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1. Verksamhet och uppdrag

CSD skall vara ett kunskapscentrum for sallsynta diagnoser. "Centrum for sallsynta
diagnoser, CSD har som mal att verka for att personer som har séllsynta diagnoser far
samma mojlighet till diagnos, adekvat behandling och samhallsservice som andra invanare
har enligt svensk lagstiftning. Utgangspunkten for allt arbete ska vara patientens perspektiv.”

Ovanstaende ar det nationella malet som ar uppsatt for samtliga CSD i landet, vilka har
omarbetats och accepterats av SKR. De sex CSD samarbetar under hatten CSD i
samverkan, se www.csdsamverkan.se. CSD har under aren 2018-2022 fatt statliga medel
fran SKR som anvants for de tidigare beskrivna nationella projekten. Beslut om ytterligare
kommande medel ar annu ej tagna.

CSD arbetar kontinuerligt for att patientperspektivet ska tas i beaktande vid beslut och i vart
arbete. Detta gors bland annat genom var omvarldsbevakning, nar vi uppmarksammar beslut
och forslag av betydelse for det séallsynta omradet. Observera att CSD varken pa
sjukvardsregional eller nationell niva i nulaget har ett sjukvardsuppdrag, men har manga

patientkontakter.

| halso- och sjukvardsregionen finns 16 expertteam, 6 ERN och diverse natverk som CSD
stéttar i deras utveckling med malet att uppna de nationella kriterierna (se

https://csdsamverkan.se/halso--och-sjukvard/expertteam). Bland annat bidrar vi med

finansiellt stdd till teamkoordinatorer och utbildningsinsatser, samt organisation av
temadagar. CSD medverkar ocksa i NHV processen, identifierar nya majliga teambildningar
och behov av sadana, samt i utvarderingsprocessen av ERN. CSD avsatter tid for
medverkan i NAG syndrom med komplexa vardbehov och en av vara samordnare ar
processledare i NAG "Overgang till vuxensjukvard fér barn och ungdomar inom habilitering

(samarbete mellan NPO Rehabilitering, habilitering och forsakringsmedicin).

Ett nationellt kvalitetsregister for sallsynta diagnoser har utvecklats, RaraSwed, inom en
nationell arbetsgrupp. Det vidare arbetet sker nu under CSD i samverkans ledning och en
nationell styrgrupp ar tillsatt. Driftsattning av forsta modulen (diagnostik) planeras till hdsten
2023. De sjukvardsregionala registerkostnaderna finansieras av CSD Mellansverige, som
ocksa planerar bidra med personella resurser framover. Ytterligare ekonomiska, och pa sikt
personella resurser kommer att behdvas ute i regionerna i framtiden. Av SKR
Overenskommelsen framgar att parterna ar éverens om att samtliga CSD ska ha paborjat

registrering senast vid utgangen av 2023.
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CSD bevakar utvecklingen i primarvarden i sjukvardsregionen nar implementeringen av
"Nara, vard och halsa" sker sa att de sallsyntas perspektiv inte gar férlorat. Behov finns av ett
tydligt riktat uppdrag till primarvard - och habilitering fér omhandertagande av individer i alla

aldrar med sallsynta diagnoser och en sammanhallen vardkedja.

CSD Mellansverige har ett projekt tilsammans med Klinisk genetik for ett battre

omhandertagande och information till nydiagnostiserade individer och deras familjer.

CSD Mellansverige ar inblandat i NPO Sallsynta diagnoser, och deltar i RPO och NHV-

processerna. Vi har aven kontakt direkt med engagerade politiker.

CSD Mellansverige ar en aktiv part i CSD i samverkans nationella kommunikationsgrupp
som arbetar med hemsidan. Vi ingar ocksa i ERN/expertteams gruppen. Bevakning sker
aven via medverkan i konferenser tex "European Society of Human Genetics-juni 2022,

genetikdagarna och NPO:s referensgrupp (se under aktiviteter nedan).

