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Sammanfattning

Hypermobil Ehlers-Danlos syndrom (hEDS) ar den vanligaste formen av EDS, en grupp éarftliga
bindvavssjukdomar som paverkar leder, hud, blodkérl och inre organ. Huvudsymtomen vid hEDS
ar 6verrorliga leder som ofta leder till luxationer, svar smarta och fatigue. hEDS har en heterogen
symtombild som kan stracka sig fran milda till mycket svara besvar. Symtombilden 6verlappar ofta
med hypermobilitetsspektrumstérning (HSD). Férekomsten av samsjuklighet som &r associerad
med bade hEDS och HSD forsvarar diagnostisering och 6kar patienternas lidande. Pa grund av
denna 6verlappning galler rekommendationerna i detta dokument for bada tillstanden. Prevalensen
for hEDS och HSD uppskattas till 3,4% av befolkningen (340/10 000), men morkertal kan
forekomma.

hEDS/HSD ar komplexa sjukdomar med multiorganpaverkan och stora vardbehov som involverar
manga specialistomraden (Bilaga 1). Avsaknad av etablerade samverkansformer

mellan specialiteter, vardnivaer och yrkesgrupper forsvarar god vard. Manga patienter upplever
svarigheter med att fa en utredning for hEDS och HSD samt tillrackligt behandlingsstod inom
varden. En stor del av vardgivarna, sarskilt inom primarvarden, har tidigare inte varit medvetna om
att de stott pa dessa diagnoser eller patientgrupperna, och kanner déarfor behov av att kunna
konsultera en specialistenhet vid diagnostisering, behandling och uppféljning.

| den nuvarande sjukvardsorganisationen har individer med hEDS/HSD ingen naturlig tillhrighet.
Det finns ingen specifik specialitet for bindvavssjukdomar i Sverige. Det &r inte tydligt definierat
vem som har ansvaret for utredning och behandling, eller vem som ska ha langsiktigt patientansvar.
Dérfor saknas aven en sjalvklar specialistenhet som kan samla erfarenhet, skapa riktlinjer, bedriva
forskning och undervisa i vardrelaterade utbildningar.

For att sakerstalla att patienter med hEDS/HSD far den vard och det stod de behdver, ar det
nddvandigt att:

1. Definiera tydliga ansvarsomraden for utredning, behandling och langsiktigt patientansvar
inom varden.

2. Utveckla och implementera riktlinjer for diagnostisering, behandling och uppfdljning av
hEDS/HSD.

3. Inrétta en specialistenhet for bindvavssjukdomar som kan fungera som en resurs for bade
patienter och vardgivare

4. Framja forskning inom omradet for att forbattra kunskapen och behandlingsmetoderna for
dessa tillstand.

5. Inkludera utbildning om hEDS/HSD i vardrelaterade utbildningsprogram for att 6ka
medvetenheten och kompetensen bland vardgivare.

Genom att vidta dessa atgarder kan vi forbattra varden for patienter med hEDS/HSD och sékerstéalla
att de far nodvandig vard och stod. Tidig diagnossattning minskar risken for ihallande langvarig
smérta och annan ohalsa, samt 6kar mojligheterna att fullfélja skolan och klara av
arbetsmarknadens krav.
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Forkortningslista:

CSD Centrum for séllsynta diagnoser

EDS Ehlers-Danlos syndrom

GAP GAP-analys identifierar gapet mellan nuldge och idé
hEDS Ehlers-Danlos syndrom av hypermobilitetstyp (hEDS)
HSD Hypermobilitetsspektrumstérning

IBS Irritable bowel syndrome

KVA Klassifikation av vardatgarder

POTS Posturalt ortostatiskt takykardisyndrom

PV Primarvard (Vardval vardcentral, vardval rehab)
RMR Regional medicinsk riktlinje

RPO Regionalt programomrade

RESAK Regional samordning av kunskapsstyrning samordningsrad
RPT Regionalt processteam

VGR Véstra Gotalandsregionen

Definitionslista:

Holistiskt
arbetssatt

Den personcentrerade varden utgar ifran ett holistiskt synsatt, som
tar hansyn till hela méanniskan — inte ett smalt fokus pa dess sjukdom
eller symptom (patient), utan ocksa personens formagor, vilja, hélsa,
valbefinnande, sociala och kulturella sammanhang (hela personen)

Specialistenhet

Enhet med multidisciplindr och multiprofessionell kompetens (ej i
detta sammanhang nivabestamt) med uppdrag att stodja andra
vardgivare i diagnosticering och vardplanering genom att folja
malgruppen, skriva riktlinjer, ansvara for kompetenshéjning och
bedriva forskning om patientgruppen. Enheten kan &ven ha uppdrag
som omfattar andra patientgrupper.
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Bakgrund

Ehlers-Danlos syndrom (EDS) &r ett paraplybegrepp dar det for narvarande ingar fjorton olika
arftliga bindvavssyndrom med varierande symtom, svarighetsgrad och arftlighetsmaonster, enligt
den senaste klassificeringen fran 2017 (1). De flesta av EDS diagnoserna ar mycket séllsynta men
EDS av hypermobilitetstyp (REDS) &r den i sarklass vanligaste formen. Da bindvaven finns i alla
delar i kroppen kan symtomen variera mellan olika individer och dven hos drabbade personer inom
samma familj. hEDS har en heterogen symtombild, fran milda till mycket svara besvar. Det &r
vanligt med langvarig smarta, 6verrorliga leder, dmtalig hud och kéarlvaggar (1). Individer med
hEDS kan drabbas av upprepade ledluxationer, subluxationer och distorsioner. Nedsatt effekt av
lokalbeddvningsmedel forekomma pa grund av den luckra bindvaven. Lakningstid efter skada kan
vara langre pa grund av skér vavnad. For att diagnosen hEDS ska kunna stéllas kravs ett antal
specifika kriterier (https://www.ehlers-danlos.com/wp-content/uploads/2017/05/hEDS-Dx-Criteria-
checklist-1.pdf). Personer som inte uppfyller kriterier for hEDS uppfyller istéllet ofta kriterier for
hypermobilitetsspektrumstorning (HSD) (2). For diagnos HSD krévs funktionsnedséttande
overrorlighet och aterkommande/kronisk muskuloskeletal sméarta. Da symtomen vid hEDS och
HSD 6verlappar galler rekommendation i detta dokument dven for HSD.

