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Utrednings — och kostnadsmodell for forbattrad vard
och tillgang till precisionsdiagnostik for patienter med
sallsynta halsotillstand i VGR

Sammanfattning
“iamlik tillgang till genetisk diagnostik och individanpassad vard
och behandling krdver ett centraliserat kostnadsansvar och
kunskapsstod”

Barn och vuxna, oavsett var i regionen de bor och vilken virdniva de har kontakt med, skall
ha jamlik och tillrdcklig tillgang till genetisk utredning. I nuldget ser det inte ut sd. Mot
bakgrund av ett 6kat behov och efterfrdgan pa genetisk bred screening for att faststélla eller
bekréfta en genetisk diagnos, har flera instanser inom hélso- och sjukvéirden 6nskat en
Oversyn av hanteringen av bred genetisk screening i VGR fran Centrum for séllsynta
diagnoser Vist (CSD Vist). Kostnadsfordelning, otillrdcklig kunskap och erfarenhet samt
griansdragningar for vad som inbegrips i verksamheters uppdrag ses vara faktorer som, enskilt
eller kombinerat, fordrojer eller hindrar friktionsfria utredningsprocesser.

En genetisk utredningsprocess som inte fungerar tillfredsstiallande medfor flera oonskade
konsekvenser; 1) patienter riskerar att fa onddigt extensiv eller ej tillracklig uppfoljning for sitt
specifika tillstdnd ii) patienter exkluderas fran viktig och avgorande uppf6ljning och
behandling samt tillgangen till de férdelar som forskningsframsteg inom precisionsmedicin
kan ge for hélsotillstdndet, iii) patienter nér inte fram till den regionala, nationella och
internationella expertkunskap som finns tillgdnglig genom expertteam och referensnétverk for
sdllsynta diagnoser, iv) omvint géller att det som patienter och nérstdende kan bidra med for
att utveckla och forbéttra hilso- och sjukvéardens liksom forskningens kvalitet och relevans,
inte kommer disciplinerna tillgodo, v) for personer med sillsynta hilsotillstaind och deras
narstdende medfor forlangd eller utebliven utredningsprocess pafrestningar pa livssituationen,
livsvillkoren och hilsan 1 olika omfattning.

Rapporten rekommenderar ett centraliserat regionalt kostnadsansvar for breda genetiska
utredningar 1 kombination med en modell for utdkat kunskapsstod under den diagnostiska
utredningsprocessen. Ett beslut om och foljsamhet till detta, skulle mojliggora for patienter att
fa tillgang till en orsaksutredning utan att den fordrdjs eller uteblir till f61jd av ekonomiska
faktorer, bristfdllig kunskap och kompetens och/eller otillracklig flexibilitet i hdlso- och
sjukvérdens organisatoriska strukturer.
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Bakgrund

En bekréftad orsaksdiagnos, etiologisk diagnos, dr av stor vikt for individ, familj, vardgivare
och samhille. Inom Vistra gotalandsregionen (VGR) forsvaras utredningsprocessen idag av
oklarheter kring vilken vardgivare/vardnivd som bér ansvar for den genetiska
utredningskostnaden vilket innebér att manga patienter med misstidnkta sillsynta
sjukdomstillstand inte erbjuds den utredning de borde {4 for att kunna erhélla en god och
saker vard.

Detta &r identifierat och uppmérksammat av ett stort antal vardgivare pa olika nivaer inom
bade barn- och vuxensjukvard bland annat i dterkommande dialog med Centrum f6r séllynta
diagnoser Vst (CSD Vist) och Klinisk genetik. Motsvarande har ocksa uppmérksammats via
medlemsundersdkningar av patientféreningarna Riksforbundet Séllsynta diagnoser och
Willefonden. Bekréftad orsaksdiagnos dr en forutséttning for tillgang till precisionsmedicin
och en grundpelare till det gemensamma arbetet inom Genomic Medicine Sweden (GMS), en
nationell infrastruktur som syftar till att mojliggora forbéttrad diagnostik, individanpassade
behandlingsval och forskning inom omradet precisionsmedicin.

Styrelsen for Regionhédlsan Vistra Gotalandsregionen (VGR) inkom 2021 med en skrivelse
till Halso- och sjukvérdsstyrelsen (HSS)/Koncernkontoret, dir de efterfragar behovet av att
undersdka om en gemensam kostnadsmodell géllande etiologiska utredningar kan tas fram for
barn och unga i VGR (Dnr RHS 2021-00506). I HSS/Koncernkontorets svar pa skrivelsen
(Dnr HS 2021-00668) framkommer att en eventuell kostnadsmodell, eller snarare en
utredningsmodell, bor omfatta bade barn, unga, vuxna och ildre. Aven lingre tillbaks har
problematiken varit aktuell i flera omgangar och lyfts exemplevis i forarbetet till
Barnuppdraget.

I mars 2021 beslutade Sahlgrenska Universitetssjukhusets (SU) bitrddande sjukhusdirektor
om ett genomfrandeprojekt av verksamheten CSD Vist. Ett av uppdragen till verksamheten

ar att se over och foresla en utredningsmodell avseende bred genetisk screening (array och
helgenom/exom) (Dnr SU 2020-02360).

Begreppsdefinition

Sallsynt hilsotillstind/diagnos: Tillstdnd/diagnos som férkommer hos farre én 5/10.000
individer. Upp till 5% av Sveriges befolkning, en halv miljon personer, uppskattas leva med
ett sdllsynt hélsotillstand. Tillstanden medfor vanligen varaktiga konsekvenser for
livsvillkoren och sérskilda problem som betingas av séllsyntheten — ddrmed behov av speciell
kompetens och samordnade insatser fran hislo- och sjukvard liksom 6vriga samhdllet.

