI, lékare speci-
aliserade inom genetik, bioinformatiker, samt molekylarbiologer. Korrekt be-
domning underléttas av att tolkningen utfors av laboratorier med erfarenhet
av den genetiska analysen av gener kopplade till OI och av sjélva sjukdomen.
Detta motiverar att den genetiska diagnostiken centraliseras till enheter dér
dessa kompetenser kan samlas. En svarighet med centralisering ér de for nir-
varande relativt ldnga svarstiderna jamfort med de kommersiella laboratori-
erna. Detta, parat med att tekniska problem kan intridffa avseende instrument
och bioinformatiska pipe-lines, motiverar att tvA NHVe for genetisk dia-
gnostik inrédttas for att minska sarbarheten. I de fall dér det finns en genetiskt
verifierad diagnos 1 sldkten kan regionala enheter med DNA-prov bekréfta
diagnos hos symptomatiska sléktingar.

Multidiscipliniir bedomning

Det dr viktigt med multidisciplindr teamuppfoljning framforallt under barn-
domen och med individualisering av ldmpliga bedomningar och rekommen-
dationer inklusive av intervallen mellan bedomningar. Patienter med OI ska
bedomas avseende t.ex. bentithet, felstdllningar, 6verrorlighet, andning,
koagulation, horsel och tdnder. Kunskap om hur symtombilden utvecklas
over tid vid olika former av OI 4r mycket viktig for att kunna anpassa be-
domningen utifrdn aktuell problematik och dirmed forebygga uppkomst av
komplikationer utan att ha onddiga kontroller. Av denna anledning 4r det

GENOMLYSNING AV VARDOMRADET OSTEOGENESIS IMPERFECTA SOM NATIONELL HOGSPECIALISERAD VARD
SOCIALSTYRELSEN



SOCIALSTYRELSEN Dnr 12954/2019 12(30)

viktigt att patienter, bade barn och vuxna kommer till en enhet som har vana
av att bedoma dessa patienter. Ménga kontrolleras idag pa lanssjukhus eller
pa regionsjukhus. Detta innebér att manga patienter kan fa sin behandling i
sin hemregion och da aldrig triffa ett multidisciplinirt team inriktade péd Ol.
Givet ovanligheten av sjukdomstillstdndet ar det vanligt att vuxna som har
lindrig OI inte har ndgon behandlande ldkare. Det finns ett Ol-team for barn
vid Karolinska Universitetssjukhuset i Solna. Det finns inget uttalat team for
vuxna med Ol men méinga remitteras till Akademiska sjukhuset 1 Uppsala.

Likemedelsbehandling

Benskorheten som dr karaktéristisk for OI kan behandlas (men dnnu inte bo-
tas) med likemedel som forhindrar bennedbrytning eller 6kar nybildning av
ben. Behandlingen av benskorhet hos vuxna och barn med OI bor koncentre-
ras till experter pd omradet av flera skal.

Det finns ett antal likemedel som himmar nedbrytning av benmassan
sédsom bisfosfonater och RANKL-antikroppar (denosumab), och andra som
okar benmassan sasom paratyroideahormon (teriparatid) och sklerostinan-
tikroppar (romosozumab). Dessa ger en effektiv reduktion av frakturincidens
ndr det giller vanlig benskorhet, osteoporos, hos kvinnor och mén. Bisfos-
fonater dr den mest anvéinda behandlingen vid OI hos barn och leder till
minskad smérta, forbattrad rorlighet, 6kad bentéithet (bone mineral density,
BMD) och minskning av benbrott och kan bromsa skoliosutveckling. Hos
vuxna ses paverkan pé bentithet men effekten av bisfosfonater pé frakturrisk
hos vuxna ir fortfarande omdebatterad. Aven studier av teriparatid och
denosumab har visat pa en positiv effekt pa bentithet hos vuxna, men antalet
randomiserade studier dr mycket fa. For barn dr andra mediciner dn bisfos-
fonater som anvédnds hos vuxna @nnu bara testade i forskningsstudier eller har
bedomts som oldmpliga. En koncentration av dessa patienter skulle 6ka moj-
ligheten att delta i multi-nationella 1dkemedelsstudier, vilket skulle kunna bi-
dra till béttre och nya ldkemedelsbehandlingar for bdde vuxna och barn med
OL

Indikationen for behandling och huruvida Ol-patienter svarar pa behand-
ling skiljer sig markant fran osteoporospatienter i 6vrigt. Erfarenhet av att be-
doma patienter med OI 4r a och 0 om man ska forstd hur dessa patienter ska
behandlas. Komplexiteten ligger inte bara i sjilva bentidtheten utan framfor-
allt 1 kvaliteten pd benmatrix hos Ol-patienter. Till exempel kan det vara ak-
tuellt med bisfosfonatbehandling vid normal bentéthet hos Ol-patienter med
frakturer och det ér inte heller sékert att ldkemedelsbehandlingen minskar
fraktur-incidensen hos Ol-patienter. Ol-patienter som star pa bisfosfonatbe-
handling eller annan behandling som syftar till att 6ka benmassan maste
dessutom foljas mycket noga da en dverbehandling kan leda till hypermine-
ralisering och 6kad frakturrisk. Enbart 1dg bentdthet utan symptom (smérta,
kotkompressioner, flera frakturer) behover oftast inte behandlas hos barn
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men ska foljas. For att kunna jdmfora bentédthetens utveckling ar det avgo-
rande att upprepade métningar gors pa samma kvalitetskontrollerade utrust-
ning varje gang med tillgang till aldersmatchade referensvirden.

