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Forord

I detta underlag genomlyser sakkunniggruppen for medfédda metabola sjuk-
domar vardomradet, inkl. neurometabola sjukdomar och nyfoddhetsscre-
ening, och lamnar sitt forslag till nationell hogspecialiserad vard. Sakkunnig-
gruppens forslag remitteras 6ppet for synpunkter fran alla intresserade.
Genom att fa in synpunkter pa sakkunniggruppens forslag i processen, moj-
liggors en bredare konsekvensanalys.

Infor Socialstyrelsens beslut om vad som ska utgdra nationell hogspeciali-
serad vard och pa hur manga enheter varden ska bedrivas, kommer &ven en
beredningsgrupp att Iamna ett yttrande utifran underlaget, inkomna syn-
punkter och konsekvensanalysen.

Socialstyrelsen leder arbetet med att koncentrera mer av den hogspeciali-
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

MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR
SOCIALSTYRELSEN



SOCIALSTYRELSEN Dnr 30115/2020 3(29)

Sakkunniggruppens uppdrag

Sakkunniggruppens huvuduppdrag ar att beskriva den eller de delar i vard-
kedjan som &r 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

ATMP Advanced Therapy Medicinal Products

MetabERN  European Reference Network for Hereditary Metabolic Disor-
ders

MR Magnetresonanstomografi, medicinsk avbildningsteknik med
s.k. magnetkamera

NHV Nationell hogspecialiserad vard

NHVe Nationell hogspecialiserad vardenhet

PKU Fenylketonuri

RMMS Registret for Medfodda Metabola Sjukdomar
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Sammanvagd beddmning

Sakkunniggruppen foreslar efter genomlysning av vardomradet medfédda
metabola sjukdomar att det som framgar under rubriken Definition ska utgéra
nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid tre vardenheter. Ytterligare
koncentration av riktad utredning och nyfoddhetsscreening foreslas till tva
respektive en av dessa tre enheter.

Detta bedoms vara vard som ar komplex och séllan férekommande. Det
kraver en viss volym och multidisciplinar kompetens. Varden kraver multidi-
sciplinart omhandertagande av bland annat (barn)endokrinolog, (barn)neuro-
log, dietist, fysioterapeut, arbetsterapeut samt sjukskoterska/koordinator.
Dérutdver behdvs ofta en helhetsbedémning av patientens behov goras till-
sammans med andra organspecialister samt habilitering.

Med hansyn tagen till vardens resurser, tillganglighet och framtida patient-
volymer foreslar sakkunniggruppen en koncentration av vardomradet fran
hur dagens struktur ser ut. Sakkunniga ser behov av att formalisera ett tydligt
ansvar for nyfoddhetsscreeningen, samt att 6ka forutsattningarna for metod-
utveckling och kompetensforsorjning inom diagnostik och behandling. Uto-
ver nyfoddhetsscreeningen ar volymerna inom detta omrade svarbedémda.
Riktad diagnostik utfors redan idag vid tva enheter. Trots viss forvantad 6k-
ning av patientgruppen, anses bedémning, avancerad uppfoljning och stéll-
ningstagande till avancerad behandling kunna utféras vid tre NHVe.

Konsekvenserna av detta forslag &r 6vervégande positiva for patienterna
och professionen. Sakkunniggruppen bedémer att en koncentration av fore-
slagen vard gor verksamheterna mer robusta, underlattar inhdmtning och
overforing av kunskap om medfédda metabola sjukdomar samt ger béttre
forutsattningar att bedriva forskning.

Snabbare och fler korrekta diagnoser 6kar bade patientsakerhet och vard-
kvalitet. Det blir dven béttre forutsattningar for kunskapsutveckling inom
vardomradet. Dessa fordelar 6vervager nackdelarna med langre avstand och
resor. De nationella enheterna kan behdéva bygga stérre team for mindre sar-
barhet vid eventuell personalomsattning. Akutsjukvarden (inkl. intensivvard)
vid NHVe beddms inte belastas mer an idag.

Omkringliggande vardomraden kan dock paverkas nar fler patienter far
vard vid en nationell hogspecialiserad vardenhet. Framfor allt géller detta
diagnostik och utredning av andra patientgrupper. Denna paverkan bedoms
bli som storst i borjan men planas ut med tiden.
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Definition

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till definition av nationell hgspeci-
aliserad vard och pa hur manga enheter den ska bedrivas.

Viss vard vid medfodd metabol sjukdom™ ska utgéra nationell hogspeciali-
serad vard. Forslaget avser vard av bade barn och vuxna.

*Vidare i dokumentet kommer medfédda metabola sjukdomar att anvandas
som samlingsnamn och inkludera neurometabola sjukdomar.

Den vard vid medfodd metabol sjukdom som ska bedrivas nationellt ar:

1. Nyfoddhetsscreening.

2. Riktad utredning vid misstanke om medfddd metabol sjukdom, med ex-
empelvis genetiska, biokemiska, histopatologiska analyser och klinisk
bedomning. Om oklara genetiska varianter har pavisats vid annan utred-
ning ska NHVe kontaktas for fortsatt bedémning och om mojligt bekrafta
diagnosen.

3. Handha larm fran nyfoddhetsscreening och dirigera den fortsatta hand-
laggningen.

4. Av den Kkliniska beddmning som gors av alla patienter med medfédd
metabol sjukdom ska minst en goras vid en nationell enhet. Vid sadan be-
domning ska stallningstagande till fortsatt uppféljning vid NHVe beslu-
tas.

5. Utredning infor, och stallningstagande till in- och utséttning av viss avan-
cerad behandling samt beslut om var behandling ska ske samt uppfélj-
ning och kontroller av sadan behandling.

