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Till lasaren

Séllsynta sjukdomar ar en betydande grupp bestaende av fler &n 7000 olika sjukdomar. Oberoende av sjuk-
dom &r utmaningarna med sallsynta sjukdomar ofta likartade nar det géller diagnostik, vard och patienternas
vardag.

Efter tva nationella program for sallsynta sjukdomar har manga av de uppstallda malen fortfarande inte upp-
natts. Detta tredje program lyfter fram de viktigaste malen som upplevs som strategiska prioriteringar och
som bor uppnas under nasta femarsperiod. Bilagematerialet innehaller beskrivningar av nulaget nar det kom-
mer till strukturer som stoder behandlingen och diagnostiken av sallsynta sjukdomar i vart land.

| framtiden gar man allt mer mot en sameuropeisk strategi for sallsynta sjukdomar. Det europeiska och inter-
nationella samarbetet spelar en viktig roll i genomférandet av de mal som beskrivs i detta program. Det ar
viktigt att Finland h&nger med i den europeiska utvecklingen och séllsynta sjukdomar ska nationellt beaktas
som en specialgrupp i planeringen och tillhandahallandet av social- och halsovardstjanster.

For den nationella expertgruppen for séllsynta sjukdomar,

Satu Wedenoja

Overlakare

Nationell samordning av séllsynta sjukdomar
Institutet for halsa och vélfard
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fors, Finland 2024.
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Mer &n 7 000 olika sallsynta sjukdomar har beskrivits. Uppskattningsvis 6-8% av befolkningen har en sall-
synt sjukdom, funktionsnedséttning eller syndrom. Tillsammans utgdr séllsynta patienter en stor grupp pati-
enter vars diagnos, behandling och tjanster kraver sarskild uppmarksamhet. P4 EU-niva méts utmaningarna
med sdllsynta sjukdomar med hjélp av virtuella kunskapsnétverk for séllsynta sjukdomar (ERN, European
Reference Networks for low prevalence and complex diseases) etablerade av EU-kommissionen. Dessutom
har medlemslénderna utarbetat sina nationella program for att stddja diagnostik, behandling, implementering
av tjanster och patientmedverkan vid sallsynta sjukdomar. | Finland har tva nationella program for séllsynta
sjukdomar utarbetats tidigare, for aren 2014-2017 och 2019-2023.

Det tredje nationella programmet for séllsynta sjukdomar kompletterar tidigare program. Programmet lyfter
fram de viktigaste utvecklingsomradena och strategiska mal som syftar till att starka behandlingen och del-
aktigheten av personer med sallsynta sjukdomar. Under den kommande femarsperioden ligger fokus pa att
utveckla register och databas, starka strukturer, skapa behandlings- och servicevagar, sakerstalla tillgangen
pa lakemedel och behandling, sikra forskningsforhallanden och sékerstélla patientmedverkan. Dessutom ar
ett av malen att beakta patienter utan diagnos och férsoka méta utmaningarna aven for denna patientgrupp.

Nyckelord: sallsynt sjukdom, diagnostik, vard, registeruppgifter, delaktighet
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Inledning

Inledning

En sallsynt sjukdom &r en sjukdom som drabbar hégst fem personer av 10 000 (den s.k. europeiska definit-
ionen) (1). Storsta delen av de séllsynta sjukdomarna ar betydligt mer séllsynta an sa (2). Uppskattningsvis
6-8 procent av befolkningen har en sallsynt sjukdom.

Det finns dver 7000 olika séllsynta sjukdomar beskrivna. Till denna grupp hor olika sjukdomar, skador
och syndrom som kan konstateras redan nar man ar nyfodd eller i tidig barndom. Det finns dock manga
sjukdomar som borjar i vuxen alder som ocksa ar sallsynta, sasom vissa degenerativa sjukdomar i nervsyste-
met, &mnesomséttningssjukdomar och &ven cancersjukdomar (3).