Barn har svért att svélja tabletter och kapslar och dven vuxna med svér Ol
kan ha problem med detta. De bisfosfonater som finns i tablettform tas upp
déligt frdn mag-tarm-kanalen och har stark affinitet till slemhinnan i mat-
strupe och magsick, vilket dkar risken for magkatarr eller magsar. Pa barn
ges behandlingen dérfor som intravendst dropp via inopererad intravends
port. Sjdlva portséttningen kréver erfarenhet av barn med OI da det dr kom-
plicerat att sva dessa patienter som dessutom kan ha koagulationsrubbningar
och mycket skora kérl.

Likemedelsbehandling med bisfosfonat ges numera till barn vid svar Ol
(typ IlI-fenotyp) redan fran nadgra ménaders alder och behandlingen fortsitter
till avslutad langdtillvaxt. Vid medelsvar form (typ [V-fenotyp) anvénds 13-
kemedelsbehandling vid multipla frakturer i langa roérben, kotkompressioner
eller skelettsmértor och vid lindrigare typ (typ I-fenotyp) vid progredierande
kotkompressioner, skelettsmértor eller tita frakturer.

Hos vuxna ges fortsatt behandling med benspecifika likemedel om patien-
terna fortsétter drabbas av frakturer eller minskar signifikant i benmassa. Vid
de svarare typerna av Ol innebér detta ibland livslang behandling med ldke-
medel, ddr kunskap om OI och benmetabolism krivs for att veta om man kan
gora uppehdll med behandling. For den oftast mildare OI typ I kan diagnosen
ibland komma i vuxen alder, och beroende pa svérighetsgrad kan dven typ 1
OI behova behandling med benspecifika lidkemedel bade i barndom och i
vuxenlivet, &ven om manga kan ha manga ar som vuxna utan att behdva la-
kemedelsbehandling.

Ortopedkirurgisk behandling med teleskoperande mdirgspikar
Da skelettet hos OI patienter &dr svagt i forhallande till musklerna uppstar ofta
felstdllningar i rorbenen i armar och ben. Dessa felstéllningar kan korrigeras
med hjélp av uppritning av benet med teleskoperande spikar som forlédngs av
tillvaxten hos barnets skelett. Uppkomna frakturer hos barn med OI kan
ocksa behandlas pé detta sétt. Skelettet hos Ol-patienter dr ibland vildigt
skort och kurverat och operationsmetoden med teleskoperande spikar kriaver
sérskild operationsutrustning. Operationsmetodiken &dr i ménga fall olik an-
nan ortopedkirurgisk teknik. Detta stéller stora krav pé erfarenhet av sjdlva
ingreppet och en forstaelse for nér kirurgi dr aktuellt for att uppna ett gott re-
sultat och undvika onddiga operationer. Vidare ar forutsdttningarna for om-
vardnad, sovning och smirtlindring samt mobilisering alla komplexa vid OI
med risk for t.ex. malign hypertermi vid narkos, vilket d&ven det kréver stor
vana och erfarenhet av patientgruppen.

Sedan 1990-talet har majoriteten av de Ol-patienter som opererats for frak-
turer eller profylaktiska uppritningar och armering gjort detta pa Karolinska
Universitetssjukhuset 1 Stockholm dér erfarenhet ddrmed kunnat byggas upp.
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Det har ocksa gjort att operationsmetoderna har utvecklats s som tidig pro-

fylaktisk uppréttning och mérgspikning med teleskoperande mirgspik. Detta
har bidragit till att det totala antalet operationer kunnat minskas, sarskilt hos

de yngre barnen som ju numera blir tidigt opererade profylaktiskt.

Kirurgisk behandling av ryggdeformiteter

Forekomsten av ryggdeformation hos patienter med OI ar hog. Skoliosut-
veckling beror pa OlI-typ och har en stark koppling till benskorhet. Progres-
siva kurvor innebér balansforlust, progressiva brostdeformiteter, smérta, ned-
satt lungfunktion och kraver s smaningom kirurgisk stabilisering, vanligtvis
runt puberteten. Kirurgisk behandling av dessa deformiteter kan vara svar
framst pd grund av délig benkvalitet och deformitetsstyvhet. Problem som
ofta kan uppsta &r att ben gar sonder vid operation, att inlagda implantat gar
sonder och som foljd av detta utebliven korrigering. Tillkommande proble-
matik &r att brott pa och glidning av kotkroppar i lindryggen &r vanligare hos
patienter med OI 4n i befolkningen 1 Gvrigt.

Nya operativa metoder och instrumentarium kan ge béttre stabilitet. For att
kunna utveckla bittre operationsmetoder for deformiteter vid dessa séllsynta
tillstand behdvs det en koncentration av patientgruppen. Ytterligare en anled-
ning till att koncentrera dessa patienter &r att det som ortopedkirurg vid sjuk-
hus med litet befolkningsunderlag ar svart att halla sig uppdaterad kring ki-
rurgiska metoder och eftervard for denna forhallandevis lilla patientgrupp.

Bedomning av frakturer

Felaktig behandling av frakturer 1 rygg och ldnga rorben (arm och ben) kan
leda till felstéllning med risk for funktionsnedséttning och dkad risk for flera
frakturer. Om patienten immobiliseras ldngre dn nddvindigt kan detta ocksd
forvérra benskorheten och oka risken for nya frakturer. Savil sjélva kirurgin
som foljande immobilisering stiller diarfor hdga krav pé specifik kunskap om
OL. Vid dessa typer av frakturer hos Ol-patienter ska déarfor behandlande 1a-
kare pa hemorten konsultera ansvarig ortoped pA NHVe for rad kring hur och
var (hemortssjukhus, regionsjukhus eller NHVe) frakturen bor behandlas.

