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Diagnos, kunskap, tillgang till
expertis och samordning —

det ar viktigast for personer med sallsynta halsotillstand

Den svenska sjukvarden ar dnnu inte anpassad for att kunna ta hand om
de ofta komplexa behov som uppstér for personer som lever med kom-
plexa, kroniska sjukdomar. Samordningen mellan olika insatser 4r manga
ganger undermalig. Kontinuitet och samordning ar viktiga omraden dar
Sverige ligger en bra bit efter nar det kommer till internationell jamf6-
relse’. Vid sdllsynta halsotillstind tillkommer utmaningen att kunskapen
och medvetenheten om sdllsynthet ar bristfillig och ojamnt fordelad hos
vardprofession och andra samhaéllsaktorer. Féljden blir att manga med
sédllsynta hélsotillstind upplever stora brister i vird, stod och behandling.
Aven utebliven-, nekad- eller felbehandling forekommer.

De regionala skillnader som framgar av Riksférbundet Séllsynta diagno-
sers medlemsundersokning hjélper till att forsta orsakerna bakom bris-
terna och ér en bra bas for att utveckla kraftfulla atgarder. Det behovs
for att vi ska kunna nirma oss Sveriges mal med Halso- och sjukvérdsla-
gen, som idag inte uppfylls for personer som lever med sallsynta hilso-
tillstand.

"Malet med halso- och sjukvarden ar en god halsa
och en vard pa lika villkor for hela befolkningen.”
3 kap. 1 § halso- och sjukvardslagen (2017:30)

1 Vardanalys, Rapport PM 2024:3 " Varden ur befolkningens perspektiv”
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Samtidigt revolutioneras sjukvirden genom helt nya metoder att di-
agnostisera och behandla sjukdomar med hjélp av precisionsmedicin.
Sallsynta diagnoser ligger i framkant i denna utveckling och forvintning-
arna och mojligheterna ir stora. Patienten och dennes behov behéver sta
i centrum for denna sjukvardsutveckling. De strukturella hindren och
regionala ojamlikheterna maste atgérdas, vilket kraver en 6kad nationell
styrning, starka incitament for mer samordning samt foérbéttrad mojlig-
het till flexibelt, personcentrerat arbete inom sjukvarden och hos 6vriga
samhadllsaktorer. Genom denna medlemsundersokning har vi identifierat
fyra hornstenar som alla dr av storsta vikt for att alla som lever med ett
sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till basta vard, stod och behandling.

1. Kunskapshalet

Véra medlemmar dr eniga om att den fraimsta kunskapen om det sill-
synta hilsotillstandet finns hos andra svenska diagnosféreningar, inte
inom varden. Bara hélften av deltagarna i vir medlemsundersokning
har tillgang till den vard man behover, jamfort

med hela befolkningen dér andelen &r atta av S T

Okad tillgang till

dar sillsynt expertis finns, men regiongranser kunskap om séllsynta
sitter upp hinder. Situationen férsimras och halsotillstand pa grund-
utbildningar samt méjlighet
till fortbildning pa omradet.
ansvaret vilar pa primédrvarden. Sammantaget Ingen inom vérden ska
missa det séllsyntal

tio* Situationen &r béttre i sjukvardsregioner

andelen som nekas vard 6kar ndr det sallsynta

ser vi att brist pa specialister och expertis 6kar
risk for simre séllsynt vard och bemdtande.

2 Vardanalys, Rapport PM 2024:3 " Varden ur befolkningens perspektiv”
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2. Vantan pa diagnos

Séllsynta halsotillstand innebar en stor utmaning nar det galler tillgang
till ratt utredning och diagnostik. I sju av tio fall har tillstanden en gene-
tisk orsak, och ofta leder de till ovanliga symtom som beror manga olika
organsystem. I genomsnitt har medlemmar i var undersékning fatt vanta
i sju ar pa korrekt diagnos efter att forsta kontakten togs med varden. I
sjukvardsregioner dér geografiska utmaningar
tillkommer forsdmras bilden avsevirt. Tillgang till

. . . O 1ot VI KRAVER:
genetisk testning och diagnostik ér bristfillig och Avsitt nationell
vsitt nationella
behover forbattras eftersom den ritta diagnosen ekonomiska styrmedel
ar avgorande for att fa ritt vard, stod och behand- samt 6ka resurserna

for 6kad tillganglighet

ling. Forst nér diagnosen stélls blir tillgang till el e ey

ritt expertis mojlig, behandling och bemotande for alla, oavsett diagnos
av varden blir battre och tillgdng till samhillsstod eller bostadsort.
forbattras.