Etiologisk utredning: Medicinsk utredning som syftar till att finna fram orsakerna till symtom
for ett aktuellt hilsotillstind, med syfte att stélla och/eller sdkerstdlla diagnos. I den hér
rapporten menas med etiologisk utredning, att denna innefattar en genetisk utredning i form
av bred genetisk screening eller array.
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Bred genetisk screening: Genetiska icke-riktade analyser av hela arvsmassan sasom
exempelvis micro-array, helexom eller helgenom.

Symtomdiagnos: Diagnos som anvinds nédr en specifik sjukdomsorsak inte 4r medicinskt
utredd/kdnd. Baseras pa en patients aktuella beréttelse och/eller pa kliniska fynd och kan
innefatta undersokningar som t ex laboratoriesvar, rontgen, vavnadsprovtagning mm.

Genetisk vigledning: Medicinsk konsultation till patient/nédrstdende genom ett
informationssamtal som avhandlar genetiska, medicinska och psykologiska fragestillningar
associerade med konstaterad genetisk sjukdom eller risk f6r sddan hos en individ eller i en
familj/slakt. Kan inkludera information om exempelvis fosterdiagnostik infor familjebildning.

Introduktion

Séllsynta hilsotillstand kan medfora varaktiga funktionsnedséttningar, fysiska liksom
kognitiva, med varierande grad av paverkan pa livsvillkoren dver tid. Problemen och behoven
kan variera mellan att vara enkla/begrénsade till svira/omfattande, liksom upptriada vid
enstaka tillfdllen/perioder eller vara genom hela livet. Insatserna som behdvs kan variera
mellan att vara enstaka till att vara flera i kombination med varandra och dir situationen kan
vara komplex och krava multidisciplinir expertkunskap. Konstitutionen av insatser kan réra
sig om forebyggande, vigledande, behandlande och uppféljande- och i olika kombinationer.
Séllsynta hilsotillstand paverkar inte bara den det berér utan dven narstadendes livsvillkor.

Att som barn, ungdom, vuxen eller dldre fa en etiologiskt faststélld diagnos som forklaring till
olika symtom och séllsynta hélsotillstdnd, &r viktigt. En korrekt och tidigt stélld etiologisk
diagnos ger mojligheter att planera och anpassa nddvéndig uppfoljning och behandling,
liksom undvika/avsta icke nédvéndiga atgérder. Lika viktigt kan det vara for nérstaende, da
de ofta &r direkt eller indirekt involverade i diagnostikprocessen samt resultatet av den. Att fa
ratt diagnos stilld kan dock vara utmanande med flera hinder pa vdgen under processen,
sarskilt vid sdllsynta halsotillstdind. D& 80% av alla sdllsynta hélsotillstdnd anses ha en
genetisk orsak och dirmed dr medfodda, borde det vara rimligt att genetiska utredningar kan
utforas utan hinder nér sa behovs. Sa dr inte alltid fallet idag.

Utmaningar:

Kunskapen och erfarenheten om de for ndrvarande 6ver 8000 kdnda séllsynta diagnoserna &r i
allménhet relativt 14g, s dven inom stora delar av hilso- och sjukvéarden. Detta faktum,
liksom att patienterna forekommer inom alla vardnivaer och specialiteter medfor utmaningar
och konsekvenser for badde patienter och verksamma inom hélso- och sjukvarden.

Séllsynta hilsotillstdind med ovanliga (ibland diffusa) symtom och symtomkombinationer kan,
1 sig, vara svartolkade for den som ska bedéma och diagnostisera dem. I de fall tillstanden &ar
syndrom med péaverkan pa fler dn ett organsystem, sa kallad multiorganpaverkan, ar det ofta
sarskilt utmanande — bade att tolka symtomen och avgdra vilka beddmningar samt utredningar
som behovs for att nad fram till en/rétt diagnos.
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En bidragande orsak kan vara det sétt pd vilket svensk hélso- och sjukvard &r organiserad.
Specialistsjukvardens fragmenterade struktur forsvarar for en naturlig gransdvergripande
samordning, koordinering, samverkan, konsultation och tvirprofessionell dialog — faktorer
som kan ha avgdrande betydelse vid handldggning av séllsynta halsotillstdnd och deras
forlopp. Olika verksamheters uppdrag, innehall och gransdragningar, inklusive de
ekonomiska forutsittningar och ataganden som foljer med dessa, kan dértill i flera fall vara
svartolkade. Det géller bade primir och specialistsjukvard. Nar flera verksamheter behover ha
en aktiv roll kring samma patient och patienten har behov av en sammanhéllen vardkedja, kan
alla former av otydlighet och osékerhet fa avgérande konsekvenser for om, vilka, ndr och av
vem insatser ges samt om en diagnos stélls eller inte.

Precisionsmedicin:

Precisionsmedicin &r ett hogaktuellt omrdde inom hilso- och sjukvard idag och utvecklas
parallellt med genetiska forskningsframsteg och innovation. Precisionsmedicin syftar till att
ge patienter specifikt anpassad vard och behandling baserad pa deras unika forutsittningar
och behov. Detta med hiansyn tagen till badde genetiska och icke-genetiska faktorer. P4 sa sétt
mojliggors sdkrare utrednings- och behandlingsval med 6nskad effekt, i ratt tid- nagot som
forbattrar resultaten av behandlingar och uppf6ljningar, minskar biverkningar, ger férre
vardskador och 6kad Gverlevnad.

Genetisk utredning innebdr i sig precisionsdiagnostik och &r ofta en forutsittning for
precisionsmedicin, dir de genetiska komponenterna ger information om diagnoser,
sjukdomsrisker samt deras forlopp. I vissa fall kan de &ven mojliggora skraddarsydd terapi
som t.ex. genterapi, och bidra till utvecklingen av likemedel for behandling av mycket
ovanliga sjukdomar — sé kallade sdrldkemedel. Stora forhoppningar sitts till framstegen inom
precisionsmedicin, men for att de ska ge tankt effekt behdver de omsittas till klinisk vardag,
implementeras och goras tillgéngliga for patienter. Detta kréver ett kontinuum av atgéarder dar
en central del dr en fungerande och individanpassad diagnosutredning.

