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Utdrag: Maria Westerlund, forbundsordforande, Riksférbundet Sallsynta diagnoser

Maria Westerlund, Riksférbundet Sdllsynta diagnoser:

Ordférande och ledaméter! Vi fran Riksforbundet Sallsynta diagnoser ar valdigt glada och
vill rikta ett stort tack for att vi far majlighet att vara med pa denna offentliga utfragning.
Till min hjalp har har jag Stephanie Juran fran vart kansli.

Jag heter alltsa Maria Westerlund, och jag ar forbundsordférande. Jag dr socionom och
diakon sedan drygt 20 ar tillbaka och har ocksa viss utbildning inom
omvardnadsvetenskap. Riksforbundet Séllsynta diagnoser samlar 16 000 medlemmar, och
tillsammans representerar vi nirmare 200 olika sallsynta hilsotillstdnd. Jag ar sjdlv ocksa
diagnosbarare.

8 000 sillsynta halsotillstand

Det finns faktiskt uppemot 8 000 sallsynta hélsotillstdnd som &r definierade hittills. Och
det lar komma fler. Vi har kommit langt i Sverige; det finns mycket kunskap och expertis
samlad om de sillsynta hélsotillstinden. Men som vi har hort i dag: Med sa manga olika
diagnoser blir det svart for varden att kdnna till alla och att kunna stélla ratt diagnos och
erbjuda korrekt vard, stod och behandling.

500 000 patienter

Det har far stora konsekvenser for de 500 000 patienter, alltsa en halv miljon ménniskor,
som lever med sallsynta hélsotillstand i Sverige. En orsak dr den som ocksa har belysts i
dag, ndmligen att kunskapen inte ar jamlikt tillgdnglig for alla. Den ar inte heller jamlikt
féordelad o6ver landet.

Utmaningar aterspeglas i medlemsundersokning

Det aterspeglas i var senaste medlemsundersékning, dir riksforbundets medlemmar
vittnar om utmaningarna. Mer dn 50 procent fick sin diagnos faststélld forst i vuxen alder.
For tva av tio tog det mer &n tio ar att fa ratt diagnos, och da kan de ha fatt flera andra,
felaktiga diagnoser under vagen innan man kom fram till den ratta. Tre av tio har blivit
nekade vard pa grund av sitt sallsynta hilsotillstand, och lika manga uppger att de aldrig
har traffat ndgon som ar expert pa deras tillstand och diagnos.

Medlemmarna uppger ocksa att motestiden med specialisterna, nar métet val kommer till
stand, ofta blir for kort. Den uppf6ljning som sedan ska ske pa lokal niva saknas ofta.
Majoriteten av deltagarna i denna medlemsundersokning, som forvisso ar ganska liten
men som dnda sager mycket, uppger att det ar andra patientorganisationer och nitverk
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som ar den bista kunskapskillan till sitt sillsynta hilsotillstand. Det ir alltsa inte
lakarkunskapen och ldkarvetenskapen.

No6jda med NHV, beredda att resa

Av dem som har varit i kontakt med nationell hogspecialiserad vard sidger majoriteten att
de ar valdigt ndjda med varden. Vi stéllde ocksa fragan hur langt deltagarna skulle vara
beredda att resa for att fa tillgang till NHV. Svaren blev att férutsatt att man far ersattning
och att besoken gallande NHV sker fler dn en gang och att man far den uppfoljande varden
och behandlingen dar man bor dr andelen som &r beredd att resa valdigt stor.

For oss med sillsynta hilsotillstand ar det alltsa viktigare att fa ratt vard av nagon
som Kkdnner till var diagnos och vart hélsotillstand én att varden finns nara.

Kunskapsnivan om sillsynta hilsotillstdnd beh6ver hojas. Det r mycket viktigt att den
expertis som finns blir tillgdnglig for alla oss som lever med sillsynta halsotillstand. Det
handlar om att jag som patient ska kunna fa del av expertisen oavsett var i landet jag bor,
oavsett vilka forutsattningar jag sjalv eller min familj har for att ta sig fram i varden och
oavhangigt om tillfilligheten gor att jag moter en engagerad och duktig lakare som ar
beredd att géra mer dn vad yrkesrollen egentligen kraver. Ett sillsynt halsotillstand ger ju
ocksa foljdverkningar for hela familjen, syskon med mera.

Inga tillfilligheter och sarlésningar

[ Riksforbundet Sallsynta diagnoser har vi under de 25 ar som vi har funnits framfort vara
medlemmars 6nskan om en tydligare samordning nationellt och om att samla kunskap,
koncentrera kompetens och skapa en robust infrastruktur dar tillfilligheter och
sarlosningar inte alls ska behdvas.

Vi ser framfor oss en bild dar ingen ska behova flytta till en annan region eller ett annat
land for att fa tillgang till behandling och vard for sitt sillsynta halsotillstand.
Sammantaget gor det hér att nationell hogspecialiserad vard ar mycket viktig for patienter
som lever med sillsynta halsotillstand. Vi vilkomnar darfor initiativet att samla
hogspecialiserad kunskap pa ett fatal platser i Sverige.

Fempunktsprogram

[ det fempunktsprogram som vi har presenterat for regeringen infér det arbete som har
paborjats med att ta fram en nationell strategi for sillsynta halsotillstand har vi angett
NHV som en av de viktigaste byggstenarna och en del att starta med och ta fasta pa. Nar
det bara finns ett fatal personer som lever med samma diagnos ar det, precis som man har
sagt tidigare i dag, avgdrande att specialisterna far triffa sd manga som mojligt av
patienterna for att behalla och utveckla sin expertis.