3. Bristen pa specialister

De svenska experterna pa sdllsynta hélsotillstand ar for fa. Ofta finns
den frimsta expertisen inte i den egna sjukvéardsregionen och da
forsvarar det regionala sjdlvstyret avsevart

mojligheterna till kontakt och tillgang till VI KRAVER:

kvalificerad vard. Utmaningarna blir 4nnu Avsitt nationella ekono-
miska styrmedel samt 6ka

.. . e . resurserna for 6kad tillgang-
annat land dn Sverige. Tillgangen till god lighet till befintlig expertis

vard forsvaras da varden saknar tillrack- for snabbare och sakrare
diagnostik och fér basta
vard, stod och behandling.

storre nér den framsta expertisen finns i ett

lig formaga att vigleda patienter till den
framsta expertisen, savél nationellt som
internationellt.
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4. Dalig samordning

T—

Behovet av vard, stod och behandling ér stort i persongruppen med
séllsynta hélsotillstind. Regelbundna kontakter till ett hundratal olika

samhallsaktorer rapporteras. Information om befintliga stodatgarder for

okad samordning, sa som fast vardkontakt, multidisciplinar konferens,

vardplan och patientkontrakt, samt om hur och
var man ansOker om dessa, nar inte patienten.
Nirstaende eller patienten sjalv behéver da

bli sin egen vardkoordinator. Kvinnor berors i
storre utstrackning én mén, vilket cementerar
befintliga ojamlikheter. Variationen vi ser bland
sjukvardsregionerna ar viktiga for forstaelsen av

VI KRAVER:

Avsitt nationella ekono-
miska styrmedel samt 6ka
resurserna sa att befintliga
atgarder for 6kad kontinuitet
och samordning inom halso-
och sjukvard nar personer
som lever med séllsynta

orsakerna bakom bristerna, vilket ar en forut- halsotillstand.
sattning for de kraftfulla atgarderna som behovs.

Det pagar mycket inom det sillsynta omradet

och inom precisionsmedicin som enligt oss behéver en noggrann upp-
foljning och konsekvent implementering: Regeringen satsar pa en myck-
et efterldngtad nationell strategi for omradet séllsynta halsotillstand, och
agerar for att sikerstdlla Sveriges ledande roll inom precisionsmedicin.
EU medlemslander samarbetar for att tillhandahalla internationell
sallsynt expertis inom svensk sjukvird och EUs lakemedelslagstiftning
reformeras fOr att framja utvecklingen av sarldkemedel.

Det ar dags att agera nu. Var medlemsundersokning visar vagen.

Trevlig lasning.

Med vinliga halsningar, Maria Westerlund
Ordforande Riksforbundet Sdllsynta diagnoser
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Strukturella brister 6kar ojamlikhet i samhallet

Utbildningsniva bland nérstdende som deltog i var undersokning dr hog
over hela landet med tva tredjedelar som avslutat universitet eller hog-
skola och en av fyra som avslutat gymnasieskola. Hogst ar utbildnings-
nivan bland ndrstaende i sjukvérdsregion Stockholm-Gotland med 72%
som har en avslutad universitetsutbildning, foljd av Vastra sjukvards-
regionen dir andelen ligger p& 68%. And4 dr andelen nirstiende som
arbetar heltid lagst i Stockholm-Gotland med knappt en av tva. I Vdstra
sjukvardsregionen svarar flest narstdende att de arbetar i annat omrade
an de dr utbildade i pga det séllsynta hilsotillstandet (21%). Har ar det
ocksa flest ndrstaende som inte arbetar heltid pga det sillsynta hélsotill-
standet (31%).

Sjukvardsregion Stockholm-Gotland:

7 av 10 av nérstaende har en avslutad universitetsutbildning
men bara 5 av 10 arbetar heltid.

111 e

-
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Sjukvardsregion Vast: 3 av 10 av narstaende arbetar mindre
och 2 av 10 arbetar i annat yrke dn de ar utbildade i.

