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1. Verksamhet

”Centrum for sdllsynta diagnoser (CSD) har som mal att verka for att personer som har
séllsynta diagnoser far samma mojlighet till diagnos, adekvat behandling och samhéllsservice
som andra invanare har enligt svensk lagstiftning. Utgangspunkten for allt arbete ska vara
patientens perspektiv.” Detta dr det nationella malet som ar uppsatt for samtliga CSD 1 landet,
vilka har omarbetats och accepterats av SKR. CSD har under &ren 2018-2020 fatt statliga
medel frdn SKR som anvénts for de tidigare beskrivna nationella projekten. Beslut om
ytterligare kommande medel ér &nnu ej tagna.

CSD skall vara ett kunskapscentrum for sillsynta diagnoser. Ett CSD ska finnas 1 varje
sjukvérdsregion. Samtliga CSD i Sverige ingér 1 nidtverket CSD i samverkan och dr en del av
kunskapsstyrningsorganisationen inordnat under NPO.

Det finns cirka 8000 séllsynta diagnoser, manga &r genetiskt orsakade och uppskattas drabba
omkring cirka 5% av befolkningen. De som berdrs av “séllsynthetens dilemma” med en
kronisk diagnos som ger komplexa problem inkluderas, det exakta antalet kan dock inte
uppges da det saknas ett nationellt kunskapsregister.

CSD Mellansverige ér en regional samverkan understilld Samverkansndmndens
Ledningsgrupp som stdds av alla sju regionerna 1 var sjukvardsregion. CSD ér ett
administrativt centrum och en egen enhet med ekonomiskt ansvar. Malet dr att forbattra
vardagen for personer med sdllsynta diagnoser. Vara framsta uppgifter bestar av att samordna,
utbilda/informera, och guida patienter, anhdriga och andra aktdrer i samhéllet.

CSD:s stora utmaning bestar i att nd ut till och verka i alla sju regionerna.

NPO/RPO/LPO organisationen for sillsynta hélsotillstind dr under uppbyggnad och CSD éar
aktiv 1 arbetet. Arbetet med Kunskapsstyrningen paverkas av pdgaende COVID-19 pandemi. I
RPO ingér vuxen-, barnsjukvards-, primérvard/habilitering- representanter,
patientrepresentant samt CSD-representant (er). Alla sju regionerna ar representerade.

CSD har en direkt vigledande roll i kontakt med patienter, anhoriga och dvriga
samhillsresurser (tex Forsékringskassan, LSS, skola, patientnimnd och sjukvéarden) denna del
av verksamheten dr sdledes helt skild fran kunskapsstyrningens roll.

Vér centrumledaren dr ledamot i NPO séllsynta och ordforande i det nybildade RPO, dar
bitradande centrumledaren representerar CSD. Den regionala (RPO) strukturen skall spegla
den nationella. For séllsynta diagnoser finns inget specialitetsrad att utgd fran som
grundstruktur for RPO sillsynta. I mottagande utforarled &r ocksa strukturen oklar for denna
grupp av patienter. Det senare gor en fortsatt uppbyggnad av en stabil CSD organisation med
regionsamordnare i samtliga sju regioner nddvéandig och bradskande. Regionsamordnarna bor
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ha god lokal kinnedom med ett vil upparbetat ndtverk inom sjukvarden och samhillets alla
resurser (kommunerna, LSS, Forsdkringskassan osv). Vi ser att regionsamordnaren kommer
att ha en viktig funktion med att halla ihop RPO representanterna i de olika regionerna och
ocksa till de lokala strukturerna.

2. Moten

CSD Mellansverige har en styrgrupp bestdende av centrumledare, ansvarig lakare fran
Orebro, samordnare fran bade Uppsala och Orebro, representant fran brukarorganisationen
har varit inbjuden -men har under &ret varit vakant. CSD:s styrgrupp/CSD Mellansverige har
under 2020 haft méten 1 olika konstellationer bade virtuella och fysiska. Samtliga samordnare
ses virtuellt minst en géng i veckan.