Faststalld etiologisk diagnos — viktigt for bade patient och sjukvard:
Sammantaget finns det patientfrimjande, hdlsoekonomiska, verksamhetsutvecklande och
forskningsframjande effekter att vinta genom faststillande av etiologiska diagnoser i ritt tid.

En faststilld diagnos kan:

v' mojliggora individanpassad prevention, behandling och uppf6ljning i rétt tid, av ratt
vardgivare/instans samt med forvintad effekt.

v" ha avgorande betydelse for tillgangen till, och utveckling av, riktad
behandling/likemedel.

v' vara en forutséttning for att fa insatser av expertkompetens pa specialistvardsniva
och/eller stod fran olika instanser 1 samhillet.
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v’ 0ka mojligheten att fi sammanhallna insatser inom och mellan hélso- och sjukvérden,
olika myndigheter och samhéllsaktorer.

v' vara nodvéndig for att, som patient, fa sin rost hord och bli betrodd i kontakt med
varden, olika samhallsaktorer samt myndigheter.

v’ vara avgorande for att bade patienters och nirstdendes livssituation, livsvillkor och
hilsa blir s& god som mgjligt.

v’ vara avgorande for att kunna ingd i olika ssmmanhang dar andra har samma diagnos
eller liknande livssituation (patientféreningar) - gemenskaper som kan ha ldarande,
stodjande, bekriftande och uppmuntrande effekt.

v' vara avgorande for tillgang till genetisk vigledning - ndgot som i sin tur ger
information, kunskap och insikt infér beslut om eventuell familjebildning.

v' bidra med viktig eller avgorande information for forskning och utveckling av
betydelse for sillsynta hilsotillstand.

Nulage

Utbudet av utredningsmetoder liksom mdjligheten till etiologiska utredningar breddas och
oOkar i takt med fortskridandet av medicinsk och teknisk forskning samt utveckling. Som f6ljd
av det 0kar ocksa efterfragan pa genetiska utredningar, bade fran patienter och sjukvarden.
Hur dessa utredningar ska ges, vem som kan fa dem och av vilken vardgivare, ar dock inte
tydligt ansvarsfordelat inom hélso- och sjukvarden idag. Da patienter med séllsynta
hélsotillstand, innefattande en mangfald av divergerade diagnoser, symtom och behov, finns
hos alla vardgivare och pa alla vardnivaer bedoms en styrd och stramt reglerad
ansvarsfordelning varken mojlig eller fordelaktig som alternativ - riskerar snarare att forsvara
omstdndigheterna ytterligare. VGRs omstillning till ndra vird pekar ocksa mot att nddvindiga
insatser ska kunna ges/utforas patientnira, utan styrning av vardgivarniva, inte heller baserat
pa ekonomiska faktorer.

Diér det fungerar bra idag och etiologiska utredningar kommer till stand, ar i de verksamheter
som har fatt i specifikt uppdrag att utreda vissa genetiskt orsakade sjukdomstillstind och dar
patienter med séllsynta genetiska sjukdomar utgér en betydande del av verksamhetens
malgrupp — exempelvis inom kardio- och cancergenetiken och en del specialiserad
barnsjukvard. Namnas bor ocksa att det idag finns verksamheter som, naturligt i sitt arbete
och utan nagot specifikt uppdrag, tar stort ansvar for etiologiska utredningar nér det anses
befogat. Dessa verksamheter dr dock inte tillrdckligt manga eller heltdckande i sin omfattning
och inte heller jaimt fordelade aldersévergripande da de till synes dr mer vanligt
forekommande inom barnsjukvarden dn vuxensjukvéarden.

Svaravgransad ansvarsfordelning
I nuldget dr det patientansvarig likare som har utredningsansvaret. Vem den
personen/vardgivaren dr kan dock manga ganger vara svart att faststilla. Sarskilt svért ar det 1
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de fall patientens symtom é&r diffusa eller nir hélsotillstindet innefattar en
multiorganpaverkan som kréver kombinerade insatser fran olika vardgivare och ofta ocksa
olika vardnivaer. Likasa finns svarigheter for patienter som har sin huvudsakliga vardkontakt
inom tandvérden da tydliga vdgar in till sjukvarden for utredning av bakomliggande orsak kan
vara svara att fa till. Att ha ett utredningsansvar innefattar, utover ett medicinskt atagande,
ocksa i dagslédget ett ansvar for de utredningskostnader som genereras. D4 enskilda vardgivare
relativt sdllan stills infor patienter med séllsynta hélsotillstand, kan ovan medfora en
osidkerhet kring handléggningen av en problematik dér genetisk utredning kan vara aktuell. En
forestillning om att det kravs viss specialistkompetens for att hantera ett utredningsforfarande
eller att ndgon annan borde gora utredningen &r relativt vanlig. Detta medfor inte sdllan en
vidareremittering som kan vara riktad inom samma vardniv4, till annan véardniva eller annan
forvaltning. I bésta fall omhédndertas forfragan i remissen av mottagaren, i sdmsta fall
hénvisas den anyo vidare, alternativt sa returneras den utan atgard. Inte séllan med kostnad
som (outtalad) motivering.

Fragan om vilken verksamhet/enhet som ska ansvara for utredningar, tillika bekosta dem
inom ramen for sin budget, kan séledes utgora ett avgorande hinder for att nddvéandiga
genetiska utredningar de facto blir genomforda — inom rimlig tid eller alls. Processen i sig ar
dessutom fordyrande for varden som helhet dd omfattande tid och resurser laggs pé att
hinvisa/remittera vidare, diskutera sinsemellan, beskriva avgransingar osv samtidigt som
utredningstiden for patienten forléngs.

