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Beslut om nationell hogspecialiserad vard — viss vard vid
medfodd metabol sjukdom

Beslut

Socialstyrelsen beslutar att viss vard vid medfodd metabol sjukdom* ska utgoéra
nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid tre enheter, enligt punkten 3-5 i
tabellen.

Tre vardenheter har ansvar for att handha larm fran nyfoddhetsscreeningen, gora
kliniska bedomningar och ta stdllning till avancerad behandling (punkt 3-5 i ta-
bellen nedan). Den vérd som avser verifiering av nyfoddhetsscreening samt rik-
tad utredning (punkt 2) ska koncentreras ytterligare till tva enheter. Nyfoddhets-
screening (punkt 1) ska koncentreras ytterligare till en av dessa tva enheter.

Féljande ska utgéra nationell hégspecialiserad vard:

1. Nyfoddhetsscreening.

2. Verifiering av nyfoddhetsscreening samt riktad utredning vid misstanke om medfodd
metabol sjukdom!, med exempelvis genetiska, biokemiska och histopatologiska analyser.
Om oklara genetiska varianter har pavisats vid annan utredning ska nationell hogspeciali-
serad vardenhet (NHVe) kontaktas for fortsatt beddomning och om méjligt bekréfta diagno-

sen.

3. Handha larm fran nyfoddhetsscreening och dirigera den fortsatta handldggningen. Bista
med klinisk beddmning vid misstanke om medfédd metabol sjukdom.

4.  Av de kliniska beddmningarna som gors av alla patienter med sékerstéilld medf6dd meta-
bol sjukdom ska minst en géras av en nationell enhet.

* Medfodda metabola sjukdomar anvénds fortséttningsvis som samlingsnamn och inkluderar 4ven neurome-
tabola sjukdomar.

1. Med medfodd metabol sjukdom och neurometabol sjukdom avses rubbningar i aminosyremetabolismen och
organiska acidemier, rubbningar i mitokondriella energimetabolismen, rubbningar i kolhydratomséttningen,
fettsyreoxidationen och ketonkroppsbildningen, lysosomala sjukdomar, peroxisomala sjukdomar, medfodd gly-
kosyleringsstorning och rubbningar i omséttningen av neuromodulatorer och andra sma molekyler sé kallade
NOMS t.ex. porfyrisjukdomar (se metab.ern-net.eu for mer information).
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5. Utredning infor, och stéllningstagande till in- och utséttning av viss avancerad behand-
ling?, beslut om var behandling ska ske samt uppf6ljning och kontroller av sddan behand-

ling.

Tabell 1. Definition av den vard som ska utgora nationell hogspecialiserad vird. Avgrdnsningar och fortydli-
ganden: Punkt 1 inkluderar all nyfoddhetsscreening. Gdllande punkt 2-5 inkluderas ej de sjukdomar som, uto-
ver de medfodda metabola, uppticks vid nyfoddhetsscreeningen. Eventuell sliktutredning och genetisk vigled-
ning av sldktingar infor graviditet och prenatal diagnostik bor i normalfallet ske via ndrmaste kliniska
genetiska avdelning. Viss biokemisk analys, sasom ammoniumjon, aminosyror i plasma, urin och likvor ska
Sfortsatt kunna utforas regionalt. Avancerad behandling, exempelvis enzymterapi, kan eller mdste i vissa fall
utforas regionalt/lokalt.

Arendet
Sakkunniggruppens forslag om nationell hégspecialiserad vard

Socialstyrelsen har den 26 januari 2021 gett en sakkunniggrupp i uppdrag att ut-
reda om medf6dd metabol sjukdom ska utgora nationell hogspecialiserad vard
och antal enheter sddan vard ska bedrivas vid. Sakkunniggruppen foreslar i sin
utredning att Socialstyrelsen ska besluta att viss vard vid medfédd metabol sjuk-
dom ska utgora nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid tre enheter. Den
vard som avser verifiering av nyfoddhetsscreening samt riktad utredning ska
koncentreras ytterligare till tva enheter och nyfoddhetsscreening ska koncentre-
ras ytterligare till en av dessa tva enheter. Som skél for forslaget anfors i huvud-
sak foljande.