Diagnosen kan upptéckas i olika aldrar men oftast har det funnits symtom redan i barndomen och
paverkar personer pa olika satt och i varierande grad genom hela livet. Prevalensen for hEDS &r
cirka 2/10 000 men det ar troligt att ett morkertal finns (3). For symtomatisk hypermobilitet som
aven inkluderar HSD anges prevalenssiffran till 3,4% (340/10 000) (Ref: Nationellt vardprogram
HSD och hEDS). Baserat pa prevalenssiffrorna bor det finns ett stort morkertal av individer som
bor fa diagnosen hEDS/HSD. Forsenad diagnosticering och utebliven adekvat omhandertagande av
malgruppen, okar risken att patienten utvecklar generaliserad langvarig smarta,
funktionsnedséttning och ohalsa.

Sjukdomens paverkan pa individen &r tydligt kopplad till forekomsten av samsjuklighet (4) sdsom
fatigue (en Gvervaldigande kénsla av trotthet och brist pa energi (4), somnstérning (5),
neuropsykiatriska tillstand (6, 7), psykisk ohalsa som angest och depression (8), IBS (9, 10),
dysautonomi (11), huvudvérk(12), gynekologiska besvér (13, 14), dverkénslighet,
mastcellsaktiveringssyndrom (15), Posturalt Ortostatiskt Takykardisyndrom (POTS) (11) med flera
(Bild 1).
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Symtombilid

Individ med hEDS/HSD

Symtom

- upprepade ledluxationer, subluxation o/e
distorsion

- generell verrorlighet

- ledsmirta

- tunn, skor hud, atrofiska arr

- nedsatt effekt av lokalbedévning

- piezogena papler

Komorbiditet (samsjuklighet)

- fatigue

- sémnstdrning

- neuropsykiatriska funktionsnedséttningar
- psykisk ohiilsa (angest, depression)

- Irritable bowel syndrome (IBS)

- 6kade blddningar, blamérken

- huvadvirk

- gynekologiska o obstetriska besvir

- 6verkinslighet for olika allergener

- dysautonomi

- 6kad forekomst av Mastcellsaktiverings-
syndrom (MAS) och Postural ortostatisk
takykardisyndrom (POTS)

Bild 1: Symtom och komorbiditet som férekommer vid hEDS/HSD

Evidens och klinisk erfarenhet gallande denna patientgrupp visar pa behov av stod med traning (16,
17), stod med vardagsanpassning, tillgang till hjalpmedel, evidensbaserad smartbehandling
(multimodal rehab) samt symtombehandling av samsjuklighet (18).

En GAP-analys, genomford av Riksforbundet EDS, visar att patienter med EDS har svart att fa
gehor for sina ofta svartolkade besvar. I stallet for att fa kontinuerlig och sammanhéangande vard,
hanvisas patienter runt i hilso- och sjukvarden mellan olika vardenheter vilket resulterar i att de
sjalva forsoker navigera sig fram till ratt vardinstans. Detta leder till vilsenhet och missnoje hos
patienterna. Nastan en femtedel av inkommande fragor och remisser till Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD) Vast berér EDS. Kunskapen om EDS i primar- och specialistsjukvard, inklusive
akut- och tandvarden, ar mycket varierande. | dagsléaget tillhor patientgruppen primarvarden som
ofta k&nner sig osékra vid diagnosticering. Det finns behov i VGR att forbattra kunskapslége och
samordning for patientgruppen for en mer effektiv och kunskapsbaserad halso- och sjukvard. Detta
behdver ske i samrad mellan ett stort antal professioner och medicinska omraden.

Syfte

Syftet dr att skapa ett fungerande, effektiv och kunskapsbaserad vardflode for patienter i VGR med
fokus pa den storre patientgruppen med hEDS/HSD.
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Uppdrag

Huvuduppdraget &r tydliggora befintliga vardprocesser och utarbetar ett forbattringsforslag av
vardprocessen i VGR. Samordning och in-dockning mot befintliga regionala processer ar av vikt.

Ett fungerande vardflode omfattar saval den diagnostiska proceduren som vard och uppfdljning
efter konstaterad diagnos samt dven tydligt definierade vardnivaer. Hansyn bor dven tas till
omfattning av individens funktionspaverkan da den kan variera inom samma diagnosgrupp och
inom samma familj.

| teamets uppdrag ingar att tillsammans med berérda Regionala programomraden (RPO) och
Regional samordnad Kunskapsstyrning (RESAK) beddma om arbetet ska resultera i ett styrande
dokument — Regional medicinskt riktlinjer (RMR).

Uppdraget for RPT ar tidsbegransat till ca 9-12 manader fran det att arbetet paborjas. Forsta motet
var 2023-09-01.

Namn pa deltagare:

Elke Schubert Hjalmarsson, Specialistfysioterapeut barn, Drottning Silvias barnsjukhus -
ordférande/projektledare

Johanna Ljunggren, genetisk vagledare och barnsjukskoterska, Centrum for sallsynta diagnoser
Vast - koordinator

Anna Aspfors, patientrepresentant

Anders Gummesson, specialistlakare, klinisk genetik

Christina Havner, 6vertandlakare, Mun-H-Center Folktandvarden

Ellen Odéus, specialistarbetsterapeut barn, Drottning Silvias barnsjukhus

Elisabeth Eskilsson, fysioterapeut, fysioterapi rehab Sédra Alvsborgs sjukhus

Erik Kindgren, 6verlékare, Barn- och ungdomskliniken Skaraborgs sjukhus

Ingela Johansson, patientrepresentant

Frida Ahlfors, specialist i allmanmedicin, Wasterlakarna Vardcentral och BVC

Johanna Blom, arbetsterapeut, Narhalsan Skovde rehabmottagning

Sylvia Augustini, 6verldkare, Smértcentrum SU

Processtdd: Karin Overgaard och Katrin Modig Pallin
Uppdragsgivare: Lovisa Lovmar, ordférande RPO Sallsynta sjukdomar
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Nuliagesrapport

Statistiken baseras pa inrapporterade data vilket gor att det finns risk for stort morkertal nar
patientbesoken inte registreras med EDS eller HSD som huvud- eller bidiagnos.

@®Kvinna @®Man
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60-64 28
) :EI 10

Bild 2(a): visar alder och
konsfordelning under ett ar.