CSD ar ocksa aktivi NAG syndrom med komplexa vardbehov, som ett led i det langsiktiga
arbetet med en sammanhallen vardkedja, samt deltar i forarbetet infér en eventuell nationell
strategi for sallsynta diagnoser. Ett forarbetar pagar infér implementering av vardriktlinjer
(22911 och Prader Willi).

CSD ar nar sa 6nskas behjalpligt for att framja patienters deltagande i studier.
Verksamhetens lakare deltar i kliniska studier relaterade till sdllsynta diagnoser.

Kunskapsspridningen sker kontinuerligt, via samtliga tidigare namnda kanaler

2. Deltagare/medarbetare

Namn Titel/roll Region

Cecilia Soussi Zander Centrumledare (VC) Kan§ll, NPQ ledamot, RPO
ordférande

Aggeliki Savvidou Levinsson ?b'it{f%acr)]de centrumledare Kansli, RPO CSD Mellansverige

Erik Stenninger OL Orebro Kansli, RPO Orebro

Angelica Gustafsson Regionsamordnare Sérmland, RPO Sérmland

Asa Strid Winholm Regionsamordnare Gévleborg

Marcus Folké Muntzing Regionsamordnare Orebro

Maria Gill Regionsamordnare Vastmanland

Lise-Lotte Edling Regionsamordnare Uppsala

Vakant Regionsamordnare Varmland

Vakant Regionsamordnare Dalarna
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3. Moten

CSD Mellansverige har en styrgrupp bestdende av verksamhetschef/centrumledare,
bitrddande verksamhetschef/centrumledare, ansvarig lékare fran Orebro, samordnare
fran bade Uppsala och Orebro, och representant fran brukarorganisationen ingar. CSD:s
styrgrupp/CSD Mellansverige har under 2022 haft méten i olika konstellationer bade
virtuella och fysiska. Samtliga regionsamordnare ses virtuellt minst en gang i veckan
tillsammans med bitradande verksamhetschef.

CSD i samverkan har haft ett nagra virtuella méten under aret, som delvis ersatt de
inplanerade fysiska métena

Regionsamordnare har aven funnits i Varmland och Dalarna under del av aret 2022. |
dagslaget ar dessa positioner vakanta. Rekrytering pagar. Vi ser att det ar mycket viktigt
att dessa funktioner har koppling till en klinisk verksamhet (tex habilitering, primarvard,
vuxen- eller barnmedicin). Alternativt kan uppdraget delas mellan tva personer varav den
ena kan ha koppling till kunskapsstyrningen. CSD:s styrgrupp ska ha del i processen.
Erfarenheten har visat att minst 40%/region ar dnskvart for att kunna ha en
valfungerande verksamhet.

4. Aktiviteter under aret

Aktivitet Kommentar Status

Foraldratraff Borlange Med Agrenska Avslutad

NKA konferens Livets mojligheter, medarrangdr (flertal Avslutad
forberedande méten)

Planeringsdagar Internat for hela CSD Mellansverige Avslutad

Eskilstuna

Sallsynta dagen Teatern "Skuggsyskon” med Ostra teatern gjordes | Avslutad
tillganglig nationellt under 3 dygn

Nationellt CSD moéte CSD i samverkan, nationellt internat Avslutad

Linkdping

RPO Flera Teamsmaoten under aret Pagaende

Teamsmoten for CSD Veckométen for regionsamordnarna Pagaende

Mellansverige

CSD i samverkan CSD Mellansverige ingar i flera arbetsgrupper Pagaende

nationellt (ERN/expertteam, kommunikationsgrupp,
CSD-ledargrupp)

Information om CSD Habiliteringen Uppsala, barnkliniker i Avslutad
Mellansverige sjukvardsregionen i samband med konsultresor

Introduktion om CSD for X flera Pagaende
ST lakare i Uppsala

Oslerdag Medarrangdér Avslutad
Huntingtondag Deltar och kort information om CSD Mellansverige | Avslutad
Facialisparesdag Medarrangér Avslutad

Har det under aret tillkommit andra aktiviteter som inte fanns med i planeringen fron

borjan?
Aktivitet Kommentar
Foraldratraff Stockholm Samarbete med CSD Karolinska
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Involverade i NHV
processen

