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Ansokningsforfragan angiende att bedriva viss vard inom
vardomradet skelettdysplasier som nationell
hogspecialiserad vard

Socialstyrelsen utlyser harmed mdjligheten for samtliga regioner att anséka om
tillstand att bedriva nationell hdgspecialiserad vard inom vardomradet skelett-
dysplasier.

Bakgrund

Socialstyrelsen har den 19 december 2023 beslutat att viss vard vid skelett-
dysplasier, enligt definitionen nedan, ska utgéra nationell hdgspecialiserad vard
och bedrivas vid fyra enheter.

Definition
Nedanstaende géller oavsett alder:

Utredning vid oklar diagnos

Vid misstinkt skelettdysplasi déir diagnos inte kunnat faststéllas efter priméarut-
redning och misstanke kvarstar eller om en familjar predisposition foreligger ska
kontakt tas med NHVe. Utredning innefattar exempelvis klinisk, radiologisk och
genetisk bedomning samt klinisk och genetisk radgivning.

Upprittande av diagnosspecifik vardplan
Alla patienter med faststélld allvarlig skelettdysplasi (se forklaring nedan), ska
fa minst en beddmning vid NHVe for upprittande av diagnosspecifik vardplan.

Stillningstagande till avancerad behandling

Forslaget avser utredning infor, och stéllningstagande till in- och utsittning av
avancerad behandling nér sddan kan vara aktuell. Med avancerad behandling av-
ses exempelvis: enzymsubstitution (t.ex. asfotas alfa vid hypofosfatasi) anti-
kroppsbehandling (t.ex burosumab vid x-bunden hypofosfatemisk rakit), be-
handling med receptorantagonister och stamcellsbehandling.
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Fortydliganden till definitionen:

Allvarlig form av skelettdysplasi innebér generellt nagot eller flera av foljande
fynd: tydliga kliniska tecken sa som onormal ldngd, skelettdeformiteter och dys-
proportionalitet, radiologiska skelettavvikelser, forekomst av strukturella avvi-
kelser eller vavnadssvagheter i inre organ associerade med sjukdomen. Patienten
ska ocksa ha ett allvarligt uttryck av sin sjukdom.

Gruppen allvarliga skelettdysplasier som avses ar en mycket heterogen patient-
grupp och definitionen &r diarfor med avsikt generellt hallen for att kunna inklu-
dera alla patienter med behov av NHV.

Avgrdnsningar till definitionen

Foljande omraden/patientgrupper med koppling till definitionen ingér ej:

1. Lindrig dysproportionalitet och milda former av genetisk bekraftad
skelettdysplasi som inte leder till allvarliga komplikationer

2. Artrogrypos

3. Dysmeli

4. OI

Tillstindsprocessen

Det &r Namnden for nationell hogspecialiserad vard (ndmnden) som beslutar om
vilken eller vilka regioner som beviljas tillstand att bedriva nationell hogspeciali-
serad vard samt beslutar om de sdrskilda villkoren for tillstdndet. En sakkun-
niggrupp har fatt i uppdrag av Socialstyrelsen att utreda och ge forslag pé vilken
hélso- och sjukvard som ska utgora nationell hogspecialiserad vard och hur
manga enheter sadan vard ska bedrivas pa. Sakkunniggruppen foreslar i sin ut-
redning de sdrskilda villkoren som bor gilla for aktuellt tillstand, se bilaga 1. So-
cialstyrelsen har remitterat sakkunniggruppens utredning. De sérskilda villkoren
for aktuellt tillstdnd kan komma att justeras av ndmnden nér beslut om tillstand
fattas.

Regionen ska éven uppfylla de generella villkoren som framgar av 4 kap. Social-
styrelsens foreskrifter (HSLF-FS 2018:48) om nationell hdgspecialiserad vard,
se bilaga 2.

Infér ndmndens beslut kommer Socialstyrelsen att inhdmta ett yttrande fran en
sarskild beredningsgrupp.

Nér ndmnden fattar beslut om vilken eller vilka regioner som ska f3 tillstdnd att
bedriva nationell hogspecialiserad vard ska patientens bésta vara utgdngspunkten
vid bedémningen (se prop. 2017/18:40 s. 51 £.). Aven systemkonsekvenser t.ex.
paverkan pa akutsjukvérden, patienttransporter samt utbildning och forskning far
beaktas vid en fordelning av tillstdndet/tillstinden om det ar for att sdkerstélla
patientens bésta.
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Hur ansékan om tillstind gors

* Fyll i ansokningsblanketten

* Till ansokan bifogas en verksamhetsplan

* Ansokan ska ha inkommit till Socialstyrelsen senast den 26 april 2024 pa
adress Socialstyrelsen, 106 30 Stockholm eller NHV-
ansokan@socialstyrelsen.se. Méark ansdkan med det tillstand som ansdkan
géller.

Om en region avser att ansoka om flera tillstand ska regionen fylla i en ansok-
ningsblankett och verksamhetsplan for varje tillstdnd.

Bilagor
1. Forslag till sdrskilda villkor
Kontakt

Vid eventuella fragor eller funderingar kring ansokningsforfarandet kontakta:
NHV-ansokan@socialstyrelsen.se
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Bilaga 1. Forslag till sirskilda villkor — viss vard vid
skelettdysplasier

Kritisk personalkompetens

Samtliga specialister/professioner som kan ingd i det multidisciplinira teamet
ska ha specifik erfarenhet/kunskap/kompetens inom det definierade omradet:

Ortoped

Ortoped med barnortopedisk inriktning
Barnldkare (habilitering neurolog)
Barnendokrinolog

Endokrinolog

Radiolog med inriktning mot barn och skelett
Neuroradiolog

Klinisk genetiker

Anestesiolog med inriktning mot barn och vuxna med komplexa luftvigar
Neurokirurg

Neurolog med inriktning habilitering
Ortopedingenjor

Fysioterapeut

Arbetsterapeut

Kurator

Koordinator for samordning av patientens vard

Andra kompetenser eller férutséttningar fér att varden inom
det definierade omradet ska kunna bedrivas

Mojlighet att genomfora andningsregistreringar/andningsfysiologisk kompe-
tens

Oronlikare
Ogonlikare
Tandlékare
Handkirurg
Plastikkirurg
Urolog
Barnurolog
Reumatolog
Logoped
Dietist
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Kardiolog
Barnkardiolog
Nefrolog

Smartlakare

Kritisk utrustning eller lokaler

Utrustning och lokaler anpassad till patienternas behov

Ovriga villkor

NHVe ska bidra till att forskning inom det aktuella sjukdomsomradet bedrivs.

NHVe ska samverka med andra NHVe inom nérliggande omraden exempel-
vis Dysmeli och Osteogenesis Imperfecta.

NHVe ska verka for strukturerad uppfoljning av vardomrédet, t.ex. genom
kvalitetsregister.

NHVe ska verka for framtagning av vardprogram inom det definierade omra-
det.

NHVe ska ansvara for 6verrapportering till remitterande enheter och uppritta
individuella vardplaner.

NHVe ska f6lja upp patientrapporterade matt

NHVe ska ha tillgéinglighet for fragor rérande patienter med skelettdysplasier
under kontorstid

NHVe ska kunna utfora kirurgi specifik for patientgruppen, ex vis skolioski-
rurgi, osteotomier, neurokirurgiska ingrepp exempelvis dekompression av fo-
ramen magnum

NHVe ska kunna utfora klinisk, genetisk och bilddiagnostisk utredning hos
foster med missténkt skelettdysplasi.
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