Detta bedoms vara vard som dr komplex och séllan forekommande. Den kraver
en viss volym och multidisciplinidr kompetens. Varden kréver multidisciplinért
omhéndertagande av bland annat (barn)endokrinolog, (barn)neurolog, dietist, fy-
sioterapeut, arbetsterapeut samt sjukskoterska/koordinator. Darutdver behovs
ofta en helhetsbedomning av patientens behov goras tillsammans med andra or-
ganspecialister samt habilitering.

Med hénsyn tagen till vardens resurser, tillgédnglighet och framtida patientvoly-
mer foreslar sakkunniggruppen en koncentration av vardomrédet fran hur dagens
struktur ser ut. Sakkunniga ser behov av att formalisera ett tydligt ansvar for ny-
foddhetsscreeningen, samt att 6ka forutséttningarna for metodutveckling och
kompetensforsorjning inom diagnostik och behandling. Utdver nyfoddhetsscre-
eningen dr volymerna inom detta omrade svarbedéomda. Riktad diagnostik utfors
redan idag vid tva enheter. Trots viss forvintad 6kning av patientgruppen, anses
beddmning, avancerad uppf6ljning och stillningstagande till avancerad behand-
ling kunna utforas vid tre nationella hogspecialiserade vardenheter.

Konsekvenserna av detta forslag dr 6verviagande positiva for patienterna och
professionen. Sakkunniggruppen bedomer att en koncentration av foreslagen
vard gor verksamheterna mer robusta, underléttar inhdmtning och éverforing av
kunskap om medfodda metabola sjukdomar samt ger béttre forutséttningar att
bedriva forskning.

2. Med avancerad behandling avses sjukdomsspecifik behandling exempelvis, men inte uteslutande metabol
kostbehandling, enzymersittningsbehandling, andra sérlikemedel och ATMP (cellterapi och genterapi etc.).
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Forslaget véntas ocksa leda till snabbare och fler korrekta diagnoser vilket dkar
bade patientsédkerhet och vardkvalitet samt ger béttre forutsattningar for kun-
skapsutveckling inom vardomrédet. Dessa fordelar 6verviager nackdelarna med
langre avstind och resor. De nationella enheterna kan behdva bygga storre team
for att minimera sarbarhetsrisker vid eventuell personalomséttning. Akutsjukvér-
den (inkl. intensivvérd) vid de nationella vdrdenheterna beddms inte belastas
mer dn idag.

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

Remissinstansernas yttranden

Socialstyrelsen har remitterat sakkunniggruppens utredning till berdrda remissin-
stanser. Av remissinstansernas yttranden framgér i huvudsak foljande.

En majoritet av remissinstanserna tillstyrker forslaget men manga har ocksé syn-
punkter och 6nskemal kring férdndringar. Synpunkter fran flera remissinstanser
giller bl.a. forslag till andringar i vissa detaljer t.ex. att alla enheter ska ha
samma forméaga till diagnostik, att &ven porfyri ska koncentreras ytterligare samt
att definitionen av medfddda metabola sjukdomar fortydligas. Flera remissin-
stanser vill ocksa att avgransningar kring det som fortsatt ska vara regional vard
fortydligas.

De flesta remissinstanserna tillstyrker 4ven antalet enheter. Region Skéne till-
sammans med Skénes universitetssjukhus och Lunds universitet tillstyrker var-
ken foreslaget om vilken vard som ska koncentreras definition eller antal en-
heter.

Sakkunniggruppens synpunkter pd remissinstansernas yttranden

Socialstyrelsen har gett sakkunniggruppen mojlighet att inkomma med syn-
punkter péa remissinstansernas yttranden. Sakkunniggruppen har inkommit med 1
huvudsak féljande synpunkter.