Korsettbehandling

P& grund av skelettets skorhet var korsettbehandling av ryggdeformiteter vid
OI lange en omdjlighet. Med bisfosfonatbehandling och noggrann klinisk
uppfoljning dr laget idag ett annat. For att behandlingen ska kunna genomfo-
ras framgéngsrikt kravs forutom sjélva Ol-teamet en ortopedingenjor med
kunskap om OI hos barn och erfarenhet av korsettbehandling. Darfor foror-
das att all korsettutprovning sker inom NHVe.

Genom att koncentrera ovanstdende vardatgirder till NHVe kan alla med
OI oavsett hemregion fa tillgng till en expertbeddmning av sina behov.
Detta formodas leda till att patienterna far ett bittre omhindertagande och 1
forlangningen férre frakturer och férre kirurgiska ingrepp inklusive férre fel-
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aktiga sadana. En koncentration av dessa patienter skulle ocksa 6ka mojlig-
heten att kvalitetsutveckla varden. Det ér en patientgrupp med en ovanlig
sjukdom och utvecklingen av varden skulle gynnas av att vissa ldkare och an-
nan véardpersonal skulle fa traffa fler patienter med Ol.

Vardvolymer

Sakkunniggruppen gor foljande volymskattningar for vardatgérderna fore-
slagna att definieras som NHV. Genetiska utredningar vid misstanke om OI
uppgér till hogst ett hundratal arligen varav cirka en tredjedel utgors av ana-
lys av anlagsbédrare (omfattas ej av NHV-definitionen). Antal barn som konti-
nuerligt behandlas med ldkemedel mot benskorhet vid OI uppgar till knappt
90 patienter per ar och for vuxna &r siffran ca: 100 per &r men forvintas oka
da fler barn med svér OI tack vare béttre diagnostik, behandling och uppfolj-
ning lever lingre 4n tidigare.

Elektiva operationer med profylaktisk uppritning av felstillningar (med te-
leskoperande spikar) gors pa ca 5 barn per ar (ungefar 10 operationer/ar).
Varje operation kan omfatta flera segment t.ex. lar- och underben eller 6ver-
och underarm i samma seans. Till dessa ingrepp kommer ocksé spikbyten
som dr ungefar 5 operationer/ar. Antal dylika elektiva ortopediska ingrepp
hos vuxna dr svért att uppskatta men det ror sig otvivelaktigt om férre in-
grepp an pa barn. Likasa ar antalet ryggoperationer pad patienter med OI
mycket fi (max 1 per/ar). Start av korsettbehandling &r 1-3 barn/ar ungefir.

Vid akuta frakturer hos patienter med OI ska NHVe konsulteras. Sakkun-
niggruppens uppskattning ér att drygt 100 patienters (varav 5-10 vuxna) ront-
genbilder kommer att behova bedomas avseende handlaggning pd NHVe el-
ler pa annat sjukhus. Uppskattningsvis kommer ungefar 5-10 av dessa att
behdva opereras vid NHVe.

Samtliga patienter med OI, som enligt definitionen av NHV ska f4 minst
en bedomning av sina behov vid NHVe uppskattas till ca: 800-1000 patienter
varav ca: 180 dr barn (<18 ar).

Ol/benskdrhetsteamet for barn vid Astrid Lindgrens barnsjukhus/Karo-
linska universitetssjukhuset bedomer barn fran hela landet och har {for nirva-
rande 140 aktuella barn och ungdomar <18 ars dlder med OI eller stark OI-
misstanke.

Forskning

Forskning rorande OlI-patienter bedrivs i Sverige idag endast i Stockholm
och Uppsala. Stockholm som har ett uppbyggt team kring barn och Uppsala
som tar emot vuxna patienter med OI fran hela landet samarbetar kring bade
grundforskning och klinisk forskning sdsom uppfoljning av bisfosfonatbe-
handling, margspikning och behandling med anpassade skor och fotbdddar
mot 6verbojliga leder. Vidare studeras t.ex. ocksé tandfordndringar och bett-
utveckling hos barn med OI med och utan bisfosfonatbehandling. For att i
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framtiden fa forutsittningar att fortsitta bedriva en bra forskning och mojlig-
gora for fler patienter att vara med i studier dr koncentration av varden 6nsk-
vérd.

For nirvarande finns inget kvalitetsregister for Ol 1 Sverige. Det har funnit
diskussioner om att starta ett kvalitetsregister for Ol-patienter. Ryggkirur-
giska operationer rapporteras till kvalitetsregistret Swespine. Att koncentrera
varden skulle kunna bidra till utvecklingen av ett kvalitetsregister for OI-
patienter.

Internationell utblick

I vara nordiska grannlénder har varden av Ol-patienter koncentrerats till viss
del, oftast pa informell basis utifrén personligt intresse av kliniker och fors-
kare och ibland mer formaliserat. I Norge gors beddmningar av Ol-patienter i
alla aldrar pa ett stille (Enhet under kompetenscentrum for séllsynta diagno-
ser) som ocksa bistdr med radgivning, emedan all behandling sker vid uni-
versitetssjukhusen. Kirurgin &r 1 stort koncentrerad till en nationell behand-
lingstjanst for medfodda deformiteter vid Oslo Universitetssjukhus. I Finland
beddms och behandlas i viss méin de flesta barn med svar Ol 1 Helsingfors
och vuxna och barn med lindrigare OI skots oftast via universitetssjukhusen.
Likasd 1 Danmark &r det oftast universitetssjukhus som skoter patienter med
OL. Klinisk genetik vid Rigshospitalet sorjer for genetiska utredningar och
vid samma sjukhus sker teamuppfoljning av vuxna och barn med OI. Team-
uppfoljning finns ocksé vid universitetssjukhusen i Odense (vuxna) och Ar-
hus och till sistndmnda 4r ocksé kirurgi pd barn med OI koncentrerat.