@ Kvinna @Man

351-400

Bild 2(b): visar antal
vardkontakter for diagnoserna
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Forekomst

I nulaget finns nastan 7000 individer med hEDS/HSD
med journalférd diagnos i VGR, vilket motsvarar 0,4%
av regionens befolkning varav 76% ar kvinnor och 24%
man. Ca 550 - 600 patienter far diagnosen per ar. Baserad
pa prevalensen ar detta en underdiagnostisering for denna
patientgrupp.

Diagnos

Medianalder for diagnos 31 ar. Pojkar/man erhaller i
regel diagnos tidigare an flickor/kvinnor. Kvinnor
erhaller diagnos i snitt vid 35 ars alder, och méan vid 25
ars alder trots att besvaren oftast debuterar under
barndomen.

Fore pubertet finns inte nagon storre konsskillnad i
diagnosséttning, bild 2(a). Var tolkning till denna skillnad
ar att pojkar under puberteten ofta blir forbattrade (pa
grund av muskeltillvéaxt) och flickor blir
forsamrade/debuterar efter pubertet (pa grund av
hormonella komponenter).

Aldern for diagnos har dkat senaste 8 ren. For kvinnor
har medianaldern okat med cirka 5 ar fran 29 ar till 34 ar.
For man har medianaldern for diagnos 6kad med cirka 7
ar, fran 16 ar till 23 ar.

Vardkonsumtion

I genomsnitt har en patient med hEDS/HSD fem till sex
vardbesok per ar efter diagnossattning. Men utifran att
sjukdomen kan ge sa varierad grad av symtom kan det
aven for en del individer innebéra véldigt manga
vardbesok for uppfoljning inom manga olika vardenheter
och vardnivaer. | tabellen pa bild 2(b) kan man se att
drygt 450 patienter var for sig har mellan 50-300 besok
per ar, vilket innebar hdg vardkonsumtion och
resursanvandning bade for varden for individen och dess
narstaende.

Vid analys pa individniva av de 555 personer som erholl
hEDS/HSD-diagnos under 2023 framkommer att gruppen
konsumerat mycket vard aren fore diagnos. Under de 8
aren som foregick diagnosen (2015-2022) hade dessa
555 personer 40 295 vardkontakter for symtom som



tydligt ar relaterade till hREDS/HSD, vilket motsvarar 9,1 vardkontakter/person/ar. Totalt 94% av
individerna hade aren fore diagnos sokt for smarta, dar 85% erhdll diagnosen ledsmaérta, 50% erholl
diagnosen buksmarta, 18% gastrit, 28% huvudvark och 15% IBS/forstoppning. Dartill hade 37%
erhallit nagon form av somnstorningsdiagnos, 37% hade sokt for yrsel/hjartklappning och 39% pa
grund av onormal trétthet. Alla dessa symtom ar vanligt forekommande vid hEDS/HSD och
etablerade mekanismer relaterade till bindvavssvaghet finns beskrivna. Nar individen val far sin
hEDS/HSD-diagnos och forstaelse for de bakomliggande mekanismerna till alla sina symtom, sa
minskar oftast oro och stress. Det ar ocksa forst da som den riktade behandlingen kan paborjas.

Vi kunde &ven se att en stor del av individerna hade sokt sjukvard for psykisk ohalsa aren fore de
sin hEDS/HSD-diagnos: 47% hade erhallit angestdiagnos, 11%, depression samt 46% en
stress/utmattningsdiagnos.

Under 2023 var en tredjedel av individerna med hEDS/HSD sjukskrivna nagon gang under perioden
vilket tyder pa att tidiga forebyggande insatser kan vara av varde for bade individerna och
samhallet. Det forekommer sjukersattning/ heltidssjukskrivning/ aktivitetsersattning i malgruppen
men det gick inte fa fram data gallande detta, da det framkommit att man inom priméarvarden bara
begransat registrerar dessa uppgifter.

Jamforelse med andra diagnoser

Malgruppen hEDS/HSD har lika manga vardbesok som en nydebuterad typ 1 diabetiker (Bilaga 2).
Malgruppen har aven fler vardkontakter innan men aven efter diagnos jamfort med diabetesgruppen.
Overgripande riktlinjer fran Socialstyrelsen och Svensk Barnlikarférening rekommenderar ledtal for
ett diabetesteam per 100 patienter enligt foljande: 1,0 diabetessjukskoterska, 0,75 diabeteslékare,
0,25 dietist, 0,3 psykolog och 0,3 kurator. Motsvarande rekommendationer saknas helt for
diagnoserna hEDS/HSD och specifikation personalresurser ar i praktiken helt obefintlig.

Marfans syndrom &r ett annat mer sallsynt tillstand som ocksa paverkar bindvéaven, men dar man
med blodprov vanligen kan faststalla genférandringen och diagnosen. Personer med Marfans
syndrom kan ha liknande men ofta lattare svarigheter i vardagen an de med hEDS/HSD, men I6per
storre risk for livshotande komplikationer sdsom bristning av aorta. Trots att det idag finns farre &n
2000 personer i Sverige med Marfans syndrom har patientgruppen ett tydligare vardforlopp, kopplat
till flera specialistinstanser, vilket helt saknas for nEDS/HSD som éar en betydligt storre
patientgrupp.

Sammanfattningsvis sa debuterar individens symtom ofta under barndomen och i regel soker man
vard for manga olika besvar, som ar typiskt kopplade till grunddiagnosen, under flera ar innan
diagnosen stélls. Trenden senaste aren har varit att aldern nar man erhaller hREDS/HSD-diagnos
okar, vilket fordrojer majlighet till riktad (evidensbaserad) behandling. Forlangd tid fran
symtomdebut till diagnos och behandling medfér ofta ett stort lidande for individen, men dven 6kad
sjukvardskonsumtion inom flera sjukvardsinstanser. Detta okar risken for ihallande langvarig smarta
och annan ohalsa samt minskar mojligheterna till att fullfélja skola och klara av arbetsmarknadens
krav. Jamfort med Typ-1 diabetes, sa ar det i VGR fler personer som arligen far hEDS/HSD-
diagnos, och denna grupp konsumerar mer vard per individ bade aren fore och efter erhallit sin
diagnos.
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Omvarldsbevakning

Under arbetas gang har vi forsokt att kartlagga vilka specialiteter som omhandertar patienter med
hEDS/HSD i olika l&ander:

Danmark: reumatologi

Norge: reumatologi utreder; omhéndertagande via rehabiliteringsmedicin

Tyskland: privatpraktiserande kliniker med bindvévsinriktning

Nederléanderna: reumatologi (vid hEDS) och klinisk genetik (for 6vriga EDS diagnoser)
Spanien: reumatologi

Italien: reumatologi

England: reumatologi; klinisk genetik vid utredning

Frankrike: specifikt center for icke-vaskuldr” EDS med olika specialister och dér klinisk genetik
ar aktiv i den utredande fasen; finns dven ett center for karlmissbildningar dar vaskular EDS ingar

Internationellt verkar reumatologen den mest frekventa specialitet som ansvarar for patientgruppen
utifran att de har god kunskap kring leder, smarta och inflammatoriska sjukdomar och, enligt var
kunskap, arbetar i multiprofessionella team. Nationellt tillhor patientgruppen traditionellt inte nagon
specifik specialistdisciplin. Att placera hEDS/HSD-ansvaret under smartorganisationen med sitt
nuvarande uppdrag ar sannolikt inte lampligt, da smarta endast &r ett av symtomen i den komplexa
sjukdomsbilden. Om sa &anda gors behover uppdraget breddas utdver smartproblematik och lamplig
kompetens rekryteras. Erfarenheter fran hypermobilitetsmottagningen under smartcentrum i Lund
visar att denna modell inte tacker helheten. Daremot har smartvarden en viktig roll i smartutredning
och behandling for malgruppen.

Vardflode hEDS/HSD nuléage

Det finns endast nagra fa enheter/enskild vardpersonal inom VGR som besitter spetskompetens om
patientgruppen. Dessa personer ar svara att hitta for bade patient och andra vardgivare. Det ar dven
problematiskt, da dessa enheter/personer inte har ett riktat uppdrag och darmed saknar tid och
resurser for att omhanderta behovet som finns i VGR. Kunskapen finns pa individniva hos
vardpersonal och riskerar att férsvinna fran enheten om personen byter arbetsplats. Perspektivet pa
varden som beskrivs nedan ar fran deras erfarenhet.

Vardflodena skiljer sig mellan barn och vuxna.

Utredning och aven fortsatt omhéndertagande av barn med misstéankt eller konstaterad hEDS/HMS
sker oftast pa barn- och ungdomsmottagning (BUM). Hur utredningen genomfors ér till stor del
beroende av vilken personal barnet traffa inom varden. Kunskapen skiljer sig at mellan olika BUM-
mottagningar. Remisser for differentialdiagnostik kan ga till barnspecialister saésom neurolog,
ortoped eller reumatolog. Kontakt med priméarvardsrehab ordnas vid behov. | basta fall tas kontakt
med skola for samlad bild av patientens besvér och eventuella justeringar av den individuella
laroplanen. Barnhabiliteringen tar sallan emot patientgruppen.

Skaraborgs barnmottagning har sedan flera ar tillbaka forsokt att bygga upp en hypermobilitets-
mottagning, dar en strukturerad utredning, diagnostisering och behandling av barn kan genomfors.
Pa grund av stort remissinfléde fran hela landet samt intern omorganisation sa ar kderna till denna
mottagning langa. Barnen i Skaraborg med hEDS/HSD é&r hanvisade till primarvardsrehab for
behandling med arbetsterapi och fysioterapi. Exempelvis sa har Nérhélsan Skdvde rehab
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arbetsterapeuter och fysioterapeuter med lang erfarenhet av bade barn och vuxna med hEDS/HSD.
Patienterna har efterfragat ett samarbete mellan barnmottagningen och Néarhéalsan rehab,
professionen har sjélva sett behovet och forsokt initiera samarbete och kontaktpunkter, men
organisatoriska barriarer har hitintills statt i vagen.

Utredning och omhandertagande av vuxna sker nastan uteslutande i primarvarden. Ofta ar det
patienterna sjalva eller deras anhériga som har en fragestallning, och allt for sallan ar det
vardpersonal som uppmarksammar symtom som initierar till en utredning. Vardcentralslakarna
saknar i regel den sérskilda kunskap som krévs for att diagnosticera hEDS/HSD:s komplexa
diagnosbild. Fysio- och arbetsterapeuter, som spelar en viktig roll i bade diagnossattning och
behandling, har varierande kunskap om hypermobilitet. | nul&get &r det enbart LinkOpings Smart-
och rehabklinik som tar emot vuxna med EDS fragestallning fran VGR. | dagslaget ar det mycket
langa vantetider och remittering innebar hogre kostnader for regionen pa grund av utomlansvard.
Inga specialistmottagningar sasom reumatologi, klinisk genetik eller ortopedi inom VGR utreder
patienterna. Detta leder till att det finns manga patienter som énskar utredning men nekas den
mojligheten.

Vuxna patienter som fatt diagnos och foljs i primarvard far hjalp med smartstillning, rehab, intyg
och vid behov remiss for vidare utredningar/behandling/kontroller till tex kardiologin,
ortopedteknisk mottagning, smartenhet eller psykiatri vid behov av neuropsykiatrisk utredning.
Primarvardsrehab kan utéver anpassad rehabtraning, forskriva hjalpmedel, ge
kompressionsbehandling, ge stdd for hantering av trotthet, vardagsrevidering, pacing med mera.
Detta under forutsattning att patientansvarig vardgivare har kunskap om diagnosgruppen och
remitterar till kompetent rehab mottagning.

Inom tandvarden ar de flesta personer med hEDS/HSD omhandertagna i allméntandvard (privat
tandvard och Folktandvarden). Ett fatal barn far sin tandvard i specialisttandvarden for barn
(Pedodonti) och ett fatal vuxna far vard pa specialistkliniken for Orofacial medicin. Den vanligaste
riktade specialistkontakten ar avdelningen for Bettfysiologi/Orofacial smérta. | Goteborg finns dven
ett Orofacialt kunskapscenter for sallsynta diagnoser (Mun-H-Center) dit patienter och vardgivare
kan vénda sig for rad kring uppféljning och behandling. Da det finns flera olika sjukdomar med
samlingsnamn EDS och dessa kan ha specifika symtom sasom grav tandlossning (parodontal EDS)
ar manga som fatt diagnosen EDS oroliga for sin tandhalsa och soker i hogre utstrackning kontakt
med specialisttandvarden genom egenremiss &n andra grupper.