Pa rekommendation av Europeiska unionens rad har medlemslanderna utarbetat nationella planer for be-
handling av séllsynta sjukdomar (4). | Finland har man utarbetat tva nationella program for aren 2014-2017
och 2019-2023. De centrala malen for dessa program har varit att 6ka kunskapen och kompetensen, forbattra
diagnostiken och varden, stodja patienternas delaktighet och jamlikeht, utveckla servicesystemet, framja
forskningen samt koordinera verksamheten (5,6).

Uppvaknandet som skett pa EU-niva nar det géller de utmaningar som sallsynta sjukdomar innebéar har
ocksa lett till att europeiska referensnatverk (ERN, European Reference Networks for low prevalence and
complex diseases, ERN) inréttats (7). Dessa virtuella referensnétverk stravar efter att fraimja diagnostise-
ringen och behandlingen av séllsynta sjukdomar och insamlingen av information. Finland har minst ett kom-
petenscentrum fran universitetssjukhusen som medlem i vart och ett av de 24 natverken. Nationella enheter
for séllsynta sjukdomar vid vart och ett av de fem universitetssjukhusen hjalper till att koordinera behand-
lingen av séllsynta sjukdomar.

Efter tva nationella program har mycket framskridit nar det galler omradet séllsynta sjukdomar. Medve-
tenheten om sjukdomarna har 6kat och samordningen av varden och funktionerna har effektiviserats. Fler
natverk har bildats bade nationellt och via de europeiska referensnétverken. Det finns dock fortfarande ut-
maningar och utvecklingsbehov i patienternas vardag, delaktighet och i genomférandet av diagnostiken och
varden. | och med social- och halsovardsreformen haller de nya valfardsomradenas kontakter med kompe-
tenscentrumen for sallsynta sjukdomar annu pa att ta form.

Detta tredje nationella program for sallsynta sjukdomar lyfter fram de viktigaste punkterna i de tidigare
programmen som strategiska prioriteringar for nasta programperiod. Malet ar att i stéllet for att utarbeta ett
nytt omfattande program fokusera pa konkreta mal som det ar méjligt att genomfora med de nuvarande re-
surserna. Malet ar ocksa att stalla upp strategiska mal sa att genomfdérandet av dem latt kan féljas upp och
utvarderas vid programperiodens slut. Resultaten beskrivs i slutet av programperioden i en separat rapport
eller som en del av foljande nationella program.
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Strategiska mal

Strategiska mal

1. Bygga upp register och informationsunderlag samt dela information

Malet ar att inféra Orpha-koder for séllsynta sjukdomar Gverallt inom den specialiserade sjukvarden samt att
producera utbildning och material om koderna. Dessutom ar malet att granska forutsattningarna och lagstift-
ningen for den nationella och europeiska kvalitetsregisterverksamheten i anslutning till séllsynta sjukdomar
samt att utarbeta anvisningar. Systematisk registrering av uppgifter mojliggér uppféljning av behandlingen
av séllsynta sjukdomar och patienternas delaktighet.

2. Forstarka strukturer

Malet &r att etablera och starka funktioner med anknytning till sallsynta sjukdomar nationellt och internat-
ionellt. Detta galler sérskilt universitetssjukhusens enheter fér sallsynta sjukdomar, finldndska ERN-kompe-
tenscentrum, organisationer och féreningar, den nationella koordineringen av funktioner samt akttrernas nat-
verkande och internationella samarbete. For att uppna malet ar det viktigt att integrera ERN-kompetenscent-
rumen i det nationella servicesystemet. Man strévar efter att starka kompetensen inom sallsynta sjukdomar
som en del av fortbildningen for yrkesutbildade personer inom social- och halsovarden.

3. Utarbeta vard- och servicevagar

Malet ar att utarbeta vard- och servicevagar for att styra diagnostiken, varden och rehabiliteringen av sallsynta
sjukdomar samt tillgangen till tjanster, hjalpmedel och vardtilloeh6r. Dessutom ar malet att sékerstalla ett
jamlikt tillnandahallande av diagnostik, vard och tillgangliga tjanster i valfardsomradena. Man stravar efter
att forbattra situationen for personer med séllsynta sjukdomar utan diagnos genom att identifiera dem som
en egen grupp och svara pa diagnostiska utmaningar.