I resten av Europa ser det lite olika ut men pa manga stdllen har man kon-
centrerat bade vdrden av barn och vuxna med OI. Det som skiljer ldnderna at
ar hur mycket man valt att koncentrera. Pa vissa stillen endast den genetiska
utredningen medan andra stéllen har koncentrerat mer vard. Oaktat hur
mycket av varden som ldnderna valt att koncentrera sa finns mellan ett halvt
och tre Ol-center per 10 miljoner invénare 1 Frankrike, Nederldnderna, Eng-
land, Italien, Portugal och Polen emedan Tyskland endast har ett inofficiellt
center 1 KSln och stor variation i hur virden dr organiserad i olika Bundeslén-
der.
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Framatblick

Overgripande beskrivning av verksamheten pd ett
nationellt centrum

Framtida NHVe ska kunna ta emot patienter enligt definitionen. De ska
ocksé kunna fungera som stod for hemorten dé patienten i de flesta fall kom-
mer att vardas pa hemorten.

Genetisk diagnostik

Alla patienter med missténkt OI ska erbjudas genetisk diagnostik. Om det
inte finns en kind sjukdomsorsakande variant i sldkten skall analysen och
tolkningen av provsvar ske vid NHVe. En molekyldrgenetisk verifierad dia-
gnos krivs for att kunna erbjuda prenataldiagnostik till de individer som 16-
per risk for att fa ett affekterat barn. Tidpunkten for genetisk vigledning

dér frdgor om bl.a. familjebildning, arftlighet och prenataldiagnostik lyfts bor
helst ske innan en eventuell graviditet. Darfor ar det viktigt att denna vagled-
ning erbjuds till alla unga vuxna individer med Ol inklusive familjemedlem-
mar.

Funktionsbedomning

Alla patienter med OI oavsett alder ska beredas mojlighet att komma till en
NHVe och dé fa en vardplan med sig hem dir det ska framgé vilken vard
som planeras samt hur, var och nir virden ska f6ljas upp. Det viktigaste vid
detta besok ar att tidigt kunna komma in med rétt behandling till patienten
och att forédldrar/ dldre nydiagnostiserad patient far individanpassad informat-
ion om OI och alla dess aspekter.

Vad géller barn med OI s& gors efter remiss fran hemorten en individuali-
serad vardplanering vid NHVe. Dérefter vidtar (koordinerat av barnsjuksko-
terska och barnskoterska) en multiprofessionell teambedomning (i dagvard).
Barnlikare bedomer helhetsbilden inkluderande svarighetsgrad och kartlag-
ger symptom frén olika vdvnader och organ och gor en prognos beroende pa
samsjuklighet och bedomer behovet av vidare utredning och medicinering.
Barnfysioterapeut bedomer ledrorlighet, fotstéllning, forflyttningsforméga
etc. med standardiserade instrument, samt patientens behov av fotbdddar, or-
toser etc. Barnarbetsterapeut bedomer funktionsférmaga och finmotorisk ut-
vecklingsniva samt bedomer hjélpmedelsbehov och forslag pa optimering av
befintliga hjdlpmedel. Utifrdn barnets dlder och svarighetsgrad planeras till-
sammans med barnortoped utredningar med skelettradiologi (alternativt de-
monstration av lankade bilder frdn hemorten) samt bentdthetsmétning. Efter
OI-rontgenrond sker Ol-teamsrond inkluderande ortopedingenjor. Efter vard-
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tillfallet skrivs en sammanfattning (epikris) fran vardtillfallet och samtliga ut-
latanden frin respektive yrkeskategori skickas med tillsammans med teamets

rekommendationer for fortsatt behandling inklusive uppfoljning och kontrol-

ler (samt pé vilken vardniva).

For vuxna som diagnosticeras med OI gors pa samma sitt som for barn ef-
ter remiss frin hemorten en individualiserad vardplanering vid NHVe. Déref-
ter vidtar (koordinerat av skdterska) vid behov en multiprofessionell teambe-
démning i dagvard, medan det vid mildare fall oftast racker med ldkarbesok
for att utarbeta vardplaneringen inklusive behandlings- och uppfoljningsre-
kommendationer.

En NHVe ska vara behjilplig vid tandproblem hos bade barn och vuxna
dér en tidig specialistbeddmning dr vésentlig for att diagnosticera t.ex. DI
och avsaknad av tandanlag samt forhindra nedslitning av tdnder, undvika fel-
behandlingar och forsdmrad tandhilsa resten av livet.

En NHVe ska ockséd kunna vara behjilplig eller ge radgivning om and-
ningsproblematik hos Ol-patienter. Symtom pa andningssvikt kommer ofta
smygande och det rekommenderas att man regelbundet anvénder strukture-
rade frdgor for att uppticka symtom pa somnapné/hypoventilation. For att
bromsa morbiditet kopplat till andningssvikt ska patienter med 6kad risk for
nattlig somnapné/hypoventilation genomga nattlig andningsregistrering/po-
lysomnografi. Utredning och inséttning/uppfoljning av icke-invasiv ventilat-
ionsbehandling kan goras lokalt i samrdd med NHVe hos vardgivare som har
erfarenhet av detta hos barn respektive vuxna.

