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Forbattringar for dem som har
sallsynta sjukdomar

Forslag till riksdagsbeslut

Riksdagen tillkdnnager for regeringen som sin mening vad som anfors i mot-
ionen om forbéttringar for dem som har séllsynta sjukdomar.

Bakgrund

Sjukdomsklassifikationen av sillsynta sjukdomar dr inte enhetligt utvecklad
annu. Det har beréknats kunna finnas mellan 5 000 och 8 000 identifierade s&
kallade sdllsynta sjukdomar. Inom EU definierar man, i samband med den sé
kallade sdrldkemedelsregleringen, att séllsynta sjukdomar ar sddana som
drabbar upp till 5 personer av 10 000 individer, vilket motsvarar 29-36 miljo-
ner personer eller cirka 6 procent av EU:s befolkning. Enligt en sddan be-
domning skulle antalet personer drabbade av en séllsynt sjukdom i Sverige
uppskattas till cirka 500 000. Men i Socialstyrelsens kunskapsdatabas utgar
man fran séllsynta sjukdomar som drabbar 1 per 100 000 och har dér identifi-
erat 234 ovanliga sddana diagnoser. Det motsvarar hogst 900 personer per
diagnos eller drygt 200 000 personer totalt i Sverige.

Oavsett hur man raknar kan det fastslas att de séllsynta sjukdomarna kén-
netecknas av att de &r enskilt lagfrekventa men sammantaget berér manga
ménniskor, oftast dr medfodda, genetiskt betingade, komplexa till sin natur
och livsldnga. De flesta sillsynta diagnoser ar dértill syndrom med flera olika
ingdende symtom. Detta leder oftast till bide omfattande och varierande gra-
der av funktionsnedsittningar, vilket innebdr kontakter med méanga olika
medicinska specialister.

Séllsyntheten som sadan, samt diagnosernas mangfald och komplexitet,
innebdr att bristen pa kunskap om dessa diagnoser &r pataglig inte bara hos
allménheten utan dven bland beslutsfattare och myndigheter, inte minst inom
skolan och den absoluta majoriteten av véardsektorn. For att forbattra forut-
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sittningarna for dem med sillsynta sjukdomar dr en decentraliserad vard-
struktur vanligen av ondo. Dartill stiller inte sdllan nuvarande regelverk med
ett strikt patientansvar av barn och unga visavi vuxna till det pa ett for dem
med sillsynta sjukdomar synnerligen negativt sitt. Det &r inte ovanligt att
endast négra fa, kanske bara en enda engagerad specialistkunnig person inom
hilso- och sjukvérden, &r kunnig pa en specifik sillsynt sjukdom. De fa eller
denna enda individ kanske varken finns i den region som den sjuke bor i, eller
sa &r dessa/denne specialist antingen barnlékare som inte kan ta ansvaret nér
den sjuke blir vuxen eller sa ér det tvartom.

Av den anledningen var det synnerligen vilkommet att alliansregeringen
den 23 juni 2010 beslutade att inrétta en nationell funktion f6r samordning,
koordinering och informationsspridning inom omréadet séllsynta sjukdomar.
Den nationella funktionen skulle fa till uppgift att béttre linka samman insat-
ser, kunskap och information inom och mellan hélso- och sjukvarden, frivil-
ligorganisationer och andra berérda. Regeringen avsatte 3 miljoner kronor for
detta arbete under 2010 och 2011.

Den nationella funktionen var tinkt som ett viktigt steg for att bittre ut-
nyttja de resurser som finns for dessa patientgrupper och deras anhériga.
Funktionen borde kunna bidra till att skapa en dverblick av befintliga resurser
men ocksa till att identifiera omrdden som kan vara sérskilt angeldgna att
utveckla i framtiden for personer med séllsynta sjukdomar.

I regeringsuppdraget som gick till Socialstyrelsen ingick att besluta om hur
den nationella funktionen borde organiseras, men det uttrycktes att funktionen
inte skulle vara placerad vid Socialstyrelsen eller pa nagot annat sitt vara en
del av myndighetens organisation.