Vi var inbjudna till Samverkansndmnden i februari 2020 for att ge en uppdatering. Vi har
ocksa traffat Rasmus Zamore Odéen, var kontakt till Samverkansndmnden for ytterligare
diskussion om vart arbete.

CSD 1 samverkan har haft ett flertal virtuella m6ten under aret, som delvis ersatt de
inplanerade fysiska métena.

Dialog har forts om hur samarbetet ska fortgd med bade de regionala och nationella
patientnédtverken. Generellt dr det svart att fa till ett kontinuerligt, produktivt och langsiktigt
samarbete.

3. Aktiviteter under aret som varit

Verksamheten har tvd noder, en vid Akademiska sjukhuset i Uppsala och en vid
Universitetssjukhuset i Orebro. Vi har en portal som representerar hela sjukvérdsregionen och
som forhoppningsvis ska upplevas vilkomnande och inkluderande for samtliga medborgare i
regionen. CSD é&r ocksa en remissinstans 1 Cosmic (Uppsala).

CSD har en direkt viagledande roll i kontakt med patienter, anhoriga och dvriga
samhillsresurser (tex Forsékringskassan, LSS, skola, patientnimnd och sjukvéarden) denna del
av verksamheten dr séledes helt skild fran kunskapsstyrningens roll. Vara frimsta uppgifter
bestér av att samordna, utbilda/informera, och guida patienter, anhoriga och andra aktorer 1
samhdllet. Vi kan se en stadig 6kning 1 de kontakter vi tar emot 1 form av samtal och mail frdn
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personer med séllsynta diagnoser och deras anhoriga savél som fran professionen. Vi stottar
dem som kontaktar oss med information, vigledning och kartldggning.

Processen med tillséttning av regionsamordnare har forsvarats och forsenats under pandemin
under 2020 ar. Vi har dock kontrakterat regionsamordnare i1 Gavleborg (mars 2020) samt
Sormland (2021-01-01). Kostnaderna for dessa tacks inte av sjukvardsregional medel for
2020-2021. Denna utveckling dr nddvéndigt och bradskande for en fortsatt uppbyggnad av en
stabil CSD organisation. Regionsamordnarna ska pa sikt etablera nétverk i samtliga regioner.
De bor ha god lokal kdinnedom med ett vél upparbetat ndtverk inom sjukvarden och
samhdllets alla resurser (kommunerna, LSS, Forsékringskassan osv).

Till CSD Mellansverige ar for narvarande 14 expertteam associerade och flera team ar under
bildande. Vi forsoker skapa en link mellan barn och vuxen varden. Vi kontrakterat en
teamsamordnare pa 10% for det neuromuskulira teamet pad Akademiska sjukhuset. Teamet ar
numera aldersovergripande och stottar ett flertal team.

Under CSD i samverkan har ett antal arbetsgrupper formerats under aret, en
kommunikationsgrupp som ser dver var gemensamma hemsida, tidigare NFSD.se (Nationella
funktionen for sillsynta diagnoser) och ERN (Europeiska referensnétverk) /expertteamgrupp.
Den 6vergripande samordnaren representerar CSD Mellansverige 1 bdda grupperingarna.

Inom NPO har ett antal NAG:ar bildats: "NAG for syndrom med komplexa vardbehov”, NAG
Nationellt Kvalitetsregister for Séllsynta diagnoser, NAG metabola sjukdomar ar pa géng
samt ett for diagnostik. CSD ar delaktigt dven i dessa processer, CSD ledaren dr bland annat
med i den forstnimnda NAG:en. Arbetet med kunskapsstyrningen paverkas av pagiaende
COVID-19 pandemi.

CSD i samverkan har sedan tidigare en gemensam dverenskommelse om att anvianda de
nationella medlen frdn SKR till ett kvalitetsregister for sdllsynta diagnoser -se rapport fran
NAG kvalitetsregister, nationell samverkan for CSD och multidisciplindra konferenser, MDK.
Detta giller dven fortsittningsvis.