Ett hogspecialiserat omhéndertagande och individualiserad information
oOkar savil familjens som hemteamets (habilitering etc.) trygghet. Tidig in-
formation och beddmning kan hindra uppkomst av felstdllningar och funkt-
ionsnedséttningar till foljd av dessa. Detta ger sikrare och mer kostnadset-
fektiv vard och onddiga/felaktiga behandlingar kan undvikas.

Behandling

Utprovning, behandling och uppfoljning av korsettbehandling sker av orto-
ped och ortopedingenjor vid NHVe. Likasa likemedelsbehandling ska efter
initial beddmning séttas in via NHVe, vid behov via intravends port. Dérefter
kan fortsatt behandling ske pd hemorten men monitoreras via NHVe. NHVe
ska sikerstélla att uppfoljning av lidkemedelsbehandling med bentdthetsmét-
ning utfors pd ett korrekt stt.

Barn med OI ska utifran individuella behov beddmas ur ortopedisk synvin-
kel for stillningstagande till profylaktisk och/eller korrigerande kirurgi som
utfors vid NHVe. Postoperativt omhédndertagande och arliga kontroller (eller
annat intervall bestdmt av barnortoped vid NHVe) med klinisk bedomning
och rontgen ska ocksa goras pa NHVe. Vid eventuella problem med te-
leskoperande mérgspikar hos barn och vuxna skall NHVe konsulteras. Reha-
bilitering efter kirurgi ska ske pa hemorten men vid behov ska detta kunna
ske vid NHVe.
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Vid akuta frakturer ska NHVe konsulteras, for beddomning av huruvida en
operation kan ske pa hemort eller vid NHVe. Konsultationen kan ske via te-
lefon efter ldnkning av rontgenbilder och planen dokumenteras i journaltext
pa bdde NHVe och hemklinik. I de fall operation utfors pA NHVe sker dven
det postoperativa omhédndertagandet vid NHVe men oftast kan patientens re-
habilitering och frakturuppfoljning ske pd hemorten.

Det mjuka skelettet vid OI kan i sdllsynta fall ge en inbuktning av skallba-
sen med en forskjutning uppat av halsryggraden (basildr impression, BI) som
foljd. Detta kan vara ett stationirt eller ett progressivt tillstind med risk for
allvarliga neurologiska konsekvenser sdsom exempelvis problem med tal,
sviljning, andningspdverkan och handfunktion. Kirurgisk dekomprimering
av hjarnstammen kan krévas, inte bara for att stoppa sjukdomens progression
utan dven for ett hallbart langsiktigt och funktionellt resultat. NHVe maste
kunna identifiera BI vid OI och veta nir och var de ska konsultera neuroki-
rurgisk kompetens for ytterligare bedomning och eventuell operation. Denna
kompetens mdste inte nddvandigtvis finnas i Sverige.

Overfiring mellan barn- och vuxenvird

En standardiserad overforing fran barn-NHVe till vuxen-NHVe skall sédkras,
dér patientens uppfoljnings- och behandlingsplan uppdateras i samradd med
vuxen-NHVe. Dér sa ir befogat och mdjligt kan samordnade avslutande be-
sok pa barn-NHVe med deltagare fran vuxen-NHVe genomforas. Uppfol;-
nings- och behandlingsplanen skall ockséd kommuniceras med relevanta mot-
tagare pd barnklinik och vuxenklinik pé patientens hemortssjukhus, och i
fallet vuxna patienter bor universitetssjukhusens osteoporosmottagningar in-
volveras.

Kvinnor med OI som planerar for framtida graviditet skall erbjudas radgiv-
ning och uppfoljning via NHVe, eftersom en graviditet och amning innebér
risker for modern, och eftersom dven fostermedicinska aspekter behover tas
med 1 bedomningen.

Vairdprogram, forskning och utbildning

NHVe ska tillsammans utarbeta ett nationellt vardprogram som bland annat
bor ta upp rutiner for screening av lungfunktion, rutiner for 6verforing till
hemort och rutiner kring gipsbehandling.

Att koncentrera varden for Ol-patienter ger en kritisk mojlighet att bedriva
forskning bdde péd grundforskningsplanet for att karakterisera ovanliga for-
mer av Ol, och for att optimera omhéndertagande och uppf6ljning av patien-
ter och studera behandlingseffekter.
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Forslag till sarskilda villkor

Néamnden for nationell hogspecialiserad vard beslutar om vilka sdrskilda vill-
kor som ska gélla for tillstdnden. Generella villkor regleras 1 foreskriften for
nationell hogspecialiserad vard.