Tilliten till Halso- och sjukvarden undermineras

Utdver hittills ndmnda forsvarande omstandigheter for en friktionsfri utredningsprocess,
lamnas bade vardgivare och patienter/nirstdende, men sdrskilt de senare, alltfor ofta utan
efterfragat stod. Det medfor i manga fall ett planlost sokande i sjukvardssystemet for att hitta
utredningsmojligheter eller efters6ka svar pa vad som hénder/inte hinder med remisser och
svar samt varfor. Ett resurssloseri for alla parter, dér tilliten till hilso- och sjukvarden ocksa
undermineras. Att frekvent bli hdnvisad runt i sjukvardssystemet som patient/nérstaende utan
resultat, medfor en 6verhingande risk att utveckla psykisk ohélsa med foljdeffekter som
sjukskrivning och forsvarade livsvillkor. Nér processer inte paborjas, blir slutférda eller ger
efterfragat resultat, frintas bade sjukvérd och patient dessutom mojligheten att bidra till viktig
forskning och kunskapsutveckling om nya sjukdomsorsakande genavvikelser, dven till mojlig
behandling med nya avancerade precisionsmedicinska behandlingsmdjligheter.

Mojlighet till expertkunskap undanhalls

CSD Vst har som en del i sitt uppdrag fran Sveriges Kommuner och Regioner (SKR), liksom
frén sjukhusledningen vid SU, att skapa forutsattningar for tillkomst av expertteam inom
specialistsjukvarden. Dértill att utgora ett stod for dessa att utveckla riktlinjer och arbetssétt
som optimerar tydlighet, samverkan, tvirprofessionellt utbyte samt samordnat
omhéndertagande av patienter med sillsynta hélsotillstand.

I VGR finns idag ett flertal expertteam vid universitetssjukhuset och nya tillkommer
successivt. De multidisciplinédra teamen som dr specialiserade pa en diagnos eller
diagnosgrupp, utgors av experter fran olika kompetensomraden. Deras arbete syftar till att
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underldtta for personer med en viss sillsynt diagnos, deras narstdende och vardgivare —
framforallt kring det som betingas av séllsyntheten. Detta gors bland annat genom att
behandla och f6lja upp patienter utifran regionala, nationella eller internationella riktlinjer
samt bedriva forskning inom @mnet. For att genomfora och utveckla detta arbete behdver det
faktiska antalet patienter med ponerade sillsyna diagnoser utredas etiologiskt, diagnostiseras
och goras kiinda for expertteamen. Aven mellan virdgivare inom expertteam finns det idag
inte séllan en oro 6ver kostnadsansvaret for genetisk utredning, vilket paverkar viljan att ta
ansvar fOr patientgruppen.

Exempel fran VGR idag

I Sverige ska Hilso- och sjukvardens bemoétande, bedomningar och behandlingar ges
professionellt, sdkert, jimlikt och jamstéllt. Insatser ska anpassas utifran varje individs reella
behov och forutséttningar - inte baseras pd vardgivares forestéllningar om vad som é&r bést
eller ritt, inte heller pa bristféallig kunskap. Detta adr lagstadgat via exempelvis hélso- och
sjukvérdslagen samt patientlagen. I vissa fall kan detta uppnds genom att sjukvarden
faststiller symtomdiagnoser. I ménga andra fall dr det nddvéndigt att en diagnos faststélls via
etiologisk utredning — detta for att varden ska kunna planera for och ge ritt insatser samt for
att patienten ska fa tillgéng till dem. Det finns i nuldget flera patientsituationer i VGR dér
patienter av olika anledningar inte far en faststilld diagnos baserad pa etiologisk utredning.

Foljande dr exempel pa tre sddana situationer och vad de kan innebéra:

1. En patient med sillsynt hélsotillstand kan ha mdnga olika symtom (allt emellan diffusa
och tydliga) och dirav f6ljas pa flera olika vardnivaer samt organspecialiserade
vardenheter. En sadan situation medfor ofta svarigheter i fraga om att faststélla vilken
vardgivarenhet som har ett huvudansvar att utreda en etiologisk diagnos, liksom vem
som borde ta samordnings — och koordineringsansvaret for att optimera aktuella
vardinsatser via en tydlig vardplan. (Se bilaga 1, samtliga patientfall).

2. Den huvudsakliga virdgivaren kan ha utrett och stillt en klinisk diagnos och ser inte
att det finns behov av en etiologisk utredning for fortsatt uppfoljning och behandling
av den aktuella patienten. Patientens och/eller anhdrigas behov/6nskemaél kan dock
vara att fa sin diagnos genetiskt bekréftad eller specificerad med tanke pé att de ska
kunna fa tillgdang till precisionsmedicin, eventuella kliniska studier, kunskap om sin
sjukdom och dess forlopp, och dven preimplantatorisk genetisk testning (PGT) och
fosterdiagnostik samt mojlighet till anlagstestning for familjemedlemmar. (Se bilaga
1, patientfall C & E).

3. Det finns inte ndgon ansvarig vardenhet for patient som har avlidit nar exempelvis en
anhorig vill genomgé en presymtomatisk testning t ex i syfte att ha mdjlighet till
fosterdiagnostik. P4 motsvarande sitt ar det otydligt vilken vardgivarenhet som ska
ansvara for en etiologisk utredningen och anlagsbiraranalys da det har gjorts ett
avbrytande pi ett foster dar man uppticker missbildningar via ultraljud. Grunden till
om/nér detta gors idag inom kvinnosjukvarden &r inte reglerat via uppdrag och
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garanterar darfor inte jamstéllda villkor for tillgdng till insatsen. (Se bilaga 1,
patientfall F).

Statistik
Nedan (bild 1) beskrivs nuldget vad avser antalet genomforda utredningar med bred genetisk
screening och array i VGR for aren 2019-2022 (sista tvd minaderna extrapolerad frén dvriga

2022).