$00000000 ¢

Samordning av varden &r en stor utmaning for personer som lever med

séllsynta halsotillstand och deras nérstdende. Sjukvérdsregion Stock-
holm-Gotland toppar denna lista med enstaka deltagare som rapporte-
rar regelbundna kontakter till 100 olika vérdgivare, till 9o olika samhall-
sinstanser eller att man ldgger 99 timmar per vecka pa vard och
administration av det séllsynta halsotillstandet.

Eftersom den stora majoriteten i undersokningen éar

kvinnor, sju av tio, visar dessa resultat ett tydligt ex- [Varden borde] Se tll

. . . . att besoken laggs pa
empel pa den omhéndertagande kvinnan som pé egen samma dag in att
bekostnad bidrar till att socialsystemet fungerar. Att sprida ut dem. Att de
forbittra vard och omhéndertagande for personer med ~ skulle engagera sig mer

i de nya forsknings-

séllsynta halsotillstand kan darmed avsevért bidra till _ _
projekten som nu finns.

ett mer jamstéllt samhalle.
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H&gt antal sjukvardsbesdk
speglar stora behov

Det ofantligt stora kontaktnatet av vardgivare och samhallsinstanser
kring personer som lever med séllsynta halsotillstaind och deras nérsté-
ende kriaver manga och regelbundna besok. Under en sexmanadersperi-
od dr fem besok och mer hos saval primarvarden som specialistvarden
inte ovanligt bland deltagare i undersokningen. Det tillkommer dessut-
om frekventa sjukhusbesok samt besok hos tandvarden.

Antal vardbesok under 6 manader

Primarvard fysiskt m n 70,7%
S
Sjukhus m n 50,1%
Tandvard (vanlig) m i 53,8%
Specialisttandvard mﬂ 20,1%

1géang
Habilitering 4 202 19.3% 200

Specialistvard

I 3 ggr
Rehabilitering m ﬂ 19,3% 4
ggr
Vérdi annandreglon m i 13.5% W 5ggr
andaubori Fler &n 5 ggr
Primarvard digitalt B 8.3 B Summa svar
0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%

Vi ser foljande avvikelse bland deltagare i sjukvardsregion Norr. Delta-
gare fran Norr rapporterar lagst antal besok inom specialistvard, speci-
alisttandvard och habiliteringen. I stdllet ligger andel besok pa sjukhus
hogre an i vriga regioner. En ldgre tillgang till specialisttandvard i
region Norr har dven rapporterats av deltagare i Riksforbundet senaste
medlemsundersokning 2022.
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Samre tillgang till specialistsjukvard och habilitering i sjuk-
vardsregion Norr men fler bes6k pa sjukhus.

Anledning till dessa skillnader behéver undersokas vidare for att uteslu-
ta att strukturella brister leder till forsdmrad tillgang till vard for perso-
ner som lever med séllsynta hélsotillstand i sjukvardsregion Norr.

Antal bes6k inom specialistvard under 6 manader

16% 7% 3%2
e w m »TEE
14% 7% 4% 4%
12% 7% 4%1
11% 7% 3%
13% 10% 6% 2

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60%

Norra
Mellansverige
Stockholm-Gotland
Sydostra

Sodra

Véastra Gotaland

Antal bes6k pa sjukhus under 6 manader

14% 6% 5% 3%
10% 5% 6% 3%LL
1% 4% 3% 3%
13% 1% 3% 3%l

Norra
Mellansverige

Stockholm-Gotland

Sydostra

Sédra 10% 7% 3% 4% P
Vastra Gétaland 12% % 5% 2200
0% 10% 20% 30% 40% 50% 60%

M 1 gang 29gr 3ggr 4 ggr 5ggr M Fleran5ggr

Vi haridag ett team av specialistldkare och sjukskoterskor inom specialistvarden
som foljer vart barn. Samordning och planering skots av en ssk i teamet och det
fungerar bra for oss. Vart barn har darfor inte mycket kontakt med primarvarden.
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Sallsynt expertis ar forutsattning for
bra sallsynt vard

Trots stora kontaktnét och manga besok inom sjukvarden ar tillgang till
hilso- och sjukvard vid behov tyvirr ingen sjalvklarhet for personer
som lever med sdllsynta hélsotillstind. Halften av deltagarna i var
undersokning upplever att man inte kan fa den vard man behover.
Mellan en och tvé av tio uppger att man blivit nekad vard pa grund av
sillsyntheten.