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

Kompetens och resurser

Kritisk medicinsk kompetens (IGkare)
Enheter som bedriver vard fér vuxna

Specidalistidkare med erfarenhet av arbete med patien-
ter med Ol. t.ex.
e Endokrinolog, ortoped, geriatriker, reumatolog

Enhet som bedriver vard fér barn

Specidalistidkare med erfarenhet av arbete med patien-

ter med Ol. t.ex.

e Barnldkare med specialisering inom neurologi eller
endokrinologi

Enhet som utfér ortopediska ingrepp

e Barnkirurg

e Ortoped med barnerfarenhet och erfarenhet av in-
grepp med teleskoperande spikar

e Barnradiolog med skelettkompetens

¢ Anestesiolog med erfarenhet av att séva barn

e Barnkirurg med erfarenhet av intravends portoperat-
ion

Enheter som bedriver genetisk diagnostik
e Kliniska genetiker
e Genetisk vagledare

Andra typer av kompetens (t.ex. speci- Nedanstaende gdller om inte annat anges bade enhet

. . som bedriver vard fér barn och enheter som bedriver
alkompetent sjukskdterska, kurator,

. vard foér vuxna. Féljande ska ha kunskap och erfaren-
psykolog, fysioterapeut)
het av arbete med patienter med OI

o Arbetsterapeut

e Fysioterapeut
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¢ Ortopedteknisk ingenjor

e Koordinator

o Administratér for uppfdlining och rapportering
e Sjukskoterska

e Barnskdterska

Kritiska medicinska resurser
(utrustning, lokaler etfc.)

o Kvalitetssdkrad bentdthetsmdatare (fér barnenhet
med apparat som kan anvéndas dven vid patientvikt
< 10 kg) med dldersmatchade referensvarden (finns
f.n. fr&n 3 ars alder).

Enhet som utfér orfopediska ingrepp

e O-arm vid ryggkirurgi

e Utrustning fér att elektroniskt kunna ta emot och be-
déma rontgenbilder frén alla Sveriges regioner

Andra omréden (ffa medicinska) som
ar en forutsattning for att den utredda

varden ska kunna bedrivas

e Tillgdng fill orfopedteknik med vana att hantera pati-
enter med Ol.

e Specialisttandvérd med majlighet att bedéma och
genomfdra kdkkirurgiska interventioner

e Anestesiavdelning

e Lungldkare

e Kardiolog

e Koagulationskonsult

e Neurokirurgkonsult

Kritiska diagnostiska metoder

e Mdjlighet att genomféra nattliga andningsregistre-
ringar samt tolka dessa

o Mojlighet att kliniskt diagnosticera patienter med pa-
verkad andning (nedsatt bréstkorgsrorlighet, paver-
kad lungfunktion, symptom pd& nattlig andningsfor-
samring)

Enheter som utfér genetisk diagnostik
¢ Tolka helgenom/helexomanalyser

Behandling som behdver finnas men
som inte &r definierat som NHV (t.ex.
medicinsk, kirurgisk, interventionell radi-

ologi)

e Kompetens for bedémning av basildr impression och
mojlighet att bedéma om patienten behdver be-
handling och i s& fall var denna ska utféras

¢ Kunskap om benfériédngning och majlighet att be-
déma om patienten behdver behandling ochi sé fall
var denna ska utféras

Rehabilitering (sérskilt anpassad fill
behovet)

o Mdjlighet till postoperativ kortvarig rehabilitering efter
komplicerade ortopediska operationer vid komplexa
falll
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Ovrigt (krav p& NHVe att utveckla t.ex.
vardplaner efc.)

o Patienter som beddmts p& NHVe ska ha en vardplan
med sig tillbaka till hemortssjukhuset.

¢ NHVe ska filsammans utarbeta ett nationellt vardpro-
gram for Ol patienter. Detta ska utformas fillsammans
av de som bedriver vard for barn och vuxna.

« Overrapportering till hemortssjukhus i anslutning fill pa-
tientens vardtillfalle ska sGkerstdllas av NHVe.

e NHVe ska mata patientens upplevelse av varden.

e NHVe ska ta fram hemsida med patient- och profess-
ionsinriktad information.

e NHVe ska bedriva aktiv forskning inom omrédet.
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Konsekvenser av
rekommendationen

Socialstyrelsens beslut foregas av en bred remiss och beredning for att séker-
stélla att koncentration av den foreslagna varden inte ska ge stora negativa
konsekvenser for hélso- och sjukvérdssystemet. Beredningsgruppen (B1) ut-
gér fran sakkunniggruppernas underlag och remissvaren for att géra en dver-
gripande analys av systemeffekterna, framforallt formagan att bedriva akut
sjukvard.

Infor ndmndens beslut kommer Socialstyrelsen ocksé att inhdmta ett ytt-
rande fran en av landstingen utsedd beredningsgrupp (B2). Beredningsgrup-
pen ska tillsammans representera foljande perspektiv: ldnssjukvérd, akut
vard, universitetssjukhusvard och medicinsk fakultet. Systemkonsekvenser
t.ex. pdverkan pa akutsjukvérden, patienttransporter samt utbildning och
forskning far beaktas vid en fordelning av tillstandet/tillstinden om det ar for

att sdkerstélla patientens bésta.

Sakkunniggruppens konsekvensanalys

Patientperspektiv (vardkvalitet, tilgénglig-
het, ndrhet efc.)

Overvéger mdjligheten och tillgangen fill
NHVe nackdelen med &kat avsténd/resore

Koncentration av vérd av patienter med
Ol enligt definitionen i detta dokument for-
vantas ge:

O6kad tydlighet kring remittering till NHVe
och mer jamlik vérd oavsett var man bor i
landet

ratt och fidigt omhdndertagande, vilket le-
der fill

farre deformationer och komplikationer
hos patienterna vilket ger chans fill IGngre
liv och &kad livskvalitet.

Patienter kommer behdva resa Iangre for
att f& denna vard. MAnga patienter och
anhoriga tycker att de kan resa for att f&
bra vard.

Ett fatal patienter kommer att tycka att det
ar besvarligt atft resa.

Pé&verkan pd utbildning, kunskaps- och
kompetenséverfoéring

Vad hdnder med de enheter som ev. blir
av med viss vard?e Finns det ndgra nega-
fiva konsekvenser for de enheter som kom-
mer att bedriva nationell vard?