Orsakskartliggning/ framtridande orsaker

Otydlig ansvarsférdelning

I dagsldget finns det ingen enhet/mottagning som tar ett holistiskt ansvar for patienten och kan
stodja andra vardgivare i diagnostik, utredning, uppféljning och behandling av patienter med
hEDS/HSD oavsett alder, kon och ursprung.

Sjukhusanknuten specialistsjukvard har inte (enligt vad projektgruppen har kunnat finna) ett
definierat uppdrag att diagnosticera eller stodja i diagnosticering av denna patientgrupp vilket
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forstarks av att den inte traditionellt tillhor nagon specifik specialistdisciplin. Det medfor att
primarvarden inte har ngon partner att vinda sig till for stéd kring denna patientgrupp. Detta skiljer
sig kraftigt mot situationen for sannolikt majoriteten av patientgrupper dar priméarvarden har ett stort
ansvar, exempelvis vid hjartsvikts- eller diabetesvard dar primarvarden kan fa stod av specialistenheter.
Specialistsjukvarden hanterar for narvarande enskilda sokorsaker och har ibland svart att relatera
patientens alla symtom till den underliggande grundsjukdomen. Detta ar sarskilt problematiskt for
en patientgrupp med multipel samsjuklighet, da det totala sjukdomslidandet ar kopplat till
kombinationen av dessa olika akommor.

Brist pa organisatoriska forutsattningar

hEDS é&r en komplex sjukdom med multiorganpaverkan och stora vardbehov som involverar manga
specialistomraden. Avsaknad av etablerade samverkansformer mellan specialiteter, vardnivaer och
yrkesgrupper forsvarar god vard for patienterna.

Patienter med hEDS/HSD ér resurskravande for varden da de hanvisas runt i den fragmentiserade
sjukvardsorganisation; detta leder till en ineffektiv anvandning av resurser for bade patienten och
varden, vilket tydligt visas i upprepade akutbesok.

For att kunna stalla en hEDS-diagnos behovs utokad konsultationstid. Ett utokad vardbesdk inom
primarvarden ar maximalt 30-45 minuter. For att hinna ga igenom anamnes och status, kartlagga
samsjuklighet, ge information och utarbeta en individuell behandlingsplan krévs enligt RPTs
erfarenhet ett besok pa minst tva timmar. Det géller dven rehabiliteringens insatser inom
primarvarden, som oftast ar organiserat utifran ett mer kortvarigt tillstdnd och dar maximalt fem
besok erbjuds. For malgruppen kravs en mer langsiktig I6sning. Nuvarande sjukvardsorganisation
ar inte utformad for att ge det utrymme som kravs.

Kunskapsbrist

Det foreligger kunskapsbrister inom varden gallande hanteringen av patienter med hEDS/HSD. Det
saknas samlad djupgdende kunskap och kompetens for att halla utbildningar, skapa
riktlinjer/vardprogram eller 6vervaka forskning inom omradet. Det saknas &ven kunskap hos aktorer
som ansvarat for vardutbildningar for att sakerstalla kompetens framover. Befintlig information
som &r tillgangligt, som till exempel Internetmedicin, SKR kliniskt kunskapssttd, nationellt
vardprogram, patientforening, regionens hemsidor och enskilda vardgivarnas websidor ar en bra
start att Overvinna kunskapsluckor men sakna organiserad implementering.

Detta resulterar i att patienterna kastas runt i vardsystemet i sokandet efter en vardgivare med
adekvat kunskap eller tillracklig trygghet och som har mgjlighet att omhénderta patientens behov.
Patientrepresentanter har redogjort for att detta leder till stort lidande for individerna saval som for
deras familjer. | det stora perspektivet a&ven for samhallet i form av ineffektiv anvandning av
resurser.

Manga patienter har erfarenhet av att det ar svart att fa en utredning for HSD/hEDS och att fa
tillrackligt stod i varden. Olika sjukhusspecialister som patienten traffar hanvisar till primarvarden
men i primarvarden finns ofta varken tillracklig kunskap eller organisatoriska forutsattningar for att
stalla diagnos och ge ett fullgott omhandertagande.

I dagslaget finns det ett mer djupgaende nationellt vardprogram, framtaget ideellt av ett
tvarprofessionellt nationellt specialistnatverk inom HSD/hEDS, som ér fritt tillgangligt for
vardgivare. Detta vardprogram saknar dock officiell forankring inom den regionala och nationella
sjukvarden (Nationellt vardprogram HSD och hEDS).
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Diagnostik

Det foreligger flera utmaningar i diagnostiseringen av hEDS/HSD. Det finns ingen medicinsk
specialitet som ar dedikerad att diagnosticera, behandla och folja upp patienterna med
bindvavstillstand sdsom hEDS/HSD. Utdver det saknas darmed ocksa samlad kompetens for att
skapa riktlinjer for patientgruppens vard.

Diagnoskriterierna ar fortfarande okéanda for stora delen av sjukvarden vilket innebér ett stort
lidande for patientgruppen som hénvisas runt eller blir bemott med misstro. Detta leder till 6kat
vardanvandande inklusive akutresurser. Vi kan se att sokmonstret andrar sig nar patienter far
diagnos. Fore finns en 6verkonsumtion av akutvard, efter diagnos minskar akutbesoken och istallet
blir det planerade behandlingsbesok.

Symtombilden vid hEDS/HSD ar komplex och manga ganger har patienten svartolkade besvar. Det
férekommer en hdg grad av samsjuklighet, vilket komplicerar diagnosticeringen eftersom det
kraver ett holistiskt perspektiv och samarbete mellan olika vardgivare. Syndromets komplexitet
kraver uttkat tidsutrymme for att kunna handlaggas, se ovan. Det ar inte tillracklig att enbart félja
ett kriterieschema for att stalla diagnos, risken for bade under-och éverdiagnostik ar da
dverhangande. For att ge patienten erforderlig hjalp behovs kartlaggning av samtliga symtom. Den
kliniska diagnostiken ar central vid hEDS/HSD, da den underliggande genetiska orsaken annu ar
okand. Genetisk testning har darmed ingen plats i diagnostiken vid hEDS, annat &n om det finns en
konkret klinisk misstanke om nagon av de mer ovanliga formerna av EDS déar de genetiska
orsakerna &r kénda.