4. Sakerstalla tillgangen till lakemedel och vard och goéra individuell bedomning av
nyttan
Malet &r att utveckla uppfoljningen av sarlakemedels effekter och biverkningar nationellt samt att sakerstélla

tillgangen till medicinering som beviljas inom 6ppenvarden. Dessutom &r malet att framja individuell be-
domning av nyttan med sarlakemedel och behovsprdvad erséttning.

5. Trygga forutsattningarna for forskning om sallsynta sjukdomar

Malet &r att samla in och publicera aktuell information om de viktigaste nationella forskningsprojekten inom
sdllsynta sjukdomar och internationella samarbetsprojekt. Dessutom &r malet att framja mojligheterna till
riktad forskningsfinansiering och internationellt forskningssamarbete.

6. Starka delaktigheten for personer med sallsynta sjukdomar

Malet &r att ge patienter och deras narstaende samt yrkesutbildade personer information om sallsynta sjuk-
domar, foreningar och organisationer samt att ordna utbildningar. Dessutom &r malet att utreda och starka
delaktigheten for personer med séllsynta sjukdomar i verksamhet som framjar klientcentrerat arbetssétt inom
social- och hélsovarden, sasom klientrad och kamratstddsverksamhet.
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Bilagematerial: Nulaget inom omradet sallsynta sjukdomar

Bilagematerial: Nulaget inom omradet
sallsynta sjukdomar

Kunskap och medvetenhet om sallsynta sjukdomar

Diskussionen om séllsynta sjukdomar har dkat och allt fler centrala aktorer inom social- och hélsovarden har
i hogre grad inkluderat séllsynta sjukdomar i planeringen av funktionerna.

Den mest omfattande informationen om séllsynta sjukdomar finns i Halsobyn (Hélsobyn), Duodecims
Terveysportti (pa finska, Terveysportti) och Terveyskirjasto (pa finska, Terveyskirjasto) samt pa olika orga-
nisationers webbplatser (pa finska, Harvinaiskeskus Norio, Nétverket Harvinaiset-verkosto, HARSO fore-
ningen). Dessutom presenteras den europeiska databasen Orphanet pa den finsksprakiga Orphanet-webbplat-
sen (pa finska, Orphanet).

Den nationella samordningen av séllsynta sjukdomar vid Institutet for hélsa och vélfard (THL) har en
egen projektsida (thl.fi/sallsynta) och i THL:s Handbok om funktionshinderservice har man lagt till en del
som fokuserar pa sallsynta sjukdomar (thl.fi/sallsyntasjukdomar). THL har ocksa publicerat ett faktablad for
valfardsomradets beslutsfattare och socialarbetare om sardragen hos sallsynta sjukdomar och omstandigheter
som ska beaktas i beslutsfattandet samt om Orpha-koderna (8-10). | Duodecims Oppiportti finns en webb-
kurs som handlar om sallsynta sjukdomar. De tidigare nationella programmen for séllsynta sjukdomar har
sammanstallt information om sallsynta sjukdomar och situationen pa omradet ur olika synvinklar (5,6).

Registeruppgifter om séllsynta sjukdomar har tills vidare inte varit tillgangliga pa nationell niva. Orpha-
klassifikationen som identifierar séllsynta sjukdomar har dock lagts till pd& THL:s kodserver vid sidan av
diagnosklassifikationen ICD-10 som anvands inom halso- och sjukvarden. Dessutom har larm lagts till pa
kodservern for sallsynta sjukdomar vars akutvard avviker fran det normala. For patientdatasystemens del
inleddes inforandet av Orpha-koderna vid alla universitetssjukhus ar 2023. Ett eget datafélt har tagits i bruk
for Orpha-koderna i THL:s vardanmalningsregister (Hilmo) fran och med 6/2023. Detta gor det majligt att
overfora Orpha-koder som registreras pa universitetssjukhusen till det nationella registret inom halso- och
sjukvarden.