Eftersom patienten kommer att skétas Hill
stor del lokalt, ibland med instruktion frén
NHVe, kommer inte kunskapen att minska
dar den hogspecialiserade vérden av Ol
inte bedrivs.

Snarare kommer kunskapen att &ka lokalt
ndér alla patienter far en vardplan med sig
hem.
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En koncentration av denna vard férvéntas
inte p&verka utbildning i nGgon stérre om-
fattning d& det ror sig om en mycket be-
gransad patientgrupp.

En koncentration kan ge battre mdjlighet
att hélla utbildningar vid NHVe fér remit-
tenter.

Pa&verkan pd forskning (t.ex. forskarutbild-
ning, forskningsmeriterade medarbetare,
kliniska prévningar)2

Forb&ttrad maojlighet att bedriva forskning
ndr det blir mer formaliserat vilka enheter
som bedriver varden.

Lattare att bedriva dven kliniska prov-
ningar.

L&ttare med kliniska férbattringsarbeten.

Paverkan pd narliggande omrdden

Ar det ndgot som tréngs undan om detta
omrdde blir NHVe?

Givet antalet féreslagna NHVe kan SKG
inte se att den till en bdrjan 6kade mang-
den patienter som ska beddmas kommer
att trdnga undan andra patientkategorier.

Eventuella konsekvenser for akutsjukvard
for detta omrédet i stort.

Blir en 6kad volym en 6kad belastning fér
akutsjukvarden pd NHVe?

Beskriv ocksd konsekvenserna for akutverk-
samheterna om denna vard forsvinner frdn
sjukhusen.

En koncentration férvantas i princip inte
pdverka akutsjukvarden varken hos inre-
mitterande enhet eller vid NHVe.

Nagra f& patienter kommer att behéva
fransporteras akut fill NHVe (kirurgiska in-
grepp).

P&verkan pd vardkedjan

Kommer den vardkedja som finns idag att
paverkase T.ex. att ldnssjukhuset hoppar
oOver regionsjukhuset ndr en diagnos ska
konfirmeras och remitterar direkt fill NHVe?2

Givet att patientvolymen éar mycket be-
gransad férvantas inte vardkedjan péver-
kas nGmnvart jamfért med hur det &ridag.

Verksamhetsperspektiv (konsekvenser av
utékad/minskad verksamhet p& vardkvali-
tet, resursforbrukning, kostnader, kompe-
tensforsdrining etc.)

P&verkan pd planering, ledning och kon-
troll av verksamheten pd ett satt som leder
till att kraven p& god vard i HSL uppratt-
halls. Inkludera Gven ett resonemang som
gdller paverkan for remittenten.

Behdver vardgivaren investera i ndgot som
inte finns idag? Medfér det dkade kostna-
der att ansvara fér NHVe? Observera att
samverkan mellan tillstdndsinnehavare och
remittenter regleras i féreskrifterna.

Tillstdndsinnehavarna kommer att behdva
investera for att den personal som ska bed-
riva denna verksamhet ska vara i framkant.

Relativt manga patienter kommer att be-
hoéva f& beddmning vid NHVe ndr dessa
startar upp sin verksamhet. Detta kommer
att medféra att dessa beddmningar
kanske inte kommer att kunna utféras inom
90 dagar (vardgarantin).

Eventuella konsekvenser for sjuktransporter

Ar patienterna i behov av sdrskilda sjuk-
transportere Akuta eller planerade?

Nagra f& patienter kommer att behéva
fransporteras akut fill NHVe (kirurgiska in-
grepp).

De flesta patienter som kommer fér be-

démning kommer att kunna &ka vanliga
fransporter.
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De flesta &ker redan idag for att tréffa sin
|&kare.

Forutsattningar att utdka aktuell verksam-
het och framtidsvisioner

Finns det anledning att tro att vardvoly-
merna kommer att féréndras éver dren
med tanke pd medicinsk utveckling pd
omrdadet. Paradigmskifte pd géng?e Kan en
tidsaspekt ldggas ing Om man har skal att
fro att det inom snar framtid kommer aft
behdvas fler centra dn dagens rekommen-
derade antal.

Overlevnaden hos patientgruppen férvén-
tas 6ka och det kan medféra att det blir
fler att beddéma.

| framtiden &r det dock majligt att fore-
komsten av allvarliga former av Ol minskar
fill félid av en aktiv fosterdiagnostik.

Inflyttningen fill Sverige &r stérre an tidigare
och skulle kunna géra att férekomsten
6kade négot.

Ovriga kommentarer:

GENOMLYSNING AV VARDOMRADET OSTEOGENESIS IMPERFECTA SOM NATIONELL HOGSPECIALISERAD VARD

SOCIALSTYRELSEN

25(30)

25



SOCIALSTYRELSEN Dnr 12954/2019
Uppfdlining och utvardering

Tillstdndsinnehavarna av nationell hogspecialiserad vard ansvarar for upp-
foljning av sina verksamheter (egenkontroller) samt for inlimning av arsrap-
porter till Socialstyrelsen. Arsrapporterna ska utgé frin verksamhetens egen-
kontroll. Socialstyrelsen ansvarar for fordjupad utvérdering av tillstdnden for
nationell hogspecialiserad vard.