Socialstyrelsen konstaterar strax efter att man fatt detta regeringsuppdrag
att det &dr svart att ge en entydig bild av hur organisationen av informations-
och hilso- och sjukvardsresurser for personer med ovanliga diagnoser och
deras anhoriga fungerar. De ovanliga diagnoserna bestar av en méingd olika
diagnoser dér behov och tillgéngliga resurser skiftar. Socialstyrelsen bedémer
dock att det finns ett antal dterkommande fragor rorande bilden av hur det
fungerar idag och att det framtrider ett antal centrala forbattringsomraden dér
insatser bor goras. Socialstyrelsen uttalar darfor att man anser att det behovs:
a) en central finansieringsmodell for de ovanliga diagnoser som innebér dyra
utredningar och behandlingar, b) en dkad samordning av vardprogram och
riktlinjer for ovanliga diagnoser inom hélso- och sjukvéarden, c) insatser for att
Oka kunskapen om sillsynta sjukdomar hos dvriga samhéllsinstanser, och d)
en central samordning och koordinering av fragor rérande ovanliga diagnoser
savil inom hilso- och sjukvéarden som inom vardagslivet pa central och lokal
nivé.

Motivering

1. Sé langt forefaller initiativen fran regeringen och Socialstyrelsen villov-
liga, men for att inte de specifika problem som kan drabba individer med
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sérskilda behov vid en sillsynt sjukdom ska forringas ar det viktigt att satsa
pa en utbyggnad av flera nationella medicinska centra for de olika sdllsynta
sjukdomarna. Dér dessa befinns ha likheter i exempelvis sin diagnostik, upp-
foljning och behandling kan sédana centra med fordel samla flera likartade
problemfunktioner pa ett och samma stille for att sammantaget 6ka kun-
skapsmassan dér. Varje centrum bor alltsa kunna ansvara for véard av enskilda
med flera olika sdllsynta diagnoser som har likartade vérdbehov. Detta for att
sikerstdlla tillrédckligt stort patientunderlag, men dven for att alla diagnoser
ska garanteras tillhorighet till ett centrum. Centra bor vidare vara garanter for
att en helhetsbild tas fram av diagnosen och dess konsekvenser liksom av alla
de olika vardinsatser som &r aktuella for respektive diagnos bade avseende
tillfélliga behandlingar och nddvéndiga regelbundna habiliterings- eller reha-
biliteringsinsatser. Centra bor ocksa ha ett ansvar for de aktuella patienterna i
ett livslangt perspektiv, sa att inte overgang fran barndom till vuxen élder
stéller till ett problem med kontinuiteten av expertis knuten till den sjuke och
dennes ndrmaste omgivning. Dartill bor man ansvara for externa kontakter
och samordning med funktioner i &vrigt, exempelvis skola, arbetsplatser och
myndigheter som beror den sjuke — samt sist men inte minst ytterst ansvara
for att forskning och kunskapsutveckling avancerar inom det aktuella féltet.
Till denna uppgift hor ocksa att de olika nationella centra tillsammans bildar
en svensk samordningsfunktion, som kan hélla kontakten med parallella verk-
samheter 1 andra ldnder och den gemensamma europeiska organisationen
Eurordis for séillsynta sjukdomar.

2. Ett specialfall av problem vid behandling av séllsynta sjukdomar utgdrs av
sé kallade sérldkemedel. I normalfallet sétts i Sverige priset pé ett ldkemedel
baserat pa det virde ldkemedlet tillfor. I detta ingér att se pa mervarde (i relat-
ion till befintliga alternativ) och kostnadseffektivitet med samtidigt beaktande
av riksdagens prioriteringsriktlinjer for hédlso- och sjukvérden. Detta dr den
virdebaserade prisséttningsmodell som myndigheten Tandvérds- och lakeme-
delsférménsndmnden (TLV) ansvarar for och som tillimpas péd ldkemedel i
vért land och som oftast fungerar bra for de flesta ldkemedel, men tyvérr
séllan for likemedel till just sdllsynta sjukdomar. Utvecklingskostnaden for
ett sdrldkemedel och andra kostnader som ett foretag har, exempelvis kostnad
for riskkapital och alla misslyckade projekt, ska tdckas av en liten forsélj-
ningsvolym. Priset blir d& per automatik hogre 4n for andra likemedel. Men
dven vid ett hogt pris kan denna typ av lakemedel ha en avgorande funktion
for om en patient med en séllsynt sjukdom kan fa den vard som hon eller han
enligt hilso- och sjukvardslagens (HSL) prioriteringar ar berdttigad till 1 for-
hallande till de 6verordnade etiska ménniskovirdes-, behovs- och solidari-
tetsprinciperna framfor den av TLV vid prissittning beaktade kostnadseffek-
tivitetsprincipen.

