Ansodkan

Nationell Hogspecialiserad vard (NHV)
Dysmeli
Skelettdysplasier




Vi har for avsikt att ansoka om 2 tillstand att bedriva Nationell hogspecialiserad vard;
Viss vard inom vardomradet dysmeli som nationell hégspecialiserad vard

Viss vard inom vardomradet skelettdysplasier som nationell hégspecialiserad vard

Vi bedriver i dagslaget dessa verksamheter och infrastrukturen kring dessa patienter finns. Da bada omradena innebar att
de ska utforas pa 4 stallen i Sverige sa skulle det vara olyckligt om vi inte var en aktor for Norra regionen.

Bada omradena ar sma och vi ser inte att uppdraget kommer att innebara nagra storre volymsandringar eller paverkan pa
akutsjukvard eller operationsvolym.
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Dysmeli

Dysmeli ar ett samlingsbegrepp for medfédd avsaknad av
arm, hand, ben, fot eller del darav.

Ordet "dysmeli” kommer fran grekiskans dys som betyder
onormal och meli som betyder lem.

| Sverige fods arligen ett sextiotal barn med dysmeli, varav
ett 15-tal endast har latta finger- eller taskador medan de
ovriga har skador pa hand, arm, fot eller ben.

Ungefar 45 % av dysmelierna drabbar hander/fingrar, 22 %
armar och 33 % de nedre extremiteterna.

Bakgrund

Socialstyrelsen har den 9 januari 2024 beslutat att viss
vard vid dysmeli, (enligt definitionen nedan), ska
utgora nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid
fyra vardenheter.

Definition:

Patienter med dysmeli, oavsett alder, ska remitteras till
en nationell hogspecialiserad vardenhet (NHV-enhet)
for multidisciplinar bedémning och stallningstagande
till atgarder och vardniva.

Utdver detta ska ett stallningstagande till eventuella
avancerade atgarder ske pa NHV-enhet.

Utférande och uppféljning avavancerad rehabilitering
och ortos/protesforsorjning som ar komplicerad eller
kraver avancerad teknik ska utféras pa NHVenhet
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Dysmeli
Med avancerade atgarder avses:

 Avancerad rehabilitering, exempelvis initial utredning och behandling med fysioterapi/arbetsterapi (oavsett extremitet).
* Extremitetsforlangning och komplicerad deformitetskirurgi pa bade nedre och 6vre extremitet.

e Ortos- och/eller protesforsorjning av komplicerade ortoser/proteser (oavsett extremitet). Med komplicerade
ortoser/proteser avses sadana som ar svara att tillverka, anpassa, utprova och justera, exempelvis men inte uteslutande
myoelektriska proteser eller proteser efter rotationskirurgi.

e Ortos- och/eller protesforsorjning av proteser med avancerad teknik (oavsett extremitet). Med proteser med avancerad
teknik avses proteser dar specifika SOCIALSTYRELSEN 2024-01-15 Dnr 5.3-1777/2024 2(5) kriterier ska vara uppfyllda
samt kraver specialkompetens for utprovning, exempelvis men inte uteslutande datastyrda proteser fér arm och ben.
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Definition Nedanstaende giller oavsett alder:
Utredning vid oklar diagnos

S ke | ettdys p | as i Vid misstankt skelettdysplasi ddr diagnos inte kunnat

faststallas efter primarutredning och misstanke
kvarstar eller om en familjar predisposition foreligger
ska kontakt tas med NHVe. Utredning innefattar
exempelvis klinisk, radiologisk och genetisk bedémning
samt klinisk och genetisk radgivning.

Skelettdysplasier ar oftast genetiskt betingade och innebar att
skelettet har onormal form och/eller hallfasthet.

En del av tillstanden paverkar hela skelettet, medan andra
huvudsakligen paverkar vissa delar, som dndarna av rérbenen

eller tillvixtzonerna. Aven brosk eller stédjevavnad kan
paverkas Alla patienter med faststalld allvarlig skelettdysplasi,

ska fa minst en bedémning vid NHVe for upprattande
av diagnosspecifik vardplan.

Upprattande av diagnosspecifik vardplan

Stallningstagande till avancerad behandling

Forslaget avser utredning infor, och stallningstagande
till in- och utsattning av avancerad behandling nar
sadan kan vara aktuell. Med avancerad behandling
avses exempelvis: enzymsubstitution,
antikroppsbehandling, behandling med

Socialstyrelsen har den 19 december 2023 beslutat att viss vard receptorantagonister och stamcellsbehandling.

vid skelettdysplasier, enligt definitionen nedan, ska utgora V I region

Bakgrund

nationell hégspecialiserad vard och bedrivas vid fyra enheter. visterbotten



Skelettdysplasi
Med avancerade atgarder avses:

Fortydliganden till definitionen:
Allvarlig form av skelettdysplasi innebar generellt nagot eller flera av foljande fynd:
tydliga kliniska tecken sa som onormal langd
skelettdeformiteter och dysproportionalitet
radiologiska skelettavvikelser
forekomst av strukturella avvikelser eller vavnadssvagheter i inre organ associerade med sjukdomen.

Patienten ska ocksa ha ett allvarligt uttryck av sin sjukdom.
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