Medfodda metabola sjukdomar omfattar en mycket heterogen patientgrupp med
varierande vardbehov, vilket foranleder ett fortydligande om att oavsett svérig-
hetsgrad av sjukdomen, framforallt géllande vuxna patienter, sa ska det priméra
vardansvaret fortsatt ligga pa regionala virdgivare och de nationella hogspeciali-
serade virdenheterna ska vara ett stod i regionernas arbete med att stirka kompe-
tensen kring denna patientgrupp. Sakkunniggruppen bedomer dock att delar av
vardkedjan behover falla in under systemet for nationell hogspecialiserad vard
for att sikerstilla kompetens- och kunskapsutveckling samtidigt som sjukvar-
dens resurser anvénds klokt.

Sakkunniggruppen kvarstér vid sitt forslag till antal enheter. De betonar att av-
sikten med forslaget inte dr att decentralisera de diagnoser och den sérskilda
kompetens for vissa sjukdomsgrupper som det redan idag finns en uppbyggd
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verksambhet for, t.ex. porfyricentrum i Stockholm. Detta menar sakkunniggrup-
pen framjar kompetens- och kunskapsutveckling kring séllsynta sjukdomar.

Sakkunniggruppen vill dven fortydliga att detta forslag avser vard av bade barn
och vuxna. Deras beddmning ar att forutsittningarna for dialog, samarbete, pati-
entsékerhet och transition forbéttras om de nationella enheterna har en struktur
och organisation som integrerar barn- och vuxenverksamheterna.

Den sdrskilda beredningsgruppens yttrande

Socialstyrelsen har begirt in ett yttrande frén en sérskild beredningsgrupp angé-
ende sakkunniggruppens utredning och forslag. Beredningsgruppen bestar av le-
damoter med expertis i hdlso- och sjukvardssystemet samt foretradare for det
nationella programomrédet Akut vérd.

Socialstyrelsen har begirt att beredningsgruppen ska yttra sig dver om de posi-
tiva effekterna av den foreslagna koncentrationen dverviager eventuella negativa
effekter for hilso- och sjukvardssystemet. I den analysen har paverkan pa akut-
sjukvérden, nérliggande omraden, geografiska aspekter, transporter, utbildning
och forskning beaktats. Av beredningsgruppens yttrande framgér i huvudsak fol-
jande.

Beredningsgruppen tillstyrker sakkunniggruppens forslag i sin helhet. De anser
att de positiva effekterna av att koncentrera aktuell vard dverviger eventuella ne-
gativa effekter for hilso- och sjukvérdssystemet.

Beredningsgruppen gor bedomningen att akutsjukvérden inte paverkas av en
koncentration av denna vard och att transporter inte heller paverkas i nagon
storre utstrackning. De bedomer att en tydligare struktur ocksa kan ge positiva
effekter pa systemet, exempelvis ge tidsvinster vid kritiska moment och effekti-
visera handldggningen av patienterna. Beredningsgruppen bedomer vidare att en
koncentration av aktuell vard kan komma att paverka nirliggande omraden,
framforallt vid diagnostik och utredning av andra patientgrupper.

Att sdkerstilla struktur och ansvar genom att inrdtta och formalisera nationella
vardenheter for medfodda metabola sjukdomar samt nyfoddhetsscreeningen ger
bittre forutsittningar for 6kad patientsékerhet. En koncentration av aktuell vérd
okar forutsittningarna for att alla med en medfodd metabol sjukdom ska f en
likvardig bedomning, vilket kan bli &n mer viktigt i framtiden nér avancerade 14-
kemedel sa som genterapier etc. blir allt vanligare och fler patienter kan bli aktu-
ella for sddana. Beredningsgruppen finner att en koncentration av aktuell vard
okar forutsittningarna for att forbéttra kvaliteten, patientsékerheten och kun-
skapsutvecklingen samtidigt som ett effektivt anvindande av hélso- och sjukvar-
dens resurser kan uppnas.
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Skilen for beslutet
Rdttslig reglering

Av 2 kap. 7 § hélso- och sjukvérdslagen (2017:30) framgér att med nationell
hogspecialiserad vard avses i denna lag offentligt finansierad hélso- och sjukvard
som behover koncentreras till en eller flera enheter men inte till varje samver-
kansregion for att kvaliteten, patientsdkerheten och kunskapsutvecklingen ska
kunna upprétthéllas och ett effektivt anvéindande av hélso- och sjukvéardens re-
surser ska kunna uppnaés.