Nationella aktorer och samarbetsnatverk

Centrala nationella aktorer inom omradet séllsynta sjukdomar &r enheterna inom social- och halsovarden
samt enheterna for séllsynta sjukdomar och ERN-kompetenscentrumen vid universitetssjukhusen. Organi-
sationer har en viktig roll inom det nationella omradet for sallsynta sjukdomar och fungerar ocksa som en del
av de internationella natverken for patientorganisationer. Myndighetsuppgifterna i anslutning till séllsynta
sjukdomar skoéts gemensamt av THL och social- och halsovardsministeriet (SHM), som ocksa ansvarar for
Finlands verksamhet i de internationella myndighetsnétverken (Bild 1).

Nationella programmet for séllsynta
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Kalla: THL 2022

Bild 1. Struktur och aktdrer inom faltet for sallsynta sjukdomar.

Genomforande av diagnostik, vard och tjanster

Den nationella lagstiftningen och EU-lagstiftningen har smaningom bérjat identifiera séllsynta sjukdomar
som en egen grupp. Tillhandahallandet och nivastruktureringen av varden i Finland paverkas dock av stats-
radets forordning om arbetsfordelning och centralisering av vissa uppgifter inom den specialiserade sjukvar-
den (1242/2022). Enligt den ska universitetssjukhusen ha hand om férebyggande, diagnostisering, behand-
ling och rehabilitering av séllsynta sjukdomar.

Screeningen av sallsynta sjukdomar genomfors som en del av screeningundersdkningarna av nyfodda
(11). Eftersom manga séllsynta sjukdomar ar genetiska och framtrader hos nyfodda eller i tidig barndom har
radgivningarna en central roll vid misstanke om séllsynta sjukdomar och hanvisning till fortsatt vard. In-
trycket &r att det &r lattare att missténka séllsynta sjukdomar hos barn &n hos vuxna.

Screeningar for att hitta barare av genetiska avvikelser med koppling till sallsynta sjukdomar anvands inte
i storre utstrdckning i Finland, men vissa privata foretag erbjuder undersékningar nar det galler det finlandska
sjukdomsarvet (12). Till 6vriga delar genomfors undersokningar av bararskap i regel av universitetssjukhu-
sens genetiska Kliniker i slakter dar en &rftlig sjukdom eller bendgenhet for cancer har konstaterats. Screening
for att hitta barare kan vid behov ocksa genomféras med remiss av den behandlande lakaren via laboratorier
som erbjuder gentester.

Med tanke pa diagnostiken av séllsynta sjukdomar har sjukdomsmisstanken och hanvisningen av patien-
terna till universitetssjukhusen en central roll. Universitetssjukhusens enheter for sallsynta sjukdomar samt
ERN-kompetenscentrumen i Finland och Europa hjélper vid behov till med att samordna och tillhandahalla
varden (Bild 2). Vardvégarna for enskilda sjukdomar har inte beskrivits i Finland eller pa europeisk niva.
Kunskapen &r begransad ndr det géller situationen betraffande behovet av rehabilitering, psykosocialt stod
och socialservice for personer med sallsynta sjukdomar efter den medicinska diagnosen och efter att behand-
lingen inletts.
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Vardvag vid sallsynta sjukdomar
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Bild 2. Vardvag vid sallsynta sjukdomar.

En sallsynt sjukdom paverkar bade patientens och ofta de narstaendes och hela familjens liv. Manga pa-
tienter med séllsynta sjukdomar soker sig till de tjanster som erbjuds av organisationer for att fa information
och stdd. Organisation-erna har specialsakkunskap om sallsynta sjukdomar och om att leva med dem samt
specialiserade tjanster for personer med sallsynta sjukdomar och deras narstaende. Tack vare lang erfarenhet
har organisationerna ocksa information om behovet av rehabilitering, psykosocialt stod och socialservice.