Bred genetisk screening i Vastra Gotalandsregionen

Data frdn 2019-2022
Antal analyser begirda avseende patienter boende i respektive HSN-omrade. *)

Norra HSN
& 273805 befolkring

Q 1195 Ostra HSN
a 269771befc\kning

Q 1157
‘Screeningar sadan 2019

Vistra HSN
& 385428 berchon
Q 1714 . .
™ Sresningar sedan 2019 Sodra HSN
s 8 228306 befolkning

Goteborg HSN . Q 933

& 587749 befolkning

Q 2819

Sereeningr sedan 2019 =) ytterligare 2453 analyser har utféirts pa patienter som &j &1

boende i VGR eller e kan matchas

Bild 1

Antalet bestdllda undersokningar 6kar fran ar till ar med viss avplaning 2022 dar
datainsamlingen dock dnnu ej ar fullstdndig (bild 2). Det gar inte heller att utesluta att
pandemin har paverkat utredningsgraden..

Antal analyser per ar
Totalt 2019-2022 VGR

2500
2235

2075
I I 1865

1634

2019 2020 2021 2022

Bild 2
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Bestéllarmonstret indikerar att det finns vissa skillnader mellan olika Hélso och
sjukvardsnamnder i VGR i fraga om antalet utredning per 100 000 invénare (bild 3). Det finns
en tendens att boende 1 Goteborg genomgér analys 1 hogre grad men monstret &r inte helt
kongruent (subgruppsanalys visas €j).

Antal analyser per 100 000 invanare
Fordelat pa HSN for boendeadress 2019-2022

600

500 478

436 3o 429
400

Giteborgs HSN Norra HSN Sodra HSN Viastra HSN Ostra HSN

Bild 3

I sammanstillningen har all bred genetisk screening tagits med dvs inklusive cancergenetisk
och kardiogenetisk utredning. Det finns tydliga skillnader 1 analysmonster for barn respektive
vuxna (i linje med att dessa grupper har olika indikationer). Majoriteten av cancer- och
kardiogenetiska utredningar gors idag i gruppen 6ver 18 &r medan for barn dr det analyser av
andra kategorier (inklusive array) som dominerar. Det gors relativt sett fler breda genetiska
undersokningar pa barn dn vuxna. I barngruppen ér det tydligare att fler utredningar gors for
barn boende inom Géteborg och Ostras HSN jamfort dvriga HSN (bild 4).

Antal analyser per 100 000 invanare fordelat per aldersgrupp
Fardelat pa HSN fér boendeadress 2019-2022

]
=]

(4]
0-17 ar 18 +

Goteborgs HSN Morra HSN Sodra HSN Vastra HSN Ostra HSN

Bild 4
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Framatriktning

Genom att identifiera etiologin for en patients hdlsotillstdnd i en tidig fas ges mojlighet att
diagnostisera tidigt och pa sé sétt forhindra eller mildra sjukdom samt bidra till farre
sjukvérdskontakter, kortare sjukhusvistelser — sammantaget 6ka de hilsofrdmjande
forutséttningarna for patienten och nérstaende. Med utredd etiologi kan patienter ocksa fa
tillgang till expertkunskap med riktad information om sitt hilsotillstdnd. Det i sin tur kan ge
Okad forstielse for sjukdomen, sjukdomsforloppet, prognosen och det ponerade maendet .

For att etiologisk utredning ska inkluderas som en naturlig del i ansvarsdtagandet p4 alla
utforarnivder 1 hélso- och sjukvarden, finns behov av att fortydliga och forenkla radande
processforlopp, anvinda sig av den sakkunskap och kompetens som finns samt gora det pa ett
inkluderande sitt med ett helhetsperspektiv i fokus. Detta dr ndgot som alla ingéende aktdrer i
den svenska hélso- och sjukvardskedjan — primédrvérd, ldnssjukvérd, regionsjukvard och
nationell hdgspecialiserad vard — kan behova ta ett solidariskt ansvar for.

Verksamheten Klinisk genetik och genomik vid SU har idag inte nagot utredningsansvar 1 sitt
uppdrag nir det kommer till etiologisk utredning (undantaget cancergenetisk verksamhet),
men ombesdrjer i princip samtliga VGRs genetiska analyser. Mot bakgrund av det kan
verksamheten se att majoriteten av de etiologiska utredningarna idag framst ar initierade fran
specialistsjukvarden — endast enstaka frén andra vardgivare/nivaer. Det dr rimligt att anta att
det finns en variation ifrdga om ansvarsdtagande, kunskap, kompetens, vana,
tolkningserfarenhet, tergivning och uppfoljning mellan olika virdgivare och véardnivéer. Fran
de dialoger som forts mellan klinisk genetik och olika vardgivare kontinuerligt genom aren &r
det tydligt att det finns en kombination av organisatoriska, praktiska och ekonomiska aspekter
som leder till att patienter inte utreds effektivt. Kostnadsatagande utgér en tungt vigande
faktor till att vardgivare generellt, men sérskilt pd andra vardgivarnivaer dn specialistniva,
undviker att initiera och genomfora genetiska utredningar och om de initeras sker det oftast
via remittering dven om tydlig utredningsindikation redan kan konstateras.

Gemensamt regionalt kostnadsatagande som atgard

Den samlade bedomningen ar att processen for bred genetisk utredning med syfte att faststélla
etiologisk diagnos inte fungerar tillfredsstéllande i VGR idag. Rapporten foreslér ett
gemensamt kostnadsatagande inom VGR f{or genetiska utredningar. Forslaget innebér att
kostnaden for analyser som innefattas i begreppet bred genetisk screening bekostas med
centrala regionala medel istillet for att belasta enskilda vardenheter. P4 sa sitt mojliggors en
jamlik tillgéng till genetiska utredningar for personer med sillsynta hélsotillstdnd dér den
enskilde virdgivaren, oavsett viardnivd, kan avgéra om utredning ska ske vid den egna
enheten, via remittering eller i samarbete mellan vardgivare utan att begridnsas av
organsiatoriska strukturer och ekonomiska ramar.