Med medfédd metabol sjukdom och neurometabol sjukdom avses rubbningar
i aminosyrametabolismen och organiska acidemier, rubbningar i mitokondri-
ella energimetabolismen, i fettsyreoxidationen och i ketonkroppsmetabol-
ismen, lysosomala och peroxisomala sjukdomar, medfédd glykosyleringsstor-
ning, porfyrisjukdomar och rubbningar i omséattningen av neuromodulatorer
och andra sma molekyler (metab.ern-net.eu).

Med avancerad behandling avses exempelvis, men inte uteslutande enzymer-
sattningsbehandling, andra sarldkemedel och ATMP (cellterapi och gente-
rapi etc.).

MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR
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Antal enheter

Tre NHV-enheter har ansvar for att handha larm fran nyfoddhetsscreeningen,
gora kliniska beddmningar och ta stéllning till avancerad behandling (punkt
3-5), varav tva enheter har ansvar for riktad utredning (punkt 2). Nyfoddhets-
screening (punkt 1) ska koncentreras ytterligare till en av dessa tva enheter.

MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR
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Avgransningar
Sakkunniggruppen har i sin genomlysning gjort foljande avgransningar till
omradet.

Foljande omraden, med stark koppling till definitionen, ska ej koncen-
treras pa nationell niva:

1.  De sjukdomar som, utéver de medfédda metabola, ingar i nyfoddhets-
screening berdrs ej av detta forslag.

2. Eventuell slaktutredning och genetisk vagledning av sléktingar infor
graviditet bor i normalfallet ske via ndrmaste kliniska genetiska avdel-
ning.

3. Viss biokemisk analys, s som ammoniumjon, aminosyror i plasma,
urin, likvor ska fortsatt kunna utforas regionalt med stod fran NHVe.

4.  Avancerad behandling, exempelvis enzymterapi, kan/maste i vissa fall
utforas regionalt/lokalt.

Foljande omraden bor nivastruktureras inom varje samverkansregion:

Sakkunniggruppen forutsatter att regionerna bibehaller och utvecklar reg-
ional verksamhet for medfodda metabola sjukdomar, som finns hos lokala
vardgivare. NHVe ska ge stod till den lokala vardgivaren, exempelvis avse-
ende kontroller, justeringar av kost- och lakemedelsbehandling, radgivning
och atgarder vid infektioner och undervisning till foraldrar. NHVe kan aven
ge stod till den lokala vardgivaren for information till exempelvis barnom-
sorg och skola samt vid samordning med exempelvis habilitering/BUP.

MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR
SOCIALSTYRELSEN



SOCIALSTYRELSEN Dnr 30115/2020

Vardomrdade

Nuldge

Nyfoddhetsscreeningen for medfodda metabola sjukdomar paborjades 1965
for sjukdomen fenylketonuri (PKU). Sedan 2010 testas alla nyfodda for 22
metabola sjukdomar. Cirka ett av 2800 nyfodda barn har en metabol sjukdom
som ingar i nyfoddhetsscreeningen. Screening rekommenderas ocksa for ad-
optiv- och invandrarbarn under 8 ar. Gemensamt for dessa screeningsjukdo-
mar ar att effektiv behandling finns.

Medftdda metabola sjukdomar &r ett samlingsnamn for genetiska sjukdo-
mar som beror pa en medfodd stérning i amnesomsattningen. Man kanner till
ca 1500 sadana sjukdomar som alla & mer eller mindre ovanliga. Dessa beror
oftast pa enzym- eller transportordefekter som gor att kolhydrater, fetter eller
aminosyror inte kan omsattas normalt. Foljaktligen uppstar brist pa vissa me-
taboliter eller s& ansamlas toxiska &mnen som kan orsaka skada. Symptomde-
but kan ske under hela livet men vanligast &r debut under barndomen. Till-
standen kan vara livshotande om man inte kanner till den bakomliggande
orsaken och darfor ar en snabb diagnos av hogsta betydelse for denna pati-
entgrupp. De medfodda metabola sjukdomar som ingar i nyfoddhetsscre-
eningen debuterar ofta med akut kris tidigt i livet. De neurometabola sjukdo-
marna kannetecknas ofta av fortlépande forsamring av mentala och
motoriska funktioner. Forutom nervsystemet drabbas inte sallan andra vavna-
der i kroppen sasom lever, muskel, perifera nerver, hjérta, 6gon, oron, skelett
och mage-tarm. Allt fler patienter far diagnos i vuxen alder och da handlar
det ofta om mildare former med inte lika tydlig fenotyp av sjukdomen som
om den hade debuterat under barndomen.

Patientgruppen &r heterogen med mycket varierande vardbehov. Givet
varje enskild sjukdom eller sjukdomsgrupps séllsynthet ar det svart for vard-
personal att tillagna sig tillracklig kompetens och fér huvudmannen att prio-
ritera patientgruppen. | nulaget finns geografiska och aldersméssiga skillna-
der i tillgang till diagnostik, uppféljning och behandling.

Diagnostik och utredning
Nyféddhetsscreening, det s.k. PKU-provet ska tas vid 48 timmars alder da
det ar viktigt att behandling satts in snabbt, men ocksa for att minimera ris-
ken att analysen ger felaktigt svar. En del barn som kallas till uppféljning pa
grund av ett avvikande screeningresultat visar sig vara fullt friska medan
andra nyfodda insjuknar med livshotande symptom innan provsvar fran ny-
foddhetsscreeningen finns Klart.

Diagnostik vid misstdnkt medfédd metabol sjukdom &r en stegvis process
som bygger pa klinisk beddmning, biokemiska analyser, histopatologiska och
genetiska utredningar, och radiologi. Vid misstanke om dessa sjukdomar &r
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det viktigt att diagnostik sker snabbt for att kunna upptécka behandlingsbhara
tillstand och forhindra bestaende och ibland livshotande skador.