I samarbete med stiftelsen Agrenska har vi hallit forildratréffar i Hudiksvall med syfte att
starka fordldrarna till relativt nydiagnostiserade barn med en séllsynt diagnos.

CSD uppmirksammade den séllsynta dagen den 28 februari med en konferens dit &ven en
politikerpanel var inbjuden.

Ett samarbete med Nationellt Kompetenscentrum Anhoriga , NKA har inletts med sikte pé en
nationell konferens 2022: ” Livets mdjligheter”.

Ett flertal aktiviteter har blivit instéllda pa grund av Covid-19.
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4. Aktiviteter for pagidende/kommande ar

Vi arbetar fOr att inrétta regionsamordnare 1 samtliga sju regionerna. Dessa ér nddvandigt for
att kunna aktivt arbeta i hela var sjukvardsregion for en likvardig och jamlik vard och
mojligheter for alla invanare med sillsynta hilsotilltillstand. Samtliga nedanstdende uppgifter
kréaver att vi har regionsamordnare:

e att aktivt verka for en sammanhéllen vardkedja under hela livet for individer med
séllsynta hélsotillstdnd i hela sjukvardsregionen. Sarskilt fokus pa dvergéangar mellan
olika vardtyper och fran barn- till vuxenvérd.

e inforandet av Nationellt kvalitetsregister for sdllsynta hélsotillstand.

o fortsatt arbete med att 6ka tillgdngligheten, jimlik vard i1 hela sjukvéardsregionen och
bittre bemdtande.

e Okad kontakt och samarbetet med alla samhéllets resurser 1 samtliga sju regioner for
att uppné en hogre kompetens inom sillsynta hilsotillstand.

e samverka med patientndtverken

e stdtta nya och gamla expertteam i sin utveckling

e regional/lokal kinnedom om patienterna med mojlighet till
radgivning/guidning/utbildning och uppréittande av behovsplaner

e crbjuda fordldratraffar I6pande 1 hela sjukvéardsregionen under forutsittning att
regionsamordnare finns pa plats. Dessa uppskattas i hog grav av fordldrarna, se
bifogad utvirdering

e medverkan/stottning av regional/lokal implementering av NPO/RPO beslut

Under 2017 fick CSD tilldelat sju kontaktpersoner fran Samverkansndmnden, en for
respektive lan, for att stotta CSD 1 informationsspridningen. Dessa har olika bakgrund och
varierande erfarenhet av den “séllsynta gruppen” och har mycket begriansade resurser att
arbeta med CSD frigor, dock kommer de vara viktiga lankar till sjukvardsledningarna i de
olika regionerna dven framover.

En inventering pagar av priméarvardens -och habiliteringens resurser for omhéndertagande av
patienter med séllsynta diagnoser. Vi vet att skillnaderna i var hélso- och sjukvardsregion &r
betydande. En enkét har gatt ut till samtliga primarvéardsenhetschefer samt habiliteringschefer.
Svar foreligger dnnu inte.

Négra av expertteamen saknar fortfarande koordinatorer. CSD arbetar for att vara stottande i
teamens verksambhet, att teamen arbetar enligt de nationella kriterierna for expertteam och for
att teamkoordinatorer knyts till alla team. Det senare genom delfinansiering av CSD.
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Sjukvérdsregionen har i nuldget tre "European Reference Network” team” (ERN team). Fran
Akademiska sjukhuset sokte ytterligare tre team till "VASCERN ” respektive "eUROGEN”
med viss stottning av CSD. VASCERN innefattar flera expertteam fran var region. Det dr av
stor betydelse att vara team far fortsatt stottning i processen och kan utvecklas till fullviardiga
internationella teammedlemmar inom ERN.