Som framgér av bild 3 har en 6kning av genetiska analyser skett kontinuerligt under de
senaste tre aren och formodas fortsdtta sa. Darfor behdver en kostnadsberedning ta hojd for
denna fortsatta 6kning.
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Kunskapsstod under utredningsprocessen

Som stddjande insats finns redan idag Klinisk genetiks uppdrag med konsultation inom
syndromdiagnostik och som komptenscenter for genetisk diagnostik. Detta uppdrag kvarstér
och kan forstarkas enligt foljande for att mota en formodad 6kad efterfragan:

v Som kvalitetssikring:
Daé klinisk genetik och genomik &r det center via vilka alla laborativa genetiska prover
gér, mojliggor detta en kvalitetssékring och kontroll av att de prover/utredningar som
gors dr adekvata och d&ndamalsenliga.

v’ Infor beslut om analys/provtagning:
Utokad mojlighet till strukturerad kollegial handledning och konsultation fran klinisk
genetik samt specialistenheter/expertteam, infor stillningstagande till genetisk
testning. Kan exempelvis ske via konsulttelefon, multidisciplinir konferens (MDK)
eller distanskonsultationer. Harigenom kan dialog foras kring frdgor som: om genetisk
analys bor genomforas, vilka alternativ som eventuellt kan finnas, vilken analys som
ska utforas, vad som behover vara kontrollerat/hanterat infor remiss, hur remiss ska
utformas samt vad patienten behdver informeras om. Checklistor kan utarbetas som
komplement/stod.

v" Vid provsvar:
Utokat stod till inremitterande for tolkning av analyssvaret och resonemang om vad
atergivning av svaret kan innebira och betyda for patienten. Aven stod i vilken
information som ska ges till patienten kopplat till diagnosen (exempelvis vilket
samhdllsstod som finns, patientforeningar, vilka experter som finns att tillga).

v' Egen virdbegiran (egenremiss):
En struktur géllande hantering av egen vardbegéran till Klinisk Genetik medfor en
mojlighet for enheten, att efter beddmning av patienten, sjélva ordinera en bred
genetisk screening for lampliga patientgrupper (idag enbart mojligt for cancergenetisk
fragestillning).

Ekonomisk analys

Utredningar och analyser betingar alltid en kostnad av varierande omfattning. En array-
undersokning kostar for niarvarande ca 13 000 kr och en helgenomundersokning for en trio
(mor, far och barn) ca 40 000 kr. Det genomfors arligen bred genetisk utredning i VGR {or
omkring 35 miljoner kronor. I detta belopp inkluderas array, helgenom, helexom eller
motsvarande for alla medicinska omraden -dven frén de specialiserade enheterna for
cancergenetisk och kardiogenetisk utredning. Undantaget i rapporten och beloppet ar
fosterutredningar. Lidmpligen borde dock &ven dessa innefattas framgent for att undvika svara
griansdragningar i enskilda fall.

Ett centralt kostnadsansvar kombinerat med kunskapsstdd som ovan beskrivet, skulle
generellt 6ka forutsittningarna for att utredningar genomfors i de fall de bedoms behdvas,
utan onddiga remissfloden och viantetider for utredning samt behandling. Det skulle ocksa
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medfora att initiativet till utredningar kan breddas till att omfatta fler vardgivare 4n 1 nuldget,
pa fler vardgivarnivéer och for ett 6vergripande aldersperspektiv. Det dr sannolikt att en initial
puckel med utdkat antal analyser skulle ske for att ddrefter 6vergé i en mer permanent 6kning
till en niva troligtvis hogre dn den som finns idag. Efterfragan for bred genetisk screening
Okar nu nsabbt ar for ar till f61jd av forskning och innovation med efterféljande ny kunskap,
riktlinjer och vardprogram. Hog kunskapsnivd och engagemang hos patienter/nirstdende samt
patientforeningar utgor dartill en kompletterande faktor som utmanar hélso- och sjukvarden
att ligga 1 framkant kring allt med koppling till utredning och behandling av sillsynta
hilsotillstdnd - precisionsmedicin och sirlikemedel inkluderat.

Omvarldsbevakning

Utvecklingen med pafallande kraftigt 6kad efterfragan av bred genetisk screening och
samtidig svarighet for patienter att fa tillging till effektiv utredning dr en nationell foreteelse.
Pé vilket sétt utredningar tillgdngliggors och finansieras ser dock olika ut 1 olika delar av
landet. I de regioner som har avtal med Akademiska sjukhuset, liksom i Region Skéne
anvinds exempelvis en modell motsvarande VGR:s nuvarande - kostnaderna liggs pa
enskilda vardgivare. I Region Ostergdtland tillimpas central finansiering. I Region Stockholm
bekostas utredningar av de enskilda vardgivarna, med viss mojlighet till centralt finansierade
utredningar via Klinisk genetik.

Slutsats

Rapporten visar att det finns ett stort behov av att féorenkla utredningsgéngen och 6ka
tillgdngligheten for genetisk utredning av patienter med sdllsynta hélsotillstdnd for att kunna
bedriva en god, sdker och jamlik vard inom VGR. Utan en etiologisk diagnos riskeras att
individen blir obehandlad eller felbehandlad vilket kan leda till allvarliga konsekvenser.

Rapporten visar att sévil sjukvard som patienter och deras nérstaende har férdelar av att
forsvarande omsténdigheter i utredningsprocessen minimieras. En kostnadscentralisering for
genetiska utredningar kombinerat med utokat kunskapssstod under utredningsprocessen,
mojliggor for olika vardgivare inom flera virdgivarnivaer, att initiera, hantera och genomfora
genetiska utredningar, dven inkluderande bred genetisk screening. Ett scenario som ligger i
linje med VGRs malbild och krav pa omstéllning mot en mer kvalitetsdriven
verksamhetsutveckling samt néra och tillgénglig vard. Det moter ocksa det lagstadgade
ansvarsatagandet hilso- och sjukvéarden har att svara upp mot géllande jamlik vérd.