For patienter med anhoériga ar det dessutom viktigt att den hogspecialiserade varden utan
avbrott och automatiskt 6vergar i den goda och lokalt ndra varden och i samhallets stod pa
hemorten, hemtjanst och sa vidare.

Gar aldrig over

Ett sdllsynt halsotillstand gar aldrig 6ver; det pagar hela livet i alla skeden. Darfor ar
overgangen fran barnsjukvard till vuxenvard en vildigt kritisk och viktig del. Fér patienter
med sillsynta hilsotillstand giller det att ett besok pa en plats dar man har fatt tillstand

2(4)



SYLLSYNTA
DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN

for NHV for just det halsotillstand eller del av det hélsotillstand som patienten har inte
bara ar en engdngsforeteelse. Det kommer troligtvis att behdva foljas upp av fler.

Nationella, regionala och lokala kedjor

En nationell hégspecialiserad vard maste darfor utfoéras i val fungerande infrastruktur. Det
ska vara nationella, regionala och lokala kedjor som kopplas ihop utan krav pa att
patienten sjilv maste agera och ringa ndr man kommer hem och tala om att man ar
hemma och behover en fortsattning. Detta ska ske automatiskt.

Lever man med ett séllsynt hélsotillstand har man véldigt ofta paverkan pa flera olika
organsystem. Det handlar om syndrom i stor utstrackning. Stuproérsorganisationen ar inte
nagonting som tillfér, utan snarare tvartom for oss. Darfor ar det viktigt att se helheten,
eftersom det dven kan vara sa att bara en del av syndromen finns upptagna i NHV. Men det
ar viktigt nog.

Utbyte med experter i andra lander

For att behdlla expertkompetens och f6lja med i forskning och utveckling ser vi ocksa att
det ar viktigt for lakare och 6vrig vardexpertis att lattare fa mojlighet till utbyte med andra
experter i Europa och 6ver hela varlden. En del som ar viktig har ar att férenkla
mdjligheter till kontakter med de europeiska referensnatverk som finns. Det ar en viktig
pusselbit i att 6ka den expertisen.

Bra med NHV

De delar som vi vill framhalla som valdigt goda och bra med NHV ar att expertisen samlas
nationellt, att det finns tydliga remissvagar och att det sker en utvardering och en
uppfoljning for att garantera att systemen fungerar som de ska. Att patientens
expertkunskap tas pa allvar och finns med som en av byggstenarna i framtagandet av NHV
ar vi valdigt glada 6ver. Det ar bra att den ar forankrad bade hos professionen och
regionpolitikerna, att det ir ett robust system inom hélso- och sjukvarden och att det ar
ett langsiktigt regionalt férankrat projekt som inte gar utanfoér gangse system och som ar
utan personberoende.

Oronmirkta nationella ekonomiska satsningar

Som vi har sett finns det ocksa utmaningar. Vi lyfter darfor fram vara énskemal for att den
hogt specialiserade varden framat kan bli starkare och ge battre och mer tillfredsstéllande
resultat for patienten. Nar ett NHV utses och ges tillstand for finns en risk for
uttrangningseffekter for andra vardomraden, som har berorts flera ganger i dag. Darfor
vill vi se att tillrackliga 6ronmarkta nationella ekonomiska satsningar medfoljer NHV-
uppdraget och beslutet.

Tydlig struktur fér samarbete dver regiongrinserna

Nar expertis byggs upp pa en plats finns en risk att kunskap gar forlorad i andra delar av
landet. Det kan finnas uppbyggda platser i dag med kunskap om sallsynta tillstdnd som
kan leda till att patienten forlorar tillgang till den goda vard och behandling som man ska
ha. Men en tydlig struktur for férankring, kunskapsutbyte och samarbete 6ver
regiongranserna - en struktur som dven garanterar att patientens hemsjukvard foljer de
rekommendationer och vardplaner som kommer fran NHV - kan 16sa flera problem, och
de har effekterna kan undvikas.
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Att man har begransat ett NHV till maximalt fem platser i Sverige utan majlighet att gora
undantag ser vi som en risk. Redan i dag dr kunskapsstrukturerna for sallsynta
hélsotillstand valdigt skora. Den har harda gransen vid fem platser riskerar att leda till att
de strukturer som redan finns gar forlorade.

Alla experter med i NHV

Vi 6nskar att alla befintliga experter inom ett sillsynt hilsotillstand inkluderas i NHV-
beslutsprocessen, alltsa dven de som finns utanfoér den tdnkta gruppen. Socialstyrelsens
arliga uppfoljning av NHV visar skillnader mellan regionerna. Ett tydligt exempel ar
Region Norrbotten, dar 60 patienter per 100 000 invdnare har tillgadng till nationell
hégspecialiserad vard, jaimfort med Region Ostergétland, dir virdet ligger pa 159
patienter per 100 000 invanare.

For att motverka denna geografiska ojamlikhet kraver vi att NHV som ges i dag som
rekommendation blir bindande riktlinjer.

Avslutningsvis vill vi framhalla att den nationella hogspecialiserade varden behovs
som en sjalvKklar del av var hilso- och sjukvard for oss som lever med sillsynta
hélsotillstind. Den behover utvecklas i takt med forskning tillsammans med
patienterna, precis som redan har sagts.

Killa

Riksdagens socialutskott

Socialutskottet har publicerat en rapport fran den offentliga utfragning om nationell
hogspecialiserad vard som holls i riksdagen den 28 september 2023. Rapporten finns pa
riksdagens webbplats via féljande lank.
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