Av 7 kap. 5 § samma lag som ovan framgér bl.a. att den myndighet som rege-
ringen bestimmer beslutar vilken hélso- och sjukvard som ska utgdra nationell
hogspecialiserad vard och pé hur ménga enheter sadan vérd ska bedrivas. Vid
beddmningen av om en atgird ska utgora nationell hdgspecialiserad vard ska
hénsyn sérskilt tas till om varden &r komplex eller séllan forekommande och om
den kréver en viss volym, multidisciplindr kompetens eller stora investeringar el-
ler medfér hoga kostnader. Beslutet far inte 6verklagas.

Enligt 2 kap. 1 § hélso- och sjukvardsforordningen (2017:80) beslutar Socialsty-
relsen vilken hilso- och sjukvéard som ska utgora nationell hogspecialiserad vard
enligt 2 kap. 7 § hélso- och sjukvardslagen (2017:30) och pa hur manga enheter
sddan vard ska bedrivas.

Socialstyrelsens bedémning

Av utredningen i drendet framgar att sakkunniggruppen foreslar att viss vard vid
medfodd metabol sjukdom, enligt tabellen under rubriken Beslut, ska utgora nat-
ionell hogspecialiserad vard och bedrivas vid tre enheter. Delar av den definie-
rade varden foreslds koncentreras ytterligare.

Socialstyrelsen konstaterar att en majoritet av remissinstanserna har tillstyrkt
sakkunniggruppens forslag i sin helhet. Ett flertal remissinstanser anser dock att
bade forslaget till definition och avgriansningarna till denna &r nagot otydliga. Ef-
ter att sakkunniggruppen har fatt ta del av remissinstansernas synpunkter har de
justerat och fortydligat sitt forslag. Vidare konstaterar Socialstyrelsen att den
sérskilda beredningsgruppen tillstyrker forslaget.

Socialstyrelsen instimmer i sakkunniggruppens forslag att viss vard vid med-
fodd metabol sjukdom, enligt tabellen under rubriken beslut, ska utgora nationell
hogspecialiserad vard. Enligt Socialstyrelsens beddmning utvisar utredningen i
drendet att de atgdrder som foreslas utgora nationell hogspecialiserad vard &r
vard som dr komplex och séllan forekommande, kraver en viss volym och multi-
disciplindr kompetens. Vidare instimmer Socialstyrelsen i att en koncentration
av aktuell vard kan leda till battre férutsattningar for utveckling och forskning
inom séllsynta sjukdomar.

Socialstyrelsen instimmer dven i1 sakkunniggruppens forslag att aktuell véard ska
koncentreras till tre enheter, att den vard som avser verifiering av nyfoddhets-
screening samt riktad utredning ska koncentreras ytterligare till tva enheter och
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att nyfoddhetsscreening ska koncentreras ytterligare till en av dessa tva enheter.
Socialstyrelsen har vid denna bedomning sérskilt beaktat den aktuella patientvo-
lymen och behovet av att sékerstéilla att 1dkare och andra professioner ska kunna
uppratthalla sin kompetens och tillhandahélla vard av god kvalitet. Socialstyrel-
sen har dven beaktat de formodade fordelarna med att skapa en tydligare struktur
vilket kan ge tidsvinster vid kritiska moment i handldggningen av patienten.

Socialstyrelsen finner att en koncentration av aktuell vard, enligt tabellen under
rubriken beslut, 0kar forutsattningarna for att forbéattra kvaliteten, patientsiker-
heten och kunskapsutvecklingen samtidigt som ett effektivt anvindande av
hélso- och sjukvardens resurser kan uppnés.

Detta beslut fir inte 6verklagas.

Beslut i detta drende har fattats av generaldirektdren Olivia Wigzell. I den slut-
liga handliggningen har avdelningschefen Thomas Lindén, chefsjuristen Pir Od-
man och enhetschefen Kristina Wikner deltagit. Utredaren Lena Lovqvist har va-
rit foredragande.

SOCIALSTYRELSEN

Olivia Wigzell

Lena Lovqvist
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