Namnda tillstand och komplikationer kraver ofta en samlad bedémning av
erfarna experter, och ar svara att hantera utan speciell kunskap om sjukdo-
marna. Utredningen, sérskilt for neurometabola sjukdomar, ar i nuldget ofta
langsam och ofullstandig.

Behandling

Behandlingen av dessa sjukdomar behover vara individanpassad, dvs. av
precisionmedicinsk karaktar. For flera av de medfodda metabola
sjukdomarna finns behandling, exempelvis avancerad kostbehandling och
kofaktorer, men dven enzymterapi, substratreduktions-behandling,
chaperoner, levertransplantation, stamcellstransplantation och genterapi.
Kostnaden for avancerade behandlingar ar oftast mycket hdg, och
anvandningen &ar darfor begransad och till viss del ojamlikt fordelad. Urval
av patienter samt planering for uppféljning och kontroller for att bedéma
behandlingens effektivitet samt ta stéllning till avslut av behandling &r
komplext och kréaver sarskild kompetens och erfarenhet.

Organisation

Olika specialister kan behdvas for bedémningar, faststallande av diagnos och
uppféljning. Exempel pa specialiserade lakare som behdvs for denna patient-
grupp ar endokrinologer, neurologer, och kliniska genetiker med motsva-
rande specialister for barn. Kostbehandling ar kritisk for manga av patien-
terna och darfor kravs specialkunniga dietister. Darutdéver behdvs for
diagnostik bl.a. kliniska kemister, kemister och specialutbildade molekylarbi-
ologer. Organspecialister sasom hjartléakare, lunglakare, 6gonlakare liksom
psykologer, sjukgymnaster samt arbetsterapeuter behéver ocksa finnas for
helhetsbeddmningarna av patientens olika behov. Ansvarsfordelningen &ar
ofta otydlig vilket kan utgtra en patientsakerhetsrisk samt skapa otrygghet
och ett okat vardsokande hos patienten.

Kompetens kring ett flertal medfédda metabola sjukdomar &r redan idag
koncentrerad till ett fatal enheter. Idag utfor specialistlaboratoriet vid cent-
rum for medfodda metabola sjukdomar vid Karolinska universitetssjukhuset
den nationella nyfoddhetsscreeningen. Det finns tva kompletta laboratorier i
Sverige, Sahlgrenska Universitetssjukhuset och Karolinska Universitetssjuk-
huset, med uppsatt metodik for att diagnosticera sjukdomarna. Analys av
aminosyror sker ocksa pa Skanes Universitetssjukhus, Malmo.

For de medfédda metabola screeningsjukdomarna har man sedan 2010 in-
rattat fyra (initialt fem) regionala metabola barn/vuxencentra (Norrlands Uni-
versitetssjukhus, Karolinska universitetssjukhuset, Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset och Skanes Universitetssjukhus). Akademiska sjukhuset i Uppsala
har ett metabolt centrum fér vuxna. Dessa fungerar som kompetenscentra
inom specifika sjukdomsgrupper och dér kdnner man aven till och féljer
eventuella internationella riktlinjer.

MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR
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Overgangen fran barn- till vuxensjukvard fungerar inte alltid optimalt
inom detta omrade. Barnsjukvardens verksamhet sakerstaller till stor ut-
strackning att barnets olika vardbehov blir tillgodosedda. Vuxensjukvardens
verksamhet ar mer organspecifik och det finns ingen som har ett dvergri-
pande ansvar for den vuxnes alla vardbehov och det ansvaret klarar inte alltid
patienten sjélv att ta. Det leder inte sallan till missade undersékningar och
uteblivna uppféljningar.

Vardvolymer

Sakkunniggruppen beddmer att ca 5000 patienter lever med medfédd meta-
bol sjukdom idag i Sverige. Sannolikt nagot fler pa grund av underdia-
gnostik.

Volymerna for nyfoddhetsscreening foljer antalet nyfodda, ca 115 000
barn per &r. Arligen handhas till dags dato i snitt 80 metabola larm varav
40% dar sanna. Med battre diagnostik larmas idag féarre &n forr.

Ca 5-10% av personer som lever med en medfédd metabol sjukdom be-
doms i nulaget ha ndgon typ av avancerad behandling som inte enbart inne-
fattar avancerad kostbehandling.

Forskning

Idag bedrivs forskning inom vardomradet. Det forekommer forskningssamar-
beten inom landet och internationellt. En koncentration av varden med storre
volymer vid nationella enheter skulle 6ka mojligheterna till forskning inklu-
sive internationella forskningssamarbeten.

I Sverige finns ett nationellt kvalitetsregister RMMS - Registret for med-
fodda metabola sjukdomar - vilket idag har 43 olika diagnoser men baseras
framforallt pa de sjukdomar som upptécks via nyfoddhetsscreening. Registret
tacker endast en del av de diagnoser/sjukdomsgrupper som avses i detta un-
derlag.

Internationell utblick

Sjukdomarnas komplexitet och sallsynthet har lett till ett behov av internat-

ionellt samarbete for diagnostik och nya avancerade behandlingar. Inom EU
skapades 2019 MetabERN (metab.ern-net.eu) som &r ett natverk av 78 euro-
peiska centra dar Sahlgrenska Universitetssjukhuset och Karolinska Univer-
sitetssjukhuset ingar.

| Danmark foljs det stora flertalet av medfodda metabola sjukdomar vid
Rikshospitalet i Képenhamn. I uppdraget ingar nyfoddhetsscreening, gene-
tisk utredning, tolkning och radgivning inklusive behandling och kontroller
med hela Danmark som upptagningsomrade. Vissa enstaka diagnoser sasom
ceroida lipofuscinoser och porfyrisjukdomar foljs i Aarhus respektive Od-
ense.