Forslag pa patientfloden

Misstanke om hEDS/HSD, kan uppsta inom alla vardnivéer och alla verksamheter. Utredning ska i
forsta hand paborjas inom primirvarden/BUM. Som en del av utredningen bor remisser med
specifika fragestillningar kunna skickas till specialistsjukvarden. Arbetsgruppen foreslar att det
aven etableras en specialistenhet, se definition 1 inledning av dokumentet,som har ett regionalt
uppdrag for att samla kunskap om maélgruppen och vid behov vara ett stdd till Gvriga verksamheter
vid utredning och behandling. Dérefter bor patienten fortsatt hanteras via primirvarden/BUM for
fortsatt omhindertagande och rehabiliterande insatser utifrdin dokumenterad vardplan. Beroende pa
symtombild f6ljs patienten upp antingen inom primarvarden, vid inrittad specialistenheten eller
olika vid delar av specialistsjukvéarden (Bilaga 3, 4).

Forutsattning — aktiviteter for genomforandet

Behov av en Regional Medicinsk Riktlinje (RMR)

For att definiera ansvarsfordelningen och organisera varden behévs en RMR med samlat
kunskapsstod, vardforlopp och checklistor. Detta ska tydliggora vardbehov, vardnivaer och
kunskapsspridning inom varden. Effektiv och patientsdker vard kan sékerstéllas genom att
strukturera vardforloppet och anvanda digitala mojligheter for att 6ka tillgangligheten. Nuvarande
upplagg med stort ansvar hos primarvard skulle kunna tydliggdras genom att beskrivas i en RMR,
men om detta skulle ge nagon forbattring for patientgruppen sa lange inte andra atgérder vidtas ar
oklart.
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Priméarvardens/BUM:s roll och specialiststod

Patientens grundtillhérighet bor fortsatt finnas inom priméarvarden/BUM, med stod av en
upparbetad samarbetsstruktur med specialistvarden. Allmanlakarna/oppenvardsbarnlakare ska ha en
samordnande funktion for multiprofessionella vardinsatser. Da det for patientgruppen saknas
tillnorighet inom lakarspecialiteterna idag sa bor, for god effekt, ocksa en specialistenhet, se
definition i inledning av dokumentet, skapas som har i uppdrag att vara stéd i diagnosséttning och
utveckla behandlingsforslag samt ha en aktiv roll i framtagandet av stddmaterial sa som RMR,
mallar/checklistor samt patientinformation. | detta uppdrag ska det dven inga uppféljning av
patientgruppens sjukdomsforlopp, forskning om malgruppen samt undervisning inom olika
vardrelaterade universitetsutbildningar.

Multiprofessionell Vard

En samordnad vard kraver samverkan mellan olika professioner, sasom arbetsterapeuter,
fysioterapeuter, dietister, logopeder, sjukskoterskor, kuratorer, psykologer, psykiatriker,
rehabkoordinatorer, tandlékare och lakare av olika discipliner. Samverkansmoten eller
gemensamma mottagningar kan underlatta detta samarbete.

Genetisk Utredning

Vid klinisk misstanke om hEDS/HSD behdvs vanligen ingen genetisk utredning. For en liten andel
patienter dar sjukdoms- och familjehistoria indikerar mer ovanliga EDS-varianter kan genetiska
analyser vara aktuella och bestélls da via utredande enhet inklusive primarvard. (Forslag kring
central/regional finansiering av genetiska analyser bedéms och utreds for narvarande pa
koncernledningsniva (Rapport utrednings- och kostnadsmodell for séllsynta hélsotillstand, 2022)).

Ersattningssystem

Dagens ersattningssystem behdver ses dver for att battre moéta behoven hos patienter med kroniska
tillstand. Detta inkluderar erséttning for teammaoten samt sambesck mellan olika professioner och
mojlighet till utékade rehabiliteringsbesok. Liknande ersattningssystem som neurorehabteamen
inom primarvardsrehab kan vara en lamplig modell.

Samverkan med Andra Aktorer

Varden bor samverka med Forsakringskassan, Arbetsformedlingen, skolan och socialtjansten for att
sakerstdlla en helhetssyn pa patientens behov. Habiliteringens uppdrag for malgruppen behdver
tydliggoras. Detta skulle gynnas av en nyinréttad specialistenhet med uppdrag avseende hEDS/HSD.

Utvardering och Forskning

Utvardering av nytt patientflode bor ske med stéd av halsoekonom for att sékerstélla effektiv
resursanvandning. Forskning och implementering av nya metoder och behandlingar bor vara en
naturlig del av den nya vardstrukturen. Detta skulle gynnas av en nyinrittad specialistenhet med
uppdrag avseende hEDS/HSD.
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Kunskapsstod och Utbildning

Kunskapsstdd for vardpersonalen ar avgorande, inklusive information vid grundutbildningar och
satsningar pa personalutbildning. Strukturerad patient- och narstaendeutbildning &r viktig for att 6ka
forstaelsen for halsotillstandet och vardens erbjudanden. Akutvard, psykiatri och tandvard bor inte
glébmmas bort.

Rekommendation

Ansvar och Samverkan

Vi rekommenderar foljande atgérder:

Tydliggérande av huvudansvar: Beslut om huvudansvaret for patientgruppen samt
ansvarsfordelning av vardinsatser.

Justering av ersattningssystem: Anpassa ersattningssystemet for att battre méta behoven
hos komplexa och resurskravande patienter, sarskilt inom rehabilitering och diagnostik.
Specialistmottagning: Uppratta en specialistmottagning inom regiongemensam vard for
stdd vid diagnossattning och behandlingsplanering. Tilldela nédvéandiga ekonomiska
resurser.

Fast vardkontakt och samordnad medicinskt omhéndertagande: Inratta
koordinatorfunktion for att sakerstalla samordnad vard. Enligt halso- och
sjukvardsforordningen (2017:80) och patientlagen (2014:821) ska en fast vardkontakt
tillgodose patientens behov av trygghet, kontinuitet, samordning och sakerhet. Funktionen
bor finnas pa den aktuella enheten som ansvarar for den enskilda patienten.

Etablering av samverkan: Etablera tydlig ansvarsférdelning och samverkan mellan
primarvard, specialistvard och Regionhélsan. Detta inkludera dven dverforing (transition)
mellan barn- och vuxenvarden.

Stimulans for samverkan: Infor ekonomiska ersattningssystem som stimulerar samverkan
och gemensamma besok.