Med foreslagen hantering kan man forvanta sig att en konvergerande dialog uppnds, vertikalt
mellan vardnivéer och horisontellt inom en vardgivarniva. Synergieffekten blir en fortlopande
spridning mellan professionella och vardaktorer, av en idag relativt svartillganglig
kunskap/kompetens om séllsynta hélsotillstind. Med foreslagen hantering optimeras ocksé
nyttjandet av hélso- och sjukvardens ekonomiska och personella resurser, vilket forvéntas visa
sig i en direkt patientnytta for personer med sillsynta hilsotillstand. Pa sikt uppnas ocksa
hilsoekonomiska och samhillsekonomiska vinster. En f6ljsamhet till foreslagen hantering
mojliggor slutligen dven ett inhdmtande av kvantitativ och kvalitativ data som gagnar
verksamhetsutveckling, vardutveckling och fortsatt forskning.
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Rekommendation

Nir hélso- och sjukvardens hantering av en utredningsprocess sker pa ett 16sningsfokuserat
och hilsofrdmjande sitt — fore, under och efter faststillande av diganos — goér den som bast
nytta och dr som mest resurs- och kostnadseffektiv. En process som hanteras med hjilp av
konsultativt stdd och ett gemensamt regionalt kostnadsatagande forvéntas bidra aktivt till
detta i nutid och framtid. For optimerad effekt bor bada foreslagna aspekter kombineras;
rapporten rekommenderar att de antas simultant.

Sida 13 av 16



GOTALANDSREGIONEN
SAHLGRENSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET

CENTRUM FOR SALLSYNTA DIAGNOSER VAST V€Y visra
v

Version: 220302

Bilaga 1. Fallbeskrivningar — typfall

Fall A — samordning brister pga manga vardnivaer och vardkontakter

Ett barn pa tre manader ger utfall pa BVC-kontroller pa grund av délig viktuppgéng och
forsenad utveckling bade motoriskt och kognitivt men utan tydligt syndromalt uteseende.
Remittering och vidareremmitering sker till olika vardinstanser och vérdnivéer frin bade
BVC, barnmottagningen och akuten dit familjen ocksd hianvisas ett flertal ganger. Ingen
samlad bedomning eller planering presenteras for barnets forédldrar. Foréldrarna hénvisas till
ett stort antal olika besdk, inom framst specialistsjukvarden, men lamnas ocksa med fragor
och oro som hélso- och sjukvarden inte riktigt kan svara pa eller bemdta pa ett betryggande
sétt. D& barnets hélsotillstand fortsatt visar att barnet inte utvecklas optimalt och forsdmras
alltmer fysiskt fortsétter fordldrarna att soka insatser fran varden for sitt barn. Barnet har
ndrmare 40 olika sjukvéardsbesok under barnets forsta levnadsér och dessa omfattar ett 15-tal
olika specialistinriktningar och professioner. Via barnneurologen genomgér barnet slutligen
en genetisk utredning som faststéller en kromosomavvikelse. Varden och insatserna kan nu
planeras mer fokuserat fran sjukvarden. Fordldrarna kan forhélla sig till ett diagnosnamn, fa
en forklaring till barnets olika symtom, f& de habiliterande insatser som barnet behovde samt
finna en patientforening dér de kunde kénna en gemenskap kring det sdllsynta och annorlunda
fordldraskap som ett barn med ett séllsynt hélsotillstdnd kan medfora.

Om genetisk utredning inte dr upplevs som ett kostandshinder for enskild vardgivare skulle
den troligtvis kunna ske tidigare i utredningsprocesserna och med rdtt diagnos kan varden
planeras bdttre. Att tillgingliggora” genetisk testning for fler vardgivare mojliggor
tvdrprofesionellt samarbete och utbyte av kompetens.

Fall B — vuxen patient med framst primarvardskontakt undanhalls utredning-

Ung vuxen kvinna som har haft en utmanande tillvaro under uppvixten dir hon periodvis gatt
1 sérskola respektive ordinarie skola. Utvecklingsbeddmning under barndomen visar pa en
svag begidvning och neuropsykiatriska symtom som ADHD och depression. Patienthar hade
aven epilepsi 1 barndomen. Mor har haft en liknande bakgrund med ofullstdndiga betyg och
mycket kontakt med socialtjansten. Fadern, som ocksé har stora utmaningar, har ingen
kontakt med familjen. Den unga kvinnan har tidigare f6ljts pa BUP men gar nu pa
vardcentralen for uppfoljning av sin antidepressiva behandling. Ingen tidigare etiologisk
utredning har utforts relaterat till hennes utmaningar. Infor att en ny utvecklingsbedémning
som initierats for stdllningstagande till arbetsforméga och aktivitetserséttning diskuteras
genetisk utredning for att om mdjligt & en orsaksdiagnos faststélld vilket i sin tur ger en
mojlig prognos kring stodbehov. Varken vardcentralen eller psykiatrin anser sig ha
utredningsansvar for detta inom sina uppdrag. Processen forsenas och patienten hinvisas till
att sjdlv driva fragan vidare. Efter kontakt med Klinisk genetik gors genetisk utredning (som
undantag da egentligt uppdrag och finansiering saknas) och utredningen visar att kvinnan har
s.k. 16p11-deletionssyndrom, detta ger en varierad grad av neuropsykiatrisk problematik och
ger ocksd en trolig forklaring till kvinnans epilepsi i barndomen.

Sida 14 av 16



GOTALANDSREGIONEN
SAHLGRENSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET

CENTRUM FOR SALLSYNTA DIAGNOSER VAST V€Y visra
v

Version: 220302

Patienter med sdllsynta hdlsotillstand finns vid alla vardnivaer och kontakt med sjukvard kan
finnas eller uppsta under hela livet. Att tillgangliggora genetisk utredning for alla vardnivder,
dven de som idag inte ser det som sitt uppdrag, kan 6ka méjlighet for patienter att fa en
orsaksdiagnos och dirmed dven forenkla planering av vard och uppfoljning.