I Norge finns dels en nationell behandlingstjanst med ansvar for nyfodd-
hetsscreening, laboratoriediagnostik och behandling av PKU, dels ett nation-
ellt kompetenscenter (Frambue kompenscenter for sjeldne diagnoser) som
ger radgivning kring sallsynta diagnoser. Majoriteten av klinisk uppféljning
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av patienter med medfodda metabola sjukdomar sker vid nagot de tre univer-
sitetssjukhusen i Oslo, Bergen eller Trondheim med viss uppdelning sinse-
mellan av sjukdomsgrupper. Neuronala ceroida lipofuscinoser féljs t.ex. vid
Oslos universitetssjukhus.

| Holland, med ca 17 miljoner invanare finns atta metabola centra. Aven
dar har omhéndertagandet av vissa diagnosgrupper férdelats pa olika centra,
t.ex. ett centra for Pompes sjukdom och tva centra for PKU.
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Framatblick

Varfér nationell hdogspecialiserad vard?

Sakkunniggruppen bedomer att det idag finns en underdiagnostik inom vard-
omradet, en underbehandling och brister i uppféljningen vilket gér varden
ojamlik i landet. Mot bakgrund av séllsyntheten av de individuella sjukdo-
marna, komplexiteten i diagnostik och uppféljning samt behandling, som ofta
innefattar nya dyra lakemedel, anser sakkunniggruppen att omradet lampar
sig for nationell hogspecialiserad vard. Kunskapsutvecklingen inom bade
diagnostik och nya avancerade behandlingar stéller krav pa bade bred och
djup kompetens hos vardgivare som handlagger ovanliga eller komplexa
sjukdomar.

Det finns idag en brist pa flera av de kritiska kompetenserna som kravs
inom vardomradet, t.ex. subspecialiserade barn- och vuxenlakare men &ven
laboratoriepersonal med specifik kompetens. NHV skulle ge ett formellt an-
svar for kompetensforsérjning med krav pa att sakerstélla kontinuitet for
denna vard, exempelvis att nyfoddhetsscreeningen forblir en nationell resurs.

Prover och analyser behover ocksa vérderas och konfirmeras tillsammans
med kliniska fynd. Om den riktade utredningen inkl. de biokemiska ana-
lyserna utfors pa samma NHVe forbattras och effektiviseras den diagnostiska
processen. Sakkunniggruppen anser vidare att genom att bedémningar gors
vid/av NHVe kommer kunskapen om nér och hur man bor folja specifika
sjukdomstillstand 6ka. Detta mojliggor kartlaggning av ovanliga folj-
der/komplikationer till de medfédda metabola sjukdomarna.

Att sdkerstalla ansvar och struktur genom att inrétta NHVe ger béttre for-
utsattningar for 6kad patientsakerhet, minska risken for forsenad eller utebli-
ven diagnos och det okar forutsattningarna for att uppratthalla kompetens
samt astadkomma kunskapsoverforing mot remitterande enheter. NHVe
skulle exempelvis kunna ansvara for att ta fram behandlings-/uppféljningsre-
kommendationer och skapa vardprogram for behandling och handlaggning
vid t.ex. narkos, graviditet och forlossning.

Resonemang kring antal enheter

Sakkunniggruppen anser att det inte ar mojligt eller samhallsekonomiskt for-
svarbart att férsoka uppratthalla beskriven multidisciplinar kompetens for
den definierade patientgruppen inom varje region eller ens vid varje universi-
tetssjukhus.

Antalet diagnostiserade patienter och darmed vardbehovet bedoms oka, i
och med béttre diagnostik och att nya sjukdomar kontinuerligt beskrivs i
detta omrade. Med hansyn tagen till definitionens omfattning, vardens resur-
ser, tillganglighet och framtida patientvolymer foreslar sakkunniggruppen tre
nationellt hogspecialiserade vardenheter. Farre an tre enheter for uppdrag 3-5
i definitionen (handhavande av larm, klinisk beddmning och stallningsta-
gande till avancerad behandling) bedoms bli for sarbart och belastningen pa
enheterna for stor.
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Sakkunniggruppens avsikt med att foresla tre nationella enheter ar inte att
sprida den kompetens som finns pa fler enheter an vad som ar andamalsenligt
for sjukdomsgruppen. NHVe ska darfor verka for en koncentration och for-
delning av sjukdomsgrupperna i enlighet med den kompetens och erfarenhet
som finns vid NHV-enheterna.

I dag utfoérs nyfoddhetsscreening (punkt 1) vid en enhet och sakkunnig-
gruppen beddmer att en enhet skulle fortsatt ha adekvat kapacitet for detta
uppdrag, trots viss volymdkning i framtiden. Tva enheter med ansvar for rik-
tad utredning (punkt 2) skulle dock kravas, dels for att minska sarbarheten
men ocksa for att gynna gemensam metodutveckling, dialog och kompetens-
forsorjning. Det handlar om relativt sma volymer och att sprida dessa pa fler
enheter skulle gora det svart att fa en effektivitet i verksamheterna. Detta kan
orsaka en fordréjning av diagnos for patienterna och kvaliteten i analyserna
riskerar aven att bli samre. Verksamheterna skulle ha svart att uppratthalla
personalens kompetens, och fler skulle behéva investera i dyr och komplex
utrustning.

Ansvar for att handha larm, utfora kliniska bedémningar och stallningsta-
gande till avancerad behandling (punkt 3-5) handlar om stérre patientvoly-
mer och bor darfor finnas vid tre nationella enheter. Detta innebér en kon-
centration fran hur det ser ut i nulaget men, med dagens brist pa kritisk
personal inom omradet, okar forutsattningarna for att hela det multidiscipli-
nara teamet ska kunna uppratthélla och utveckla kompetensen, bade inom
barn- och vuxensjukvarden.