Sarlakemedel

Over hundra lakemedel har beviljats forsaljningstillstand for sarlikemedel. Sérlikemedel &r dyra och det ar
svart att bedoma deras kostnadseffekter pa grund av att anvandargruppen ar liten och forskningsdatan ar
begransad (13). Ett sarlakemedel kan ocksa beviljas villkorligt forsaljningstillstdnd om det finns medicinska
grunder for att anvénda det (unmet medical need).

Kostnaderna for ldkemedelsbehandlingarna finansieras med finansieringen for lakemedelsbehandling
inom den offentliga halso- och sjukvarden eller, i fraga om receptbelagda lakemedel inom 6ppenvarden, med
hjélp av FPA:s system for lakemedelsersattning. Beslut om FPA-ersattning for sarlakemedel fattas pa samma
sétt som for andra l&kemedel i Lakemedelsprisndmnden (Hila). For att ett I&kemedel ska vara ersattningsgillt
maste partipriset vara rimligt. Sedan borjan av 2018 har det ocksa funnits maojlighet till villkorlig ersattning
for lakemedel som grundar sig pa ett avtal mellan lakemedelsprisndamnden och lakemedelsforetaget och dar
man kommer éverens om riskférdelningsmodeller i anslutning till ibruktagandet av nya lakemedel. Lakeme-
delsforetagen fattar beslut om priserna pa lakemedel inom 6ppenvarden som star utanfor ersattningssystemet.

Kostnaderna for sarlakemedel ar for hoga for patienterna att betala. I Finland &r pris- och erséttningspro-
cessen for sarlakemedel densamma som for andra lakemedel, men i manga lander gar ibruktagandet av sér-
lakemedel snabbare och smidigare.

Forskning om sallsynta sjukdomar

Enligt en uppskattning som Finlands Akademi gjorde i borjan av 2023 har Akademins forskningsrad for halsa
for aren 2017-2022 beviljat sammanlagt 38 miljoner euro (cirka 6,3 miljoner euro per ar) till 117 forsknings-
projekt med anknytning till sallsynta sjukdomar. | den tidigare utredningen for 2011-2017 var forsknings-
projekten 57 stycken och finansieringen drygt 20 miljoner euro (cirka 2,9 miljoner euro per ar). Finlands
Akademi deltar inte langre i projektet EJP RD (European Joint Programme on Rare Diseases) som fokuserar
pa sallsynta sjukdomar eller i det internationella konsortiet IRDIRC (International Rare Diseases Research
Consortium).

Storsta delen av forskningen om séllsynta sjukdomar gors med hjélp av projektfinansiering eller separat
finansiering som beviljas av stiftelser, universitet eller sjukhus. Information om finldndska forskningsprojekt
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Bilagematerial: Nulaget inom omradet sallsynta sjukdomar

inom séllsynta sjukdomar har samlats pa webbplatsen Orphanet i samband med sjukdomsbeskrivningarna,
och i friga om enskilda projekt finns det information till exempel pa sjukhusens och universitetens webb-
platser.

Delaktighet for personer med sallsynta sjukdomar

Léakarvetenskapen kan inte svara pa alla utmaningar som drabbar personer med séllsynta sjukdomar. Personer
med sallsynta sjukdomar har ofta flera symtom och for att varda dem behovs yrkesutbildade personer inom
olika specialomraden och specialister. For att klara sig i vardagen behovs olika social- och hélsovardstjanster
och sociala forméner. Aven stéd och kamratstod som tredje sektorn erbjuder har stor betydelse i vardagen
for personer med séllsynta sjukdomar.

Personer med sallsynta sjukdomar och deras delaktighet i sin egen vard och i planeringen av servicen
samt forskningen har behandlats ingdende i det foregaende nationella programmet. Det &r viktigt att delak-
tigheten forverkligas bade pa samhallsniva och i narmiljon. Pa nationell niva &r det viktigaste att sakerstélla
att personer med séllsynta sjukdomar &r delaktiga i utvecklingen av social- och hélsovardstjansterna och i
genomforandet av sin egen vard och service.
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