EU inforde &r 2000 ett system for att stimulera utvecklingen av sirlakeme-
del. Atgirderna bestod i rddgivning under utvecklingsarbetet, befrielse frin
ansokningsavgift hos EMA (Europeiska lakemedelsverket) och en marknads-
exklusivitet p4 maximalt tio &r. Genom att EMA utser ldkemedelskandidater
som sirldkemedel, har det blivit ldttare for sma och medelstora foretag att
attrahera riskkapital som gynnar sddan utveckling av ovanligare lakemedel.
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Men problemet i Sverige ar att TLV efter ett EMA-godkénnande hanterar
fragan om subventionering eller ej av sédrlidkemedel inom ramen for ldkeme-
delsférménen pé ett for de drabbade patienterna ndrmast nyckfullt och obe-
rakneligt sitt enligt kostnadseffektivitetsprincipen. Det har visat sig att vissa
subventioneras, andra inte, med hianvisning fran TLV for hur regelverket &r
utformat idag nidr myndigheten primért har att enbart bedoma kostnadseffek-
tiviteten av ett ldkemedel for en grupp och inte ur ett individperspektiv, vilket
vore mera rimligt nir det géller att beddma samhéllsnyttan for att kunna be-
handla sdllsynta sjukdomar dar sérlikemedel har utvecklats och godkéants for
klinisk anvédndning.

Vi foreslar dirfor att de nationella centra for séllsynta sjukdomar som bor

tillkomma i Sverige (se ovan) ocksa ges ett huvudansvar for att bedoma sam-
héllsnyttan utifran ett bredare HSL-etiskt perspektiv d&n som é&r fallet med
inskrankningarna i det regelverk som styr TLV:s verksamhet och beslutspro-
cess.
3. Sillsynta sjukdomar har som enskilda fenomen av forklarliga skil ofta
mycket svart att finna stod for forskning i jimforelse med mera etablerade
och vilkidnda medicinska frigestéllningar. Men just eftersom de dr s& manga
sammantaget och darfor kan betecknas som folksjukdomar tillsammans, sam-
tidigt som de lider av brist pd engagemang fran samhiéllet genom en ofta for-
domsfull instéllning till deras blotta existens, bor de kunna bli foremal for en
politisk uppmérksamhet och dértill dversyn dver huruvida typen av strate-
giska forskningssatsningar av staten snarare borde rikta sitt intresse mot att fa
dessa tillstand utforskade jamfort med de géngse satsningar som hittills gjorts
enbart pa sedan ldnge etablerade diagnosgrupper.

Visst dr det rimligt att sjukvard, allmédnhet och beslutsfattare intar en kri-
tisk héllning till en alltfor snabb och omfangsrik diagnostikutveckling inom
medicinen. Men just for att inte forsena denna med onddigt lidande for manga
patienter med en rad specifika séllsynta sjukdomar och till skada for sam-
héllsekonomin som foljd ar det viktigt att forskningsmedel allokeras, kanske
sarskilt till det hittills mindre kidnda for att pa vetenskaplig grund béttre be-
lagga savil diagnosernas befintlighet, deras orsaker och ddrav mojligheter till
att foresla och testa dtgérder och behandlingar pa rationella medicinska grun-
der.

Vi anser att en politisk prioritering av riktade offentliga forskningsmedel
till séllsynta sjukdomar &r valmotiverat, dels for att varden av olika séllsynta
sjukdomar forhoppningsvis ér pa vég att centraliseras, dels for att detta utgdr
folksjukdomar som &nnu ej prioriterats i tidigare forskningssatsningar beslu-
tade av regeringen.

Stockholm den 19 september 2011

Finn Bengtsson (M) Lars-Arne Staxing (M)
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