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

Forslag pd uppfoliningsmatt

Uppfoljningsmatt Beskrivning

Totalt antal patienter uppdelat pd& bam/vuxna, kén och hemreg-
ion

Profylaktisk ortopedisk kirurgi antal patienter, antal spikar

Antal nybesdk inkl. dlder hos nya patienter

Antal bedémningar p& NHVe

Antal telefonkonsultationer

Akuta beddmningar av frakturer p& distans

Akuta operationer

Hur manga molekyldrgenetiska utredningar utfors
Lakemedelsbehandling, barn, vuxna uppdelat pd& diagnos/svarig-
hetsgrad

Bakgrundsmatt

Tid frédn remiss till NHV till beddmning vid NHV
Tid frédn provtagning till svar pd genetisk analys
Tillg&nglighetsmatt | Tid fill kirurgi efter beslut om elektiv kirurgi

Tid fill korsettutprovning frdn beslut om korsett

Vid operation med teleskoperande spikar:
Komplikationer t. ex.

-infektion

-reoperation

-spikar som ej teleskoperar

Medicinska resultat Barn och vuxna Ol Typ 3 och Ol Typ 4 med I&ékemedelsbehandling
som foljs upp via NHVe: patient/férdldra-rapporterade frakturer

Bentathetsmdtning de senaste fem éren
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Referenser

Sakkunniggruppen har inte genomfort nagon strukturerad litteratursokning
som undersoker fragestdllningen om koncentration av viss vard inom omra-
det osteogenesis imperfecta. Deras bedomning utgar fran internationell ut-
blick, klinisk erfarenhet och kunskap om den svenska sjukvérdens struktur
inom omrédet.
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Deltagare i sakkunniggrupp

Stockholm-Gotlands sjukvérdsregion: Eva Astrom barnlikare och specialist i
barnneurologi och habilitering

Stockholm-Gotlands sjukvardsregion: Henrik Wehtje specialist i barnkirurgi
och ortopedi med inriktning barnortopedi

Sydostra sjukvardsregionen: Piotr Michno specialist i ortopedi med inrikt-
ning barnortopedi

Norra sjukvardsregionen: Erik Hedstrom specialist i ortopedi med inriktning
barnortopedi

Sodra sjukvardsregionen: Christine Hansen specialist i barnmedicin med in-
riktning mot lungsjukdomar

Vistra sjukvardsregionen: Sofia Thunstrom specialist i1 klinisk genetik
Uppsala-Orebros sjukvardsregion: Andreas Kindmark specialist i endokrino-
logi och internmedicin

Patientforetradare: Therese Rudolfsson OI-foreningen
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Om nationell
hégspecialiserad vard

Den 1 juli 2018 genomfordes dndringar i1 hélso- och sjukvardslagen
(2017:30), HSL, som innebér en ny beslutsprocess for den nationella hogspe-
cialiserade virden. I 2 kap. 7 § HSL definieras nationell hogspecialiserad
vard som offentligt finansierad hélso- och sjukvard som behover koncentre-
ras till en eller flera enheter men inte till varje sjukvardsregion for att kvali-
teten, patientsédkerheten och kunskapsutvecklingen ska kunna upprétthéllas
och ett effektivt anvindande av hdlso- och sjukvardens resurser ska kunna
uppnas.

Vid bedomningen av om en atgérd ska utgora nationell hogspecialiserad
vard ska hiansyn sérskilt tas till om varden ar komplex eller séllan forekom-
mande och om den krédver en viss volym, multidisciplindr kompetens eller
stora investeringar eller medfor hoga kostnader (se 7 kap. 5 § HSL).

Syftet med att koncentrera den hogspecialiserade varden nationellt ar att
det ska leda till 6kad kvalitet och sékerhet for patienterna. En 6kad samord-
ning av specialiserade sjukvérdsinsatser bor dven ge béttre forutsédttningar for
en jamlik vard i hela landet och ett mer effektivt resursutnyttjande.

For varden innebir denna nivastrukturering en mojlighet att profilera sig
inom olika omraden och bygga upp olika specialistcentra. Ett storre patient-
underlag for en hogspecialiserad verksamhet skapar nédvéndiga forutsatt-
ningar 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 ar-
betet med att definiera vilken vird som ska anses vara av nationell karaktr.

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

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

Steg 1
NPO ger
forslag pa
vardomraden
att genomlysa

Steg 2 Steg 3 Steg 4
Sakkunnig- Remiss av Socialstyrelsen
grupper underlaget och tar beslut om
tar fram konsekvens- vad och antal

underlag analys utférare

Steg 8
Tillstanden féljs
upp och
utvarderas

Steg 7 Steg 6 Steg 5
Namnden tar Beredning av Regionerna
beslut om ansokningar ansoker om

tillstand infér beslut tillstand
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Representanterna 1 nationella programomradet (NPO) forvintas ha sirskilt
god kunskap inom sitt virdomrade for att kunna ge underlag till steg 1 i ar-
betsprocessen. NPO ansvarar for uppgiften att ta fram forslag pd virdomra-
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 utgdra nationell hdgspecialiserad 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 hélso- eller sjukdomstillstind har Socialstyrelsen
tagit fram kriterier som arbetet ska utga ifran.

Sakkunniggruppens huvuduppdrag &r att beskriva den del 1 vardkedjan
som dr aktuell for nationell hogspecialiserad vard samt rekommendera hur
manga enheter denna vérd bor bedrivas pd. Sakkunniga ska ha ett nationellt
perspektiv med patientens basta som frimsta malsattning.

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

Sakkunniggruppens underlag och remissvar ldmnas dver till en bered-
ningsgrupp vars uppdrag ir att sdkerstélla 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 fér bedriva den tillstindspliktiga
vérden.

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