SKR har beslutat att dela ut en miljon kr till vart och ett av de sex CSD i Sverige. Samtliga
CSD har gemensamt kommit dverens om att anvdnda medlen till kvalitetsregister for séllsynta
diagnoser, nationell samverkan for CSD och multi disciplindra konferenser, MDK. Inera har
involverats for att ta fram en plattform for MDK. En arbetsgrupp for kvalitetsregister (NAG)
har tillsats under NPO séllsynta med bistdnd fran CSD i samverkan. Dessa fortsétter under
kommande ér.

Vi har kontakt med flertalet samhéllsinstanser som &r viktiga for den aktuella gruppen i region
Uppsala, region Orebro och region Géavleborg. Sérmland startar 2021, diremot har vi dnnu
inte haft mojlighet att uppritta kontakter i de 6vriga regionerna.

Vi ingér i ett nationellt nitverk inom Centrum for forskning om funktionshinder Uppsala
Universitet.

5. Mal och tidsplan

Regionsamordnare i samtliga sju regioner innan 2021 ars utgang. Detta &r nddvéandigt och
bradskande for en fortsatt uppbyggnad av en stabil CSD organisation.

Under 2020 kommer vi rekrytera ytterligare regionsamordnare med ett begrénsat uppdrag
(6nskvirt med 50% tjinst/region, vi startar initialt med 20-40%). Detta &r gorligt inom
befintlig budget med tillskott frain SKR-medel. For att kunna permanenta och utveckla denna
funktion behdvs en utdkad budget. Samordnarna forvintas ha kvar sin anstillning och
arbetsplats, CSD skriver ett avtal med arbetsgivaren angdende uppdraget och “kop av tjanst”.

Teamsamordnare: flera av vara expertteam saknar teamsamordnare och diskussioner pagér for
att se over mojliga 16sningar.

CSD samordnaren haller pé att utveckla en modell for strukturerad uppfoljning av de
nydiagnostiserade med séllsynta diagnoser. Detta vill vi pa sikt implementera i hela
sjukvérdsregionen. Av erfarenhet ser vi att detta ger en storre trygghet hos familjen, som
didrmed kan generera farre vardkontakter och att man soker pd “ritt niva”. Vi vill ocksé kunna
erbjuda foraldratraffar for nydiagnostiserade i1 hela hélso- och sjukvardsregionen.
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RPO/LPO for sillsynta diagnoser ar under uppbyggnad och CSD é&r aktivt i arbetet. Samtal
med ansvarig pa sjukhusledningsniva pagér om RPO/LPO organisationen i var
sjukvérdsregion. CSD har en direkt vigledande roll 1 kontakt med patienter, anhoriga och
ovriga samhéllsresurser (tex Forsdkringskassan, LSS, skola, patientndmnd och sjukvarden)
denna del av verksamheten ar sdledes helt skild fran kunskapsstyrningens roll. CSD kommer
att samverka med den nya organisationen for informationsspridning och utbildning med mera.
LPO/RPO representanterna och CSD:s regionssamordnare dr viktiga aktorer.

CSD Uppsala Orebro dnskar i samarbete med RPO géra en dversikt av primérvard och
habiliteringens resurser och organisation for sillsynta patienter i vir hélso- och
sjukvérdsregion. Detta for att for att identifiera GAP och dra nytta av de goda exemplen.

6. Covid-19 samverkan

1. Har ni inom er sjukvardsregionala gruppering (Sjukvardsregion Mellansverige)
hanterat frdgor kring Covid-19?
Svar: Ja. Information har efterfrigats frin ménga med séllsynta diagnoser och
aven frin varden. Allmén information bland annat med hinvisning till
Folkhilsomyndighetens direktiv samt ERN har lagts ut pa var hemsida.

2. Om ja; beskriv det sjukvardsregionala samarbetet. Om nej, forklara gérna kort
varfor inget samarbete funnits
Svar: Ej aktuellt

3. Om ja pa fraga 2; Anser ni att samarbetet bidragit till en béttre hantering &n om
frdgan togs enbart inom er egen region? Beskriv goda exempel.
Svar:
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