Utokad mottagningstid: Ge mer tid for mottagning av komplexa patienter.

Kunskapssatsning

Vi rekommenderar foljande atgérder:

Arbetsgrupp for RMR: Tillsétt en arbetsgrupp med uppdrag att skapa en regional
medicinsk riktlinje (RMR), informationsmaterial och checklistor.

Riktad utbildning: Genomfor riktade kunskapssatsningar gentemot BVC, elevhalsa/skola
och Forséakringskassan.

Kunskapsspridning: Etablera strukturer for kunskapsspridning inom befintlig vard och
vardutbildningar.

Webbaserad utbildning: Skapa en webbaserad utbildning tillganglig pa regionens
larplattform.

Regional patientinformation: Utveckla och sprid regional patientinformation.
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Forvantade Effekter

Genomforandet av ovanstaende atgiarder forvintas leda till foljande positiva effekter:

Jamlik vard: Skapade och 6kade forutsattningar for jamlik vard.

Tidig diagnos: Skapade och 6kade forutsattningar for tidig diagnos.

Forebyggande insatser: Tidig diagnos moéjliggor forebyggande insatser, vilket forbattrar
livskvalitén och okar delaktigheten i skola och arbetsliv.

Minskade kostnader och lidande: Minskad kostnad for sjukvarden och minskat lidande for
individen.

Ett forsta steg:

Nuvarande upplagg, dar primarvarden har ett stort ansvar for malgruppen, behdver beskrivas i ett
RMR som ett forsta steg. Darefter behover det ocksa organiseras en specialistenhet, se definition i
inledning av dokumentet, for att vara till stod for andra vardgivare.
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Bilaga 1: Visuell presentation av komplexiteten for patientgruppens vardbehov.
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Bilaga 2

Antal vardbesok for de individer som erhéll diagnosen hEDS/HSD ar 2021.

i
Antal vardbesok for de individer som erhéll diagnosen typ-1diabetes ar 2021.
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Bilaga 3: Forslag pa vérdflode inom VGR

Inging: Misstanke om
hEDS/HSD

v

{A) Klinisk utredning enligt
nationella varprogrammet for
hEDS/HSD

(B) Klinisk
diagnos
hEDS/HSD*

Nej

Ja
Behandling

(C} Information och dialog om
diagnos och planerad behandling

{M) Misstanke
omannan
bindvévs-
sjukdom

Ej kigriagt

{0) Misstanke
om hEDS/HSD
kvarstir

(N} Basal
utredning ochev
remiss Klinisk
genetik

| * Multidisciplinar teambedémning
I+ Second opinionnydiagnostik

+ Differentialdiagnostik

» Utokad kartlaggning av samsjuklighet
* Stod till vardgivare

(D) Upprattande av
behandlingsplan och
dokumentationav
Grundbehandling och

Itilligzsbehandling

(E) Uppf6ljning grund-och
eventuelltillaggsbehandling

v

— (F) Fornyad bedémning

(Q) Grundbehandling:
* Fysioterapi

* Farmakologiskbehandliing

Cmirtodik
*  Smar

*  Arbetsterapi{pacng, hjilpmedel, somnhygien)

(R) Information/dialogmbte:
*  Elevhiisoviard

*  Arbetsgivare

*  Arbetsformedling

*  Forsdkringskassan

Ingang: Férsamring av tidigare

vard och stod?

Utging_:
Beskrivning av atgarder i
vardferloppavsiutas
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y Kompletterande utredning pga Specialistudrdinom
{G) Fortsatt misstankt samsjuklighet sjukvdrdsregionen
behovav :
utredning/behan (S) Ny utredning l\l.)"‘(ya:l;il::l;:ng
dling avseende * Dysautonomi/POTS g
o b e besva * Gastroenterologi
samsjuklighet : Lu:gb:';r:arcs r « Klinisk fysiclogi
A £ * Gynekologi
* Gynekologiska besvir - Ortoptist/optike
« Allergifoverkanslighet AL
2 * Lungmedicin
* Neuropsykiatriska besvar ey
Nej * Psykiatriska besvar 1 Bavkiati/BUR
d i o'zmiw A + Tandlakare/Bettfysiologi
« Huvudvirk * Smartlakare
s * Neurologi
S {H) Kvarstir behov av « Ogonbesvir ¢ hlleaclos
vard och st6d? « Fatigue ergolog!
. Smirt * Somnmedicin
+ Behovav hisipmede iropedi
i * Ortopedteknik
3
| m Atgird efter planering
A Aktuell for specialist-
bedomning?
A 4
| {3) Uppfaljning
v {U) Remiss
v (K) ing behandii -
dokumentation
{L) Kvarstar behov av
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Bilaga 4: Forslag pa organisation av patientfloden

Misstanke om Diagnhos Insatser Huvudansvar

Specialuppdrag
inom regiongemensam

Vuxen vard

Primérvérden, Primarvarden Specialistvards mottagningar
Rehab, Akuten, - gastroenterologi

FTV, specialist - lungmedicin Primarvarden
- kardiologi
- gynekologi
- ortopedi
Stod av andra - ortopedtekniska
professioner - psykiatri/BUP/UPH
- tandvard
- psykiatrin
Primarvard. BVC - smdrtenhet Primarvard,
rimarvari - -
BUM Rer;ab : Primarvard T EE BUM, HAB
HAB, Akuten, BUM

FTV/MHC Specialuppdrag inom

Barn

regiongemensam
vard

Bla och 1! finns i befintlig organisation; Rod behover fa 6kat uppdrag; Ljusbla behéver skapas
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Exempel Patientfall

1. Patientfall kvinna 40 ar

Som liten slog jag mig latt och hade alltid blamarken. Vrickade fotterna om och om igen och jag var
alltid sa trott. Fick ofta hora att jag var lat. Allergisk mot bade mat och pollen och ofta svart att
andas. Var ofta hos ldkaren men man hittade aldrig nagot fel, fick ofta hora att jag borde réra pa
mig mer.

Kampar pa med skolan trots svar trétthet samt smarta, hade alltid ont men eftersom det inte gick att
forklara varfor fick jag lara mig leva med det. Borjar jobba efter gymnasiet men klarar aldrig av att
jobba heltid, férstod inte hur mina vanner orkade med allt dom gjorde.