Dessa andelar ér lagst i sjukvardsregion Stockholm-Gotland. Aven andel
deltagare som uppger att varden inte tagit deras hilsobesvir pa allvar
ar lagst i Stockholm-Gotland. Anledningen till att varden upplevs som

battre i Stockholm-Gotland kan ténkas bero pa
Att lakaren pa VC samarbetar
med specialistldkare och inte
nonchalerar multidiagnoser som
har med den sillsynta diagnosen  vardupplevelser. Regiongranser ddremot sitter
[att gdra]. Patienten bor slippa stop for denna trend. I angransande sjukvardsre-
samordna varden! Kunskaper som
finns kring tillstandet bor lakaren
ha kunskaper om eller ga vidare
med attinforskaffa. Lakaren bor — Ayen sjukvirdsregion Sydést avviker negativt.
dven gora en vardplanering eller

var delaktig i en, som ser till att
undersdkningar finns med. varden inte tagit deras halsobesvir pa allvar.

att storst expertis samlas i huvudstaden. Tillgang
till expertis verkar g hand i hand med bittre

gion Mellansverige upplevs tillgdng till sjukvard
efter behov som sdamst.

Med sex pa tio uppger flest deltagare har att

Deltagare i Sydost rapporterar dven lagt antal
besok inom specialistsjukvérd vilket skulle kunna vara en bidragande
faktor till dessa resultat.

Sammantaget verkar brist pa specialister och expertis 6ka risk for simre
sillsynt vard och bemdtande.
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REGIONGRANS
SATTER STOPP:
Sjukvard efter behov
upplevs som samst

i Sjukvardsregion
Mellansverige. Trots
narhet till Stockholm-
Gotland dar denna
upplevs som bést.

e

Al

EXPERTIS GER
BATTRE VARD:

Nekad vard och att
hélsobesvaren inte tas
pa allvar av varden ar
vanligt for personer med
sallsynta halsotillstand.
Laget ar lite battre

i sjukvardsregion
Stockholm-Gotland dar
mest kunskap finns.

1111 (e

SAMSTA RESULTAT:

Halsobesvaren tas inte pa allvar
hos sex av tio i sjukvardsregion
Syddst. Denna andel ar hogst har.
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Den viktiga séllsynta diagnosen -

fokus pa Norra sjukvardsregionen

For att kunna né fram till réatt expertis behover rétt diagnos stallas forst.
Ratt diagnos forenklar dven tillgang till ratt stod, vard och behandling.
En prognos kan ges och bade behandlingen och livet kan planeras
framét. Vara medlemmar vittnar ocksé om att bemétandet inom varden
forbattras. Att fa en diagnos ger d&ven majlighet att ta kontakt med andra
diagnosbérare och foreningar. Det dr denna sdllsynta kunskap fran diag-
nosforbund som vérderas hogst enligt var medlemsundersokning, fore
ldkare och expertcentrum for séllsynta diagnoser.

Det ar svart att stélla en sillsynt diagnos. I genomsnitt tar det sju ar fran
att den forsta kontakt med varden har tagits. I sjukvardsregion Norr ver-
kar utmaningarna extra stora. Tva av tre i Norr far diagnosen stalld forst
i vuxen alder, jaimfort med en av tva 6ver hela landet. Genomsnittsalder
nér diagnosen stdlls ar 33 &r i Norr och 27 ar 6ver hela landet. Slutligen
far bara tva av tio den sdllsynta diagnosen stélld vid fodseln i Norr,
jamfort med tre av tio 6ver hela landet. I ssmmanhanget kan ndmnas att
70% av sdllsynta diagnoser idag har en kind genetisk orsak.

PRU0LLIO0Y
Tillgang till tidig diagnos ar samst
i sjukvardsregion Norr:

Bara 2 av 10 far sin diagnos vid fodsel.
2 av 3 far diagnosen i vuxen alder.

1
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Faktorer som kan paverka tillgang till diagnos ér att fler 4n ett organsys-
tem berors av diagnosen. Andelen som rapporterar sadan séllsynt syn-
dromdiagnos dr med étta av tio hogst i sjukvardsregion Norr. Sjukdo-
mar med storre komplexitet kan orsaka storre utmaningar att stélla ratt
diagnos, vilket kan bidra till den sena tillgang till diagnos som rappor-
teras i Norr. Aven skillnader mellan diagnoser kan vara en bidragande
faktor, eftersom vissa debuterar forst i vuxen alder.