NHVe  NHVe  NHVe

1. Nyfdddhetsscreening

2. Riktad utredning vid
diagnostik

3-5. Handha larm + kliniska
bedémningar och
stéllningstagande till avancerad
behandling

2. Riktad utredning vid diagnostik

3-5. Handha larm + kiniska
3-5. Handha larm + kliniska bedémningar och

bedémningar och

staliningstagande ill avancerad
stéllningstagande till avancerad behandling

behandling

Figur 1. Ansvarsomraden/uppdrag fordelade mellan de nationella vardenheterna. Tre NHV-enheter har ansvar
for att handha larm frén nyfoddhetsscreening, klinisk bedémning och stallningstagande till avancerad behand-
ling (punkt 3-5), varav tva enheter har ansvar for riktad utredning (punkt 2). Nyfoddhetsscreening (punkt 1) ska
koncentreras ytterligare till en av dessa tva enheter.

Forslag till vardflode/vardkedija

NHVe med ansvar for nyfoddhetsscreening larmar ett NHVe som i sin tur for
dialog med lokal vardgivare for fortsatt handlaggning av patienten. Vid be-
hov Gverfors patienten till en NHVe. NHVe kan ocksa bli kontaktad av en lo-
kal vardgivare for rad kring riktad utredning. Utredning, kan till viss del, sa
som provtagning, radiologiska och fysiologiska undersékningar, utforas lo-
kalt med stod i tolkning och forslag pa uppféljning och monitorering fran
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NHVe. NHVe skall vid behov vara behjélplig med undersékningar och be-
handlingar av mer komplexa problem. Vid vissa sjukdomar forekommer
ocksa sarskilda risker for komplikationer vid anestesi varfor sévning/kirurgi
kan behova ske pd NHVe med sarskild kompetens. En nedskriven medicinsk
vardplan samt en tét dialog/regelbundna méten mellan NHVe och lokal vard-
givare 6kar forutsattningarna for kunskapsoverforing at bada hall samt under-
lattar aven nar overforing ska ske till vuxensjukvard.

MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR
SOCIALSTYRELSEN



SOCIALSTYRELSEN Dnr 30115/2020 17(29)

Sarskilda villkor

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till sérskilda villkor. Namnden for
nationell hogspecialiserad vard beslutar om vilka sarskilda villkor som ska
galla for tillstanden. De generella villkoren regleras i Socialstyrelsens fore-
skrifter (HSLF-FS 2018:48) om nationell hogspecialiserad vard. Sakkunnig-
gruppen ansvarar for att ta fram forslag till sérskilda villkor for respektive
omrade. Forslagen ska aterspegla definitionen och i viss man vara vagle-
dande vid tilldelning av tillstand. De foreslagna sarskilda villkoren for aktu-
ellt tillstand kan komma att justeras av namnden nar beslut om tillstand fatt-
tas.

De villkor som anges under respektive rubrik ska vara unika saker som det
definierade omradet kraver. Vard som kan ges pa alla sjukhus i Sverige beho-
ver inte framga som ett sarskilt villkor.

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

F&r de enheter som ska ansvara for att handha larm vid
nyféddhetsscreening, kliniskt beddéma och ta stallning fill
avancerad behandling (punkt 3-5) ska ha féljande:

« Barnmedicinare/internmedicinare t.ex. endokrinolog (barn/vuxen)

* Neurolog (barn/vuxen)

* Dietist

» Sjukskoterska (koordinator och kontaktsjukskdterska)

» Psykolog

 Fysioterapeut

* Arbetsterapeut

For de enheter som ska ansvara for riktad utredning vid diagnostik
(punkt 2) ska utdver ovan édven ha féljande:

+ Specialistlakare (sasom patolog, klinisk kemist och klinisk genetiker) och
andra professioner (sasom molekylarbiolog, biokemist och bioinformati-
ker) med god kunskap om sjukdomsgruppen och de biokemiska och gene-
tiska metoder som anvands

F&r den enhet som ska bedriva nyféddhetscreening (punkt 1) ska
utdver ovan éven ha féljande:

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

MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR
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« Sjukhuskemister med god kunskap av metoder sa som tandemmasspektro-
metri, biokemiska och molekylérgenetiska metoder

« Biomedicinska analytiker med god kunskap om dessa metoder och flodet
det innebér att arbeta med screening

Kritisk utrustning, lokaler

For de enheter som ska ansvara fér att handha larm vid
nyféddhetsscreening, kliniskt beddma och ta stallining till
avancerad behandling (punkt 3-5) ska ha féljande:

« Lagerhallning eller lattillganglig specialnutrition samt lakemedel nodvan-
diga vid metabol kris

* MR med spektroskopi
For de enheter som ska ansvara for riktad utredning vid diagnostik
(punkt 2) ska utdver ovan dven ha instrument for:

 Avancerad laboratorieutrustning och metodik for att diagnosticera och
folja sjukdomsforlopp och behandling

For den enhet som ska bedriva nyféoddhetscreening (punkt 1) ska
utéver ovan éven ha féljande:

» Adekvat utrusning och metoder for nyfoddhetsscreening exempelvis tan-
demmasspektrometrar, instrument for immunkemi och molekylargenetiska
metoder

Andra forutsattningar for att vérden inom det
definierade omrdadet ska kunna bedrivas

F&r de enheter som ska ansvara for att handha larm vid
nyféddhetsscreening, kliniskt beddma och ta stallning fill
avancerad behandling (punkt 3-5) ska ha féljande:

« Kilinisk genetik och genetisk vagledning
« Forlossningsavdelning

« Neonatal intensivvard / BIVA / IVA
+ Dialys

+ Kardiologi

 Gastroenterologi

+ Oftalmologi

« ONH

» Dermatologi

* Anestesi

 Ortopedi

 Kirurgi

MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR
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Neurokirurgi
Neuroradiolog

For de enheter som ska ansvara for riktad utredning vid diagnostik
(punkt 2) ska utdver ovan édven ha féljande:

Inga tillagg

For den enhet som ska bedriva nyfédddhetscreening (punkt 1) ska
utéver ovan éven ha féljande:

Inga tillagg

Ovrigt

For de enheter som ska ansvara for att handha larm vid
nyféddhetsscreening, kliniskt beddéma och ta stallning fill
avancerad behandling (punkt 3-5) ska ha féljande:

NHVe ska ansvara for dverrapportering till remitterande enheter samt folja
upp patientrapporterade matt.