Fall C - etiologisk utredning utférs inte da klinisk diagnos finns

En mor hor av sig avseende sin 27 ariga dotter till Centrum for séllsynta diagnoser Vést {for
Oonskemal om att i en orsaksdiagnos stélld. Dottern har en intellektuell funktionsnedséttning,
syndromalt utseende, gomspalt, njurpaverkan samt far sondmat via en PEG. Som barn stilldes
diagnosen Cornelia de Lange kliniskt, ingen genetisk utredning. Familjen har alltid ként
tveksamhet krign diagnos “att det inte stimmer” da de har haft kontakt med andra familjer
och dér barnen inte alls liknar deras dotter varken 1 utseende eller utveckling. Nu 6nskas en
korrekt stilld diagnos extra mycket dels dd syskon &r i familjebildande élder och dels da
familjen ansoker om utdkade LSS insatser d4 dottern har ett allt storre vardbehov. Dottern har
idag en fysioterapeutinsats via vuxenhabiliteringen men det medicinska ansvaret dr via
vardcentralen som foljer hennes njurvérden arligen och skriver ut néring och material for
PEG:en. I 6vrigt hanterar fordldraran omsorgen om den vuxna dottern och sjukvérdskontakter
utifran symptom. Mor har haft dialog med distriktslékaren som inte vill utfora genetisk
utredning utifran kostnaden och hanvisar till att det inte finns ndgon behandling oavsett
tillstandet/diagnos.

Att tillgdangliggora genetisk utredning for alla vardnivder, ger mojlighet for familj och patient
att fd en korrekt diagnos och information infor familjebildning.

Fall D - etiologisk utredning ger tydligt forbattrad vard och uppfoljning

Patient i medelaldern, som i flera ar sokt pa vardcentral for ”diffusa symtom™ i form av yrsel,
trotthet, magbesvir, minnessvikt, muskelsvaghet och som dven opererats for gra starr. Nar
muskelsvagheten blir mer pataglig remitteras till neurologklinik och sdsmaningom bekréftas
diagnosen Dystrofia myotonika typ 1, en neuromuskulidra multiorgansjukdom. Bekriftad
diagnos behovs for att patienten ska fa adekvat information och tillgéng till
uppfoljningsprogram samt livsnddvandig behandling vilket i1 detta fall kan innebdra
pacemaker for att forhindra plotsligt hjirtstopp, kontroll av blodsockerniver for att minimera
komplikationer vid diabetes, mildra och kompensera for sénkt allméantillstand géllande
kognitiva och motoriska fardigheter. Med faststdlld diagnos fér patienten forklaring till
hélsotillstdndet och familjemedlemmar kan erbjudas genetisk vigledning gillande
familjebildning samt kan erbjudas anlagstestning. Sannolikt kommer ocksa framover
genmodifierande behandling kunna bli aktuell — med involverande av savil primérvard som
ménga organspecialister.

Faststdlld diagnos dr i mdnga fall avgérande for korrekt uppfoljning och behandling. Okad

medvetenhet och tillgang inom samtliga vardnivder for aktuella patientgrupper och med
utokat samrbete medfor att vi kan leverra detta bdittre,
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Fall E — etiologisk diagnos ger tillgang till precisonsmedicinska insatser

En kvinna 1 6vre medelaldern har sedan 15 ar tillbaka successivt tilltagande gang- och
balansrubbning, koordinationsstorning av armar — hander och otydligt tal. Utredning med
magnetkameraundersokning av hjdrnan har visat minskad volym av lillhjarnan, men inte
nagot annat. Klinisk misstanke pé arftlig lillhjarnssjukdom av typen Spinocerebellér ataxi
(SCA) — det finns idag ndrmare 50 olika genetiska forklaringar till sddan sjukdom. Utredande
neurologienhet anser att ytterligare utredning inte tillfor nagot avseende behandling eller
traning. Vid annan enhet gors senare bred genetisk utredning med helexom/helgenom och
man bekréftar diagnosen till en av specifik form av SCA och pavisar en sjukdomsorsakande
variant i en av generna. Detta innebar mojligheter for syskon och barn till kvinnan att, efter
genetisk végledning, utredas avseende anlagsbararskap (s kallad presymtomatisk testning).
Det ger ocksa mdjlighet for ett av kvinnans anlagsbiarande barn att sdkestilla en graviditet
utan foster med sjukdomsanlaget via embryodiagnostik med preimplantatorisk genetisk
testning (PGT).

Fall F — avliden patient dvs formell vardgivare som kan erbjuda utredning saknas
En gravid kvinna hor av sig till klinisk genetik med onskemal om att fa utfora
fosterdiagnostik géllande en neurometabol sjukdom som hon vet finns i familjen. Bada
hennes broder har avlidit 1 sjukdomen och hon har 50% risk att vara anlagsbéirare. Broderna
har inte genomgatt genetisk utredning. Kvinnan 6nskar att genetisk analys utfors pa celler
som sparats fran ena brodern sa att anlagstest sedan kan utforas och vid behov
fosterdiagnsostik. Har forsvaras situationen genom att det inte langre finns nagon ansvarig
enhet for de avlidna bréderna som kan ansvara for utredningen.

Det finns andra likanande situationer, ex avlidna/aborterade foster med stark misstanke om
genetisk sjukdom men ddr inte genetisk utredning gjorts direkt i anslutninng till varden eller
bortgdgna patienter ddr utredningsmojligheten idag dr bdttre och ddr den kan vara
avgorande for familjerna. Mdnga verksamheter utreder dven efter dodsfall, eller for foster,
men om det gdtt lingre tid dr det ofta svdrt att hantera och dven ibland annars da
utredningen inte gors for patientens vard utan familjens. Med en gemensam modell i VGR
vore inte den ekonomiska faktorn avgorande for denna mojlighet.
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