Dess vidare rapporterar drygt en av tre i sjukvardsregion Norr att deras
sjukvard huvudsakligen sker i primérvarden. Aven denna andel &r storst
over landet dar genomsnitt ligger pa en av fyra. Eftersom kunskapen om
sillsynta halsotillstand 4r simre inom primdrvarden kan éven det bidra
till att tillgang till ratt diagnos forsvaras i Norr.

En fordjupad analys behovs for att redogora vad dessa avvikelser i
sjukvéardsregion Norr beror pa for att sikerstilla en jamlik tillgang till
diagnos, vard och behandling 6ver hela landet och oavsett diagnos.

Har bett om hjalp med samordning fran
olika mottagningar och avdelningar men
nekats detta p g a for manga kontakter! ...
Vardcentralen vill ej ha med patienten att
gora. Da de fick en remiss ang patientens
mage som ingen specialistldkare ar
inblandad i sa lakaren pa vc att det var det
samsta han gjort att ta emot remissen da
det var alldeles for komplicerat.
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Diagnos behdvs for tillgang till vard, stod och behandling

I sjukvardsregion Stockholm-Gotland upplever fyra av tio att varden
har forbattrats efter att diagnosen stélldes. Det dr den storsta andelen
bland regionerna dir genomsnittet ligger pa drygt en av tre. I fritext-
svaren uppges att diagnos leder till battre kunskap och forstaelse om
sjukdomen for egen del, men att den framst okar tillgang till hjélp och
stod i vardagen, till ratt behandling, ett bittre bemotande samt att battre
samordning och kontinuitet i virden mojliggjordes.

Oka den egna expertisen for att stilla krav pa vard

« "Det finns inte mycket till vard men vi kanner till mycket
mer nu och det gar att I3sa sig till mycket."

« "Jag som forélder har varit insatt och stéllt krav.
Som palast foralder kan man informera och ifragasatta.”

Att bli trodd

« "Ja, alla forstod att det var sa allvarligt som vi beskrev det.”

« "Jag blirinte misstrodd och ifragasatt i samma utstrackning"
« "Blirtrodd och fatt medicinsk vard och hjalpmedel”

« "Flerinom varden kanner till min diagnos vilket gor att jag
far battre bemotande och forklaringar.”
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Diagnos ger tillgang till sallsynt expertis

o "Vificktill slut kontakt med "ratt" lakare som kunde nagot
om diagnosen.”

« "kontakt med kompetent personal”

« "Genom forskning och att ha deltagit i Iikemedelsstudie.”

Tillgang till samhallsstod

Varden har forbattrats over tid

 "Endel stttning med

i ) hjalpmedel (rullstol, arbetsstol,
Kunskapen har ¢kat de senaste ortoser osv) och fysioterapi"

decennierna. Varden som barn
varinte bra."

 "Fick LSS stod och det

oppnade manga dorrar”

Diagnos &r forutsattning for att fa behandling,
prevention och stod

« "Blir behandlad"
« "Kontinuerlig kontakt med varden, uppfdljningar”
« "Fatt ett team pa barnsjukhuset.”

« "Det arlattare att ha en diagnos att utga ifran, veta
mer om vilka andra symptom som kan vantas”
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Som sagt samlas mest sillsynt expertis i sjukvardsregion Stock-
holm-Gotland. Darmed ar dven sannolikheten storst att tillgang till ratt
sallsynt expertis tillhandahalls efter att diagnosen har stillts. Denna
tolkning rimmar vél med resultatet som visar att lagsta andel deltagare
fran region Stockholm-Gotland uppger sig ha majoriteten av sina
vardkontakter inom primiarvarden. Tolkningen fér ytterligare stod av att
sjukvardsregion Stockholm-Gotland 4r den enda region dar ldkare anses
ha i alla fall nést bast kunskap om det séllsynta halsotillstandet. I alla
andra sjukvardsregioner hamnar ldkaren pa plats fyra och den basta
kunskapen om den sillsynta diagnosen finns hos diagnosforbund.

i i i i @ @ @ @ @ @
Expertis och battre vard gar hand i hand. 4 av 10 upplever
att varden har forbattrats efter att diagnosen stélldesi

sjukvardsregion Stockholm-Gotland. Dar bedoms dven
tillgang till vard vid behov som bast.