NHVe ska ansvara for att ta fram en medicinsk vardplan i dialog med pati-
enten och dess lokala vardgivare.

NHVe ska verka i dialog med patientféreningar.

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

NHVe ska medverka vid éverforing fran barn- till vuxensjukvard inom
regional vard.

NHVe ska verka for att ta fram gemensam patientinformations-/utbild-
ningsmaterial.

NHVe ska verka for att ta fram nationella vardprogram eller implementera
internationella.

NHVe ska ta fram gemensamma start- och stoppkriterier for avancerad be-
handling.

NHVe ska inrdtta en cirkulerande jourverksamhet for att ha kapacitet for
akut radgivning till remitterande enheter 24 timmar om dygnet.

NHVe ska verka for en koncentration och férdelning av sjukdomsgrupper
i enlighet med den kompetens och erfarenhet som finns vid enheterna.

NHVe ska erbjuda uthildningar for remitterande vardgivare inom deras
huvudsakliga upptagningsomraden, med majlighet for yrkesvisa traffar.

NHVe ska erbjuda auskultationsmajligheter.

NHVe ska bidra till att forskning inom det aktuella sjukdomsomradet bed-
rivs.

NHVe ska arbeta for att alla patienter med definitiv diagnos registreras i
ett nationellt kvalitetsregister.

MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR
SOCIALSTYRELSEN

19(29)



SOCIALSTYRELSEN Dnr 30115/2020

For den enhet som ska bedriva nyféddhetscreening (punkt 1) ska
utéver ovan éven ha féljande:

« NHVe ska verka for att etablera ett internationellt samarbete inom till-
stdndsomradet.
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Konsekvensanalys

Nedan foljer sakkunniggruppens konsekvensanalys av sitt forslag till att kon-
centrera definierad vard.

Socialstyrelsens beslut féregas av en bred remiss och beredning for att sa-
kerstalla 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, framfor allt foérmagan 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 féljande 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/tillstanden om det ar for
att sakerstalla patientens bésta.

Patientperspektiv (vardkvalitet, tillgénglighet, nérhet
etc.)

Patientsékerheten forvantas 6ka da en koncentration av verksamheten gor att
vardpersonal far traffa och bedoma fler patienter. Detta kommer 6ka kompe-
tensen och i forlangningen leda till snabbare och mer effektiv diagnostik dar
tidkravande och for patienten onddiga utredningar undviks. Mer erfarenhet
av diagnostik och bedémning av patienter med medfédda metabola sjukdo-
mar kommer ocksa leda till battre genetisk vagledning samt optimerad upp-
féljning och behandling av sjukdomarna, vilket minskar risken fér kompli-
kationer. Vidare forvantas ett mer samordnat multidisciplinért
omhéndertagande, t.ex. dér en patient kan traffa fler olika specialister vid ett
och samma NHVe, leda till att den totala tidsatgangen pa NHVe okar men
for patienten kan det innebéra en tidsvinst.

En koncentration okar forutsattningarna till kunskapsutbyte mellan barn-
och vuxenlékare, ett behov som forvantas 6ka da fler och fler med sjukdo-
marna 6verlever langt upp i aldrarna.

Patienter med medfédda metabola sjukdomar kommer generellt att behdva
resa langre for att tréffa en specialist om det inréttas tre NHVe i landet. Dock
kan kommunikationerna mellan mindre orter i glesbygd till de storre staderna
vara battre an till narmaste regionsjukhus och flera vardméten vid en NHVe
bor ocksa kunna ske digitalt vilket minskar resebehovet. Vard samlad under
NHV kan ge minskat behov av utomlandsvard for valdigt séllsynta diagno-
ser.

MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR
SOCIALSTYRELSEN

21



SOCIALSTYRELSEN Dnr 30115/2020 22(29)

Precis som idag finns det en risk att patientbesdken inte hinns med och blir
fordrojda, vilket galler oavsett vardniva. Det kan aven vara svart att hitta
lampliga tider att samordna mellan lokal vardgivare och NHVe.

Flera kliniska undersdkningar och provtagningar samt andra beddmningar
kan ocksa fortsattningsvis goras av lokal vardgivare, men i framtiden med
stod av NHVe. Detta utbyte mellan lokala vardgivare och NHVe kommer ha
den positiva effekten att kunskapen om medfédda metabola sjukdomar och
omhdandertagandet av dessa patienter kommer att bli battre hos den lokala
vardgivaren. Sammantaget forvantas koncentration av viss vard vid med-
fodda metabola sjukdomar ge tydligare vardkedjor och ¢ka patientsaker-
heten.

P&verkan pd& utbildning, kunskaps- och
kompetensdverforing

Samling av olika specialister och professioner inom medfédda metabola
sjukdomar till NHVe kan 6ka kunskapsutvecklingen och kompetenséverfo-
ringen dem emellan. En NHVe far dessutom ett tydligt utbildningsansvar
inom och utanfér NHVe, t.ex. genom mgjlighet till randning och vidareut-
bildning for olika yrkeskategorier.