Blev sedan gravid nar jag var 25 ar och fick tidigt foglossning som aldrig gick éver. Blir en snabb
forlossning dér jag sprack mycket i underlivet, nar jag skulle bli sydd fick jag ingen effekt av
lokalbeddvningen, trots att dom sa flertalet ganger att sa har mycket bedévning har vi aldrig gett till
nagon innan. Trots det skrek jag i lustgasmasken nar dom sydde for det gjorde sa extremt ont.

Borjar jobba igen efter foraldraledigheten men har manga kortare sjukskrivningar pa grund av
trétthet och smarta. Tanderna blir ocksa allt skdrare och trots att jag far berom av tandlakaren Gver
hur jag skoter mina tander far jag latt hal. Fasar for att laga tanderna da bedévningen aldrig hjalper.

Blir aterigen gravid och det blir en tuff graviditet med vérre foglossning &n forra gangen och
aterigen en snabb forlossning dar jag spricker mycket. Blir denna gang sévd for att sys. Kampar pa
som tvabarnsmor men smartorna okar och jag soker aterigen lakare flertalet ganger utan att fa
nagon egentlig hjalp.

Mina matintolleranser ar tillbaka och jag har stora problem med magen. Ont, illamaende och dalig
aptit. Att mina kékleder borjar lasa sig och varker mycket gor det inte lattare.

Kanner mig ofta ledsen och nedstamd, orkar bara gora det absolut nédvandigaste och forstar inte
hur jag ska klara av att borja jobba igen nar foréldraledigheten &r 6ver.

Dagen kommer men det klarar bara ndgon manad innan jag ar helt slutkord. Extremt trott, smarta i
leder och muskler, svart att &ta och nedstamd. Soker aterigen vc och idag far jag traffa en &nnu en
ny lakare. Men for forsta gangen ses helheten, denna lakare har lite koll pa eds och misstanker att
det ar det jag har. Blir sjukskriven for ytterligare utredningar och undersdkningar som sedan leder
till att jag far diagnosen hEds.

Kanner direkt igen mig nar jag laser pa om syndromet och kanner for forsta gangen pa lange lite
hopp. Tyvarr kommer det visa sig att svarigheterna fortsatter. Fa inom varden kan nagot om eds,
ska jag fa nagon hjalp och behandling ligger det pa mig som patient att lasa pa och foresla
behandling, ibland far jag gehor men ofta mots jag av ovilja pa grund av okunskap. Det ar en
fortsatt kamp att fa rétt till hjalpmedel som rullstol, fardtjanst, anpassningar pa mitt jobb och
langvarig hjalp av fysioterapeut.
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2. Patientfall Barnperspektiv

Ett barn fods i mitten pa 2000-talet som forsta barn till ett par i 30-ars aldern, dér ena foraldern har
MS och den andra har RA, diagnostiserade som unga vuxna.

Barnet skriker mycket, ar aldrig nojd, kan inte ligga ner pa grund av svarigheter att andas, behdver
inhalationer och hjalp med att bolla upp segt slem. Barnet ar senare i utvecklingen an andra barn, sa
som att halla upp huvudet och sitta sjalv.

Foraldrarna har oro dver att barnets manga symtom och soker ofta for tex alla leder gar att boja at
fel hall eller dverstrackas, att barnets fingrar bojs bakat eller sjunker in i handen vid motstand, som
tex att trycka pa en knapp, att axellederna inte har nagot motstand eller stabilitet och gar rakt upp
nar de forsoker lyfta upp barnet och att barnets hofter gar ur led vid blojbyte eller nar det ska béaras
sittandes pa foralderns hoft. Lakaren pa BVC undersoker barnet flertalet ganger och ger foraldrarna
svar om att allt & normalt — barn & mjuka i kroppen, kan ha forkylningsastma och blir trétta av
langa dagar pa forskola.

Mamman har sjalv svart att hantera alla behov barnet har pa grund av sin egen smérta i leder och sin
svarbehandlade astma.

Foraldrarna kraver en remiss till BUM dit barnet kommer efter 1ang vantan pa remiss och atskilliga
gangers patalande fran foraldrarna. BUM pabdrjar en lang rad utredningar av olika symtom, ett
besvar i taget som exempel kan namnas slapp/dalig muskeltonus/vig/dverrdrlig, smirtor “6verallt”,
sjukdomskénsla med 6kad kroppsvarme och feber, narkolepsi/trotthet som tex att somna i
sandladan. Fodoamnesdverkanslighet, astma, sammanfallna lungor/atelektaser, smnapnésyndrom,
utesluter Cystisk Fibros, Juvenil artrit och fiboromyalgi, utreder trombocyt-
funktiondefekt/lattblodande/nasblod och manga blamarken.

En orosanmalan gors fran BVC med forklaringen att alla dessa symtom inte kan vara annat an att
fordldrarna orsakar symtomen sjélva eller "hittar pd” allt och dr ddrmed inte kapabla att ha hand om
sitt barn. De &r ju dessutom sjukliga. BUM fortsétter att utreda och utesluta symtom och sjukdomar
som leukemi med tanke pa blodningsbenéagenheten, ofta dterkommande feber och extrem trotthet
samt misstanke om hjarntumor med kontroll-MR pa grund av att barnet snubblar och faller ofta och
har dalig balans.

Nar ett syskon fods kan mamman kéanna igen de flesta symtomen fran forsta barnet, men aven sin
egen och sina tre syskons symtom fran barnaaren.

Orosanméalan dras tillbaka och BUM skickar en remiss till Klinisk Genetik som dér gor en
utredning med besok vid flera olika tillfallen. Diagnosen EDS av blandad typ séatts pa de tva
syskonen, mamman, tva av mammans tre syskon, mormor, mormors syster, en kusin och mormors
mor. Diagnosen blir en aha-upplevelse dar symtom i flera generationer och dver ca 80 ars tid far
svar pa mycket lidande.

Syskonen kommer in pa Barnhabiliteringen och far insatser och hjalp fran rorelseteamets alla delar.
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3. Patientfall fran vardgivare (priméarvarden)

Allmanléakare fran vardcentral hor av sig till CSD Vast med forfragan vart det finns kunskap och
mojlighet att remittera patient som nu soker for flertal langvariga och komplexa besvéar och dar
patienten sjalv misstanker en EDS diagnos. Vardcentralen 6nskar hjalp med diagnostisering
(sékerstéllande av diagnos) och behandlingsriktlinjer. CSD har ingen instans att hanvisa till.
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