Informations -och administrativt stod

ERN evaluering

Informations- och administrativt stod

Méte Kunskapsstod
Region Géavleborg

Méte Region Gavleborg x
2

Att jobba regionalt kallad utav Johan Kaarme, Halso- och

sjukvardsdirektoér, Gavleborg

Méte anhdrigstdd
Hudiksvall

Samverkansmote
Patientndmnden Region
Gavleborg

Teater Hudiksvall x 2

medel frdn Riksférbundet Sallsynta Diagnoser

Deltagit pa "Aldre massa”,
Hudiksvall

inbjudan fran Hudiksvallskommun

Kartlaggning av
primarvarden i Region

Har kunnat géra detta arbete mer utforligt i och med att det nu finns

en regionsamordnare i regionen

Uppsala

Mote m Eva-Lena Aspetorp och Jenny Norstrom Parliden
samverkansnamndens

kansli

Anhdrigvecka Eskilstuna, Sérmland.

NAG-arbete Deltagande i NAG sallsynta syndrom med komplexa vardbehov,

samt NAG "Overgang till vuxensjukvard fér barn och ungdomar

inom habilitering”

5. Kommande och pagaende aktiviteter

Aktivitet Vad ska aktiviteten leda till? Tidplan
Planeringsdag Planering hésten 2023 Varen 2023
Planeringsdag Planering 2024 Hosten 2023
Féraldratraffar Orebro Starka foraldraskapet Varen 2023
Foraldratraffar Med Agrenska Varen 2023

Vastmanland o Sérmland

Starka féraldraskapet

Foraldratraffar Gavleborg

Starka féraldraskapet

Hosten 2023

Foraldratraff Uppsala

Starka féraldraskapet

Hosten 2023

Foraldratraff Varmland

Med Agrenska, Starka foraldraskapet

Hosten 2023

Sallsynta Dagen

Battre forstaelse for sallsynta
diagnoser

Varen 2023

Nationellt CSD mote

CSD i samverkan, skapa en nationell

Hosten 2023

Goteborg konsensus for dem sallsynta
patienterna
RPO Fysiskt mote planerad mars 2023, pagaende
minst ytterligare 3 méten under aret
Teams moéte fér CSD Veckométe fér regionsamordnarna pagaende
Mellansverige Starka samarbetet i
sjukvardsregionen
CSD i samverkan CSD Mellansverige ingar i flera pagaende
arbetsgrupper nationellt, starka
samverkan nationellt
Representera CSD For att sprida information om Varen 2023

Mellansverige och CSD i

sallsynta diagnoser och om CSD
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samverkan pa
Neurologveckan och
Barnveckan

Medverka/delta i flera
seminarier i
Riksdagen/regering

Skapa en nationell samsyn om
séllsynta diagnoser

Foraldratraff Stockholm

Starka féraldraskapet, 6kat
samarbete mellan CSD

Varen och hosten 2023

Rekrytera nya Att regionsamordnare etableras i 2023
regionsamordnare region, Varmland, Dalarna

NHV Info/administrativt stod pagaende
ERN evaluering Info/administrativt stod pagaende
NPO sallsynta deltagande pagaende
Samverkansndmndens Dragning énskvard Under 2023

ledningsgrupp

"Joint Action on the
Integration of ERNs into
National Healthcare
Systems”, JA-ERN

CSD ledaren deltar i arbetsgrupp for
JA-ERN som kontrakterad resurs av
Socialstyrelsen

Ht 2023 (och 3 ar framat)

Deltagande i utvalda
moten/konferenser

Tex “European Society of Human
Genetics” mote mfl,
informationsinhamtning/bevakning

Lépande 2023

Rekrytering av personal
som ska arbeta med
registerhantering och

Utbildning av personalen

Loépande 2023

utveckling

NAG-arbete Deltagande i NAG saéllsynta syndrom | Lépande 2023
med komplexa vardbehov, samt NAG
"Overgang till vuxensjukvard fér barn
och ungdomar inom habilitering”

Kurs i genetisk Tva medarbetare gar under 2023 en 2023

vagledning

distanskurs i genetisk vagledning pa
15 hp

. Samverkan med andra grupperingar

Finns det aktiviteter i er planering framat som berdr andra grupperingar inom
Samverkansnamnden, kryssa nedan vilka ni behdver samverka med?