Gemensamma digitala vardmoten ger en kunskapsoverforing till patientens
lokala vardgivare fran NHVe, men aven at andra hallet nar det galler akuta
vardtillfallen och andra handelser mellan besok pa NHVe.

Paverkan pd forskning (t.ex. forskarutbildning,
forskningsmeriterade medarbetare, kliniska
provningar)?¢

Saval klinisk som translationell forskning gynnas av att verksamheten kon-
centreras. Det underlattar studier av genotyp-fenotypkorrelationer, natural-
forlopp, biomarkorer, sjukdomsmekanismer och kliniska prévningar. Redan
idag ar verksamheten pa hogspecialiserad vard i granslandet mellan klinik
och forskning. En koncentration innebér betydligt stérre méojlighet till inter-
nationellt forskningssamarbete. Det ger ett bredare och mer komplett forsk-
ningsunderlag (for t.ex. epidemiologiska studier mm.) och nationella patient-
register kan fa battre tackningsgrad och darmed kvalitet, vilket framjar
forskningssamarbete saval mellan olika NHVe som mellan NHVe och remit-
tenter.

P&verkan pd nérliggande omréden

En koncentration av varden kan eventuellt leda till undantrangningseffekter
initialt da manga patienter inom definitionen ska undersokas, t.ex. olika
organkontroller vid multiorgansjukdomar. Manga av dessa undersokningar
kan dock ske hos lokal vardgivare i samrad med NHVe.

Risk for undantrangning av befintliga patienter, &ven med andra diagnoser,
om det kommer ett stort antal nya patienter till NHVe for diagnostik/uppfolj-
ning.
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Eventuella konsekvenser for akutsjukvérd for detta
omrddet i stort

Den vanliga akutverksamheten bor ligga hos lokal vardgivare, sasom akuta
infektioner etc. Det ar viktigt att NHVe kan bista 6vriga varden med radgiv-
ning vid t.ex. akuta tillstdnd och i samband med anestesi hos dessa patienter.

P&verkan pd vardkedjan

Vard samlad under NHV kan ge battre majlighet till konsultation for remit-
tenter och tydligare, effektivare remitteringsvagar for bade lékare och patient.
Det ger storre mojlighet att skapa fungerande vardprocesser med tydligare
ansvarsfordelning.

En koncentration av vard till NHVe och darmed battre uppféljning av pati-
enterna kan forebygga onddiga inldaggningar och féljdsjukdomar.

Med nationella enheter kan det bli lattare att fa en dverblick kring behovet
av akutlager av lakemedel hos lokala vardgivare och NHVe.

Verksamhetsperspektiv (konsekvenser av
utdkad/minskad verksamhet pd& vardkvalitet,
resursforbrukning, kostnader, kompetensforsdrjining
etc.)

Sakkunniggruppen rdknar med att NHVe kommer att klara den volymsbelast-
ning som kommer att bli aktuell. Storre volymer och flera olika beddmningar
av patienter med medfédda metabola sjukdomar som samlas vid NHVe kom-
mer att krdva utokade personal- och lokalresurser och darmed ytterligare
ekonomiska resurser. Systemet blir mer forutsagbart nér det galler personal
och resursbehov om patientvolymerna blir kdnda och variationen minskar.

En koncentration av varden av medfodda metabola sjukdomar kan gora det
lattare att attrahera och utbilda specialister och darmed att planera verksam-
heten pa nationella enheter och motverka bristen pa kritiska personalresurser.
Det skulle ocksa kunna cka mojligheterna till strukturerad vidareutbildning
inom omradet.

Verksamheten vid framtida NHVe kommer initialt att fa 6kade vardvoly-
mer till féljd av att alla patienter inom definitionen har rétt till en bedémning
vid en NHVe. Likasa forvantas sjalva NHV-reformen leda till att fler patien-
ter far korrekt diagnos, vilket i sig kan 6ka patientantalet. De aktiviteter som
framtida NHVe forvantas utfora forutom sjalva varden (t.ex. halla i kvalitets-
register och utveckla vardprogram) kommer krava resurser. Dock innebér
NHV-uppdraget en tydlighet i vad som forvantas av NHV vilket gor det lat-
tare att planera verksamheten och férebygga flaskhalsar genom att ha ratt re-
surser och kompetens. Med ratt kompetenser samlade kan tidsatgangen per
patient ocksa kortas.

Det kommer ocksa innebara en ekonomisk paverkan pa remitterande reg-
ioner (for t.ex. fler vardbesok pa NHVe och resor men majligen ocksa mins-
kat vardbehov tack vare battre omhandertagande av patientgruppen).
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Eventuella konsekvenser for sjuktransporter

En koncentration kommer inte att géra nagon storre skillnad gallande trans-
porter mot idag, men vissa patienter far en langre resvag till den NHVe som
denne besoker. De flesta kan resa med vanliga fardmedel (inkl. planerad riks-
fardtjanst). Patienter med avancerade sjukdomar kan forsémras vid transpor-
ter och detta maste bedémas i varje individuellt fall. Samlade utredningar och
Okad digitalisering gor att man borde kunna minska antalet transporter/resor.