0’5 ¢

f

Tillgang till diagnostik och séllsynt expertis dr férutséttning for att alla
som lever med séllsynta hélsotillstand ska fa en bra vérd och ett bra be-
motande. Att identifiera och avligsna de befintliga hinder som bromsar
den séllsynta expertisen fran att bli tillgdnglig for patienter i alla sjuk-
vardsregioner ar darfor av yttersta betydelse.
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Stod behovs for samordning
av den sallsynta varden

Vi har visat att personer som lever med séllsynta halsotillstand har en
hog frekvens av vardbesok, men att tillgang till vard efter behov danda
inte dr en sjdlvklarhet. Vi vill nu foérdjupa oss i den utmanande samord-
ningen av virden for personer som lever med sillsynta hélsotillstand
och deras nérstaende. Det ér tyvérr inte ovanligt att deltagare lagger
over 20 timmar per vecka pa vard och samordning av det sillsynta
hilsotillstandet. Det blir tydligt att individuellt anpassat stod behovs for
de personer dir utmaningar géllande samordning dr som storst.

Bara knappt tre av tio deltagare i undersokningen upplever i mycket hog
eller hog grad en fungerande samordningen av varden. Lagst ar andelen
i sjukvardsregion Vast med knappt en av fyra. Andelen ar hogst i Norr,
men dven har ligger den pa bara en av tre.

i @ @ @
Lagsta andel i sjukvardsregion Vast:

Bara en av fyra upplever en fungerande
samordning av varden

?
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Det finns en del atgarder som ska 6ka samordning inom varden, sd som
fast vardkontakt, multidisciplindr konferens, ssmmanhallen vardplan,
och patientkontrakt, och nagra av dessa dr lagstadgade i svensk Patient-
lag (2014:821). Tyvirr ser vi att de inte nar patienten i tillrackligt stor
utstrackning

Viérdplanen ér tillganglig for bara en av fem bland véra deltagare och i
region Mellansverige dr denna andel lagst med knappt en av sju.

i @ @ @ @ @ @
Lagsta andel i sjukvardsregion Mellansverige:
Bara 1av 7 har en vardplan.

Bara ungefir hilften av deltagare i var undersokning har en fast vard-
kontakt. Andelen &dr hogst i sjukvardsregion Stockholm-Gotland och
lagst i Norr. Bland dessa som har en fast vardkontakt ar dock upplevel-
sen att den hjdlper till med samordning hogst i Norr. Den fasta vard-
kontakten i norr verkar dven bést pa att kdnna till viktig information
om diagnosen samt att dgna tillrackligt med tid at personen som lever
med séllsynt hélsotillstand. Drygt tva tredjedelar av de som har en fast
vardkontakt i region Norr svarar positivt pa dessa fragor.
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i i i i @ @ @ @ @ @
Lagsta andel i sjukvardsregion Norr:
knappt 4 av 10 har en fast vardkontakt.

MEN, déar hjalper den bast med samordning,
ar battre palast och tar sig mest tid.

Befintliga atgirder som fast vardkontakt och multidisciplindr konferens
behover né individen battre for att leda till den avlastning som erford-
ras. De bakomliggande orsakerna till att dtgdrderna inte nér fram till
patienten och till den variation vi ser 6ver landet behdver undersokas,
synliggoras och avlagsnas. Okunskap hos individen om att atgarderna
finns, eller bristande resurser inom sjukvarden ar mojliga faktorer som
behover analyseras vidare for basta vardutveckling.
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Om sallsynta halsotillstand

Det finns idag mer dn 7 ooo olika sdllsynta diagnoser, det vill sdga diag-
noser som berdr hogst fem personer pa 10 ooo invanare. Sammantaget
ar det nairmare en halv miljon méanniskor som lever med ett séllsynt
hilsotillstand i Sverige. Det ar ungefir lika manga som lever med en
cancerdiagnos.

Eftersom det finns sa ménga olika sdllsynta diagnoser ér det inte heller
ovanligt att det tar lang tid innan den rdtta diagnosen stills. Socialsty-
relsens term séllsynt hélsotillstand inbegriper dven de tillstand som
annu inte diagnosticerats och vi anvander i denna rapport bada uttryck
séllsynta halsotillstand och séllsynta diagnoser?.