Ledningsgrupp

Sjukvardsregionalt programomrade (RPO)

Sjukvardsregional arbetsgrupp (RAG)
Lokal arbetsgrupp (LAG)
Ekonomigrupp
Informationssakerhetsgrupp

Kompetensforsorjningsgrupp
NHV-grupp
Produktionsplaneringsgrupp

O 0 X O K

X

O X O

Aktiviteter paverkar verksamheter lokalt
Regionalt vardkompetensrad
Upphandlingsgrupp
Verksamhetschefsgrupp
Vardavtalsgrupp
Ekonomidirektoérsgrupp

HR-direktérsgrupp
Kommunikationsdirektdrsgrupp
Annan gruppering utanfér SVN

OXx O OKXK X OX O
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Om grupper markerats ovan, beskriv vilka det ar och hur samverkan med dessa boér ske for att skapa
varde for patienter och invanare.

Svar: Ledningsgrupp-avstamning énskad, tacksam for inbjudan. Stallningstagande till behov av méte
med verksamhetscheferna

Sjukvardsregional arbetsgrupp (RAG) -kommer att behdva bildas under 2023 for att spegla NAG:
arnas arbete (framfor for syndrom med komplexa vardbehov). Vi samverkar tatt med RPO -sallsynta.

Informationssakerhetsgrupp: behdvs méte infér implementering av RaraSwed registret, men ocksa for
annan informationsspridning dar vara regiongranser utgor ett hinder. Det behdvs en
diskussion/gemensamt forhallningssatt vad betraffar tex MDK:er éver regiongranserna.

NHV-grupp: bor traffa CSD Mellansverige pa regelbunden basis, for att bast dra nytta av oss som
resurs.

Regionalt vardkompetensrad: behdvs kontakt vid implementering av vardprogram (22q11, Prader
Willi)?

Vardavtalsgrupp: for utredning av den sallsynta gruppen ar inférande av sa kallad solidarisk
finansiering av stor betydelse for en jamlik vard, vi traffar garna gruppen for en diskussion

Kommunikationsdirektdrsgrupp: hjalp med att kommunicera ut information om var verksamhet pa ett
likvardigt satt inom hela halso -och sjukvardsregionen.

e Vad anser ni ar den viktigaste fragan for er gruppering och vad anser ni ar den viktigaste
fragan for Sjukvardsregion Mellansverige kommande ar?

Svar: regionsamordnare pa plats i samtliga regioner, att vi kan sprida information om
sallsynta diagnoser och CSD:s verksamhet.

Solidarisk finansiering gallande utredning (tex genetiska utredningar), garna en
gemensam pott. Att informationsutbyte tillats (MDK:er, journaler, etc), och se nedan.
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7. Forbattringsforslag

Resurstilldelning for implementering av RaraSwed (sallsynta registret)

Behov finns av ett tydligt riktat uppdrag till primarvard - och habilitering for omhandertagande
av individer i alla aldrar med sallsynta diagnoser och en sammanhallen vardkedja, arbete pa

gang inom NAG sallsynta syndrom med komplext vardbehov, se NAG sallsynta syndrom och

NAG 6vergang fran barnvard till vuxenvard inom habiliteringen, NAG 6vergang.

Lagar och forordningar kring delning av patientdata mellan regioner och
nationellt/internationellt (dven genetikrelaterade) behdver skyndsamt uppdateras, for att

mdjliggdra kommunikation, samarbeten och patienthantering.

Ett nationellt finansieringssystem behdver inforas. Sammantaget behdvs en nationell strategi

for sallsynta diagnoser.

Fa majlighet att traffa respektive regionsjukvardsledning (under planering i Uppsala,

Sérmland, Gavleborg, évriga?).

8. Ovrigt