Forutsattningar att utdka aktuell verksamhet och
framtidspaning

Patientvolymerna kommer 6ka, sérskilt i borjan av en NHVe:s verksamhet da
fler ska erbjudas en bedomning. Men ocksa pa grund av den 6kade Gverlev-
naden samt att vi fortfarande inte uppnatt steady-state efter den utvidgade ny-
foddhetsscreeningen. Pa barnsidan forvantas detta uppnas 2029 men pa vux-
ensidan kommer volymokningen paga till 2040. Dértill kommer utveckling
av analysmojligheter, vilket gor att fler sjukdomar kommer att identifieras,
framforallt inom den neurometabola gruppen. Sammantaget kravs det alltsa
en utokning av verksamheten vid de vardenheter som blir NHVe. Med battre
och nya behandlingar, och ddrmed langre livslangd, kan &ven nya foljdsjuk-
domar och biverkningar upptéckas vilket i sin tur kan 6ka vardbehovet. En
koncentration av vard och samarbete mellan olika NHVe kommer framéver
att ge en battre nationell 6verblick dver hela sjukdomsgruppen.

Ovriga kommentarer
Inga évriga kommentarer.
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Uppfdljning och utvardering

Nedan foljer sakkunniggruppens forslag till uppféljningsmatt for arlig rap-
portering av den definierade varden. Uppféljningsmatten genomarbetas och
faststalls av Socialstyrelsen i dialog med framtida tillstandsinnehavare.
Tillstandsinnehavarna av nationell hégspecialiserad vard ansvarar for in-
lamning av arsrapporter till Socialstyrelsen samt uppfoljning av sina verk-

samheter (egenkontroller). Socialstyrelsen ansvarar for fordjupad utvardering

av tillstanden for nationell hogspecialiserad vard.

Uppfoljningsmatt

Beskrivning

Bakgrundsmatt — Antal patienter*

Antal patienter/beddmningar/remisser fill
NHVe

Ev &ven uppdelat pd& diagnos eller be-
handling om det finns behov

Bakgrundsmatt — Antal patienter*

Diagnostik

Bakgrundsmatt — Antal patienter*

Uppfdlining/drskontroll

Bakgrundsmatt — Antal patienter*

Stdliningstagande till behandling

Bakgrundsmatt — Antal patienter*

Beddmning (ett besdk, nybesdk och ater-
besdk)

Tillganglighetsmdatt — fid fill beddmning

Tid (i dagar) frén remiss till bedémning

Datum fér beddmning minus datum for re-
miss/ eller datum ndr remissen anléander il
NHVe

Tillg&nglighetsmdatt — tid fill provsvar

Vid utredning/diagnostik

Tilg&nglighetsmétt — tid fill rikiad utredning

Tillganglighetsmatt — fid fill staliningsta-
gande fill behandling

Tid (i dagar) frén remiss (alt bedémning) fill
staliningstagande till behandling/atgard

Datum for stallningstagande till behand-
ling/a&tgdrd minus datum for remiss (alt be-
démning)

Medicinska resultat

Andel som far en individuell medicinsk
vérdplan (barn och vuxen)

Medicinska resultat

Fungerande multidisciplindr éverforing fran
barn- till vuxensjukvard vid NHVe och reg-
ionalt

Antal samverkanskonferenser (&verférings-
mote)

e Alder (omrelevant)
. Kén

*For patienter inom NHV f6ljs demografisk data upp:

e  Patientens hemregion (folkbokfdringsadress)
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Referenser

Detta underlag &r ett forslag pa vilken vard som bor koncentreras till nation-
ella enheter. Referenser som beskriver fordelar eller nackdelar med att kon-
centrera viss vard ar relevanta att hanvisa till i underlaget. Referenser till
forskningsstudier som beskriver patientgrupper, vardformer, behandlingsme-
toder och liknande &r ej relevanta for fragestallningen. Daremot kan det vid
behov vara lampligt att hanvisa till eventuella nationella riktlinjer eller vard-
program, i stallet for att i detalj beskriva dessa i underlaget.

Forslag till text om underlaget saknar referenser helt:

Sakkunniggruppen har inte genomfort nagon strukturerad litteratursokning
som undersoker fragestallningen om koncentration av viss vard inom omra-
det ”medfdodda metabola sjukdomar”. Deras bedomning utgar fran internat-
ionell utblick, klinisk erfarenhet och kunskap om den svenska sjukvardens
struktur inom omradet.
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Deltagare i sakkunniggrupp

Samverkansregion Goteborg: Niklas Darin, specialist inom barn- och ung-
domsneurologi

Samverkansregion Linképing: Asa Lundin, sjukskéterska och lanssamord-
nare Centrum for Séllsynta diagnoser Sydost

Samverkansregion Lund/Malmo: Domniki Papadopoulou, specialist inom
barn- och ungdomsmedicin

Samverkansregion Stockholm: Mikael Oscarson, specialist inom internmedi-
cin och endokrinologi

Samverkansregion Umea: Deborah Frithiof, specialist inom barn- och ung-
domsmedicin

Samverkansregion Uppsala/Orebro: Andreas Kindmark, specialist inom in-
ternmedicin och endokrinologi

Patientforetradare: Veronica Hibinette, Svenska MPS Féreningen (MPS star
for mukopolysackaridos)

Patientnyttan ska genomsyra arbetet i sakkunniggruppen och patientperspek-
tivet ska beaktas i sakkunniggruppens forslag till koncentration av viss vard.
Socialstyrelsen lyfter aktivt dessa fragor utifran sitt uppdrag.
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Om nationell hdgspecialiserad
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 hélso- 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 séllan forekom-
mande och om den kraver en viss volym, multidisciplindr kompetens eller
stora investeringar eller medfor hoga 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 6kad 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 nddvéandiga forutsétt-
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:

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 foljs
upp och
utvarderas

Steg 7
Namnden tar

Steg 6 Steg 5
Beredning av Regionerna

beslut om
tillstand

ansokningar ansoker om
infor beslut 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 kunskapsldget nationellt och internationellt och darefter

foresla omraden som skulle kunna utgora 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 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 basta som framsta malsattning.

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

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

Efter beredning beslutar Socialstyrelsen vilken vard som ska nivastrukture-
ras samt antalet enheter 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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