Att leva med ett sillsynt hélsotillstand innebar ofta komplexa och livs-
langa behov. Aktorer och verksamheter inom véard och andra stodjande
samhallsfunktioner behdver samarbeta, nationellt och internationellt.
En av de svaraste aspekterna av detta ér att kunskapen i yrkesgrupperna
over lag dr lag, och att experterna pa varje enskilt séllsynt hélsotillstand
ar extremt fa. Hélso- och sjukvarden ar uppdelad i nivaer och stupror
utifran kroppens olika organ. Men nér personen behéver insatser fran
flera nivaer och nir olika organsystem &r inblandade, ar det svart for
vérden att samarbeta och gora ritt. Annu svarare ir det om ett storre an-
tal 6vriga aktorer i samhallet ocksé behover involveras.

3 Socialstyrelsens termbank (2020), Sallsynta halsotillstand, https://termbank.socialstyrelsen.se/? Termld=826&Sr-
clLang=sv
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Om Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser ér ett forbund for personer med sall-
synta halsotillstind och deras narstaende. Vara drygt 16 ooo medlem-
mar dr antingen enskilda medlemmar direkt i forbundet eller engage-
rade i 6ver 7o olika diagnosforeningar. Vara medlemmar representerar
cirka 200 olika sillsynta halsotillstand. Tillsammans verkar vi for att
personer som lever med ett sallsynt halsotillstand ska fa battre levnads-
villkor, genom forbattrad vard och stod. Vi agerar for att alla som lever
med sdllsynta halsotillstand ska fa basta vard stod och behandling. For
att na dit paverkar vi politiker, 6vriga beslutsfattare, vardgivare och
andra berdrda samhillsinstanser.

Vir vision ér att "Alla personer i Sverige som lever ... inuliiget r det mycket

med ett séllsynt hélsotillstand har tillgang till basta runt skickande for vem
som &r ansvarig och ingen
som tar ansvar alls for
vissa delar, vilket riskerar
att ge storre skador med
tiden... hon har flera
diagnoser men inget som
forklarar helheten, och en
bit som ingen forstar alls
som darfor saknar
ansvarig lakare och
skapar problem...

vard, stod och behandling”. Las mer om forbundet

pa www.sallsyntadiagnoser.se.
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Om undersokningen

Undersokningen genomfordes via en webbaserad enkit som skickades
via email eller sms till 9 747 medlemmar till Riksférbundet Séllsynta
diagnoser*. Tvd paminnelser skickades ut via e-post och tvéd via SMS.
Insamling av data pagick mellan den 20 april och den 11 maj 2024 och
sammanlagt medverkade 2025 av Riksférbundets medlemmar i under-
sokningen, vilket motsvarar en svarsfrekvens pa 21%. Andel deltagare
per sjukvardsregion motsvarar i stort sett befolkningsférdelningen, men
smarre avvikningar forekommer. I var undersokning kommer en lite
storre andel fran sjukvardsregion Norr och lite firre deltagare kommer
fran Vistra och Sodra sjukvardsregionen jamfort med fordelning av
befolkning i regionerna. Foljande bakgrundsinformation skiljer sig inte
mellan sjukvardsregionerna:

Tva tredjedelar av deltagare i undersdkningen lever sjalv med sdllsynta
hilsotillstand (1 285 personer) och en tredjedel svarar som nirstaende
(740 personer). Medelaldern bland deltagarna ar hg med 55 ar bland
nérstaende och 44 ar bland diagnosbarare. Skillnad mellan grupper-

na beror framst pé att bara en procent av ndrstaende dr yngre an 25 ar
jamfort med 22% bland diagnosbarare. Over lag 4r den stora majoriteten
kvinnor med sju av tio i hela gruppen, knappt atta av tio bland nérstaen-
de och sju av tio bland diagnosbarare. De nérstaende som svarar ar med
tva tredjedelar framst fordldrar, en av tio ér far- eller morforéldrar, och
en av tjugo svarar som barn eller partner.

Ta kontakt med info@sallsyntadiagnoser.se for att fa tillgang till alla
fragor som stilldes.

Vi vill tacka alla som tog sig tiden att svara pa enkaten.

4 Alla medlemmar som Riksférbundet Sallsynta diagnoser har e-postadress eller mobiltelefonnummer till
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