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Forslag om nationell hogspecialiserad vard
DNR: 30113/2020

Synskadades Riksférbund, SRF, ar landets framsta foretradare for
personer som har en synnedsattning eller som &r blinda. Vi
lamnar harmed vart remissvar pa sakkunniggruppens forslag om
nationell hogspecialiserad vard for arftliga nathinnesjukdomar
med diarienummer: 30113/2020

SRF ar mycket positiva till sakkunniggruppens foérslag om att
utredning, behandling och viss uppféljning av arftliga
nathinnesjukdomar ska utgéra nationell hogspecialiserad vard. Vi
delar bedémningen att detta vardomrade ar komplext och att det
kravs multidisciplinar kompetens for att uppna god kvalitet. SRF
tror darfor, i likhet med sakkunniggruppen, att det kravs en viss
vardvolym for att uppratthalla kompetens och kvalitet. En
centralisering av vardomradet till fem respektive tva enheter ar
darfor valkommet.

Nedan lamnar vi nagra tankar och synpunkter i samband med
remissen. | dessa synpunkter delar vi den bedémning som gors
av Svenska RP-féreningen.

® ® 0 00 D ® 0o 00 (€] @ ® 000 @ @ ® 0 00

Synskadades Riksforbund

Sandsborgsvagen 52 tel vx: 08-39 90 00 pg: 4869-4
122 88 Enskede webbplats: www.srf.nu bg: 573-3191
org nr: 802007-3436 facebook: synskadadesriksforbund  pg for gavor: 90 00 90-2


http://www.srf.nu/
mailto:mikael.stahl@srf.nu
mailto:-remissvar@socialstyrelsen.se

Storre jamlikhet, hogre kvalitet

SREF tillstyrker férslaget om att koncentrera utredning och vard i
samband med arftliga nathinnesjukdomar till fem respektive tva
enheter i landet. Foérutom det faktum att samlad kompetens Okar
kvaliteten i varden, anser vi att en stor fordel med forslaget ar
okade moijligheter till en jamlik vard for patientgruppen dar alla
patienter i landet far tillgang till basta mojliga expertis inom
omradet och aven tillgang till ev. behandling om/nar sadan finns
tillganglig for den specifika mutationen.

Den vard som personer med arftliga nathinnesjukdomar far idag
uppvisar omotiverat stora skillnader som inte kan férklaras av
patienters olika behov eller forutsattningar. Dessa skillnader tycks
snarare i hog grad hanga samman med bostadsort i landet.

Viktigt med tidig diagnos

| remissforslaget lyfts att en snabb diagnos ar viktigt, vilkket SRF
forstas instammer i. Studier av Retina International visar att det i
genomsnitt tar tre ar for en patient att fa en diagnos. Det ar forstas
inte acceptabelt med sa langa vantetider. Utan en korrekt diagnos
kan inte en adekvat rehabilitering paborjas. SRF hoppas darfor att
forslaget om NHV for arftliga nathinnesjukdomar kan bidra till att
forbattra den statistiken.

Risk for utarmad kompetens

Vi instammer i vikten av att ha en geografisk spridning pa de fem
hdgspecialiserade utredande enheterna. Vi ser vidare att det ar av
stor vikt att det sker ett stort erfarenhetsutbyte mellan de fem
NHV-enheterna for att fa en jamlik vard i hela landet. Precis som
sakkunniggruppen ser vi dock en risk att kompetens kan forsvinna
i de regioner som inte har en hégspecialiserad enhet, bade vad
géller arftliga nathinnesjukdomar och andra typer av mindre
vanliga 6gonsjukdomar. Darfor bor enheterna som far ansvaret for
NHV ocksa ha en tydlig uppgift att uthilda och fortbilda 6vriga



dgonkliniker runtom i landet. Att gora det aktuella omradet till NHV
far inte innebara att kunskapen om och resurserna till
specialiserad dgonsjukvard utarmas i regionerna. Istallet maste
kompetens och resurser starkas.

Viktigt med tid for patientkontakterna

SRF vill ocksa uppmarksamma ett problem som vi ser idag. Det
berdr den tid som avsatts for |&kare att méta sina patienter.
Lakare som arbetar med patienter med arftliga nathinnesjukdomar
har ofta for lite tid for patientmétet. Manga av vara medlemmar
bar med sig upplevelser av att lakarna har valdigt kort tid for
samtalet, och att detta aven galler nar det galler att férmedla
svara diagnoser som innebér att sjukdomen kan komma att leda
till blindhet och grav funktionsnedséttning. Det kravs tid for att ge
korrekt information och aven fanga upp patientens fragor, oro med
mera.

Psykosocialt stod

SREF vill vidare trycka pé vikten av att flera professioner finns
narvarande da diagnos férmedlas till patienten. Det ar av stor vikt
att psykolog/kurator finns med fran borjan i patientmétet for att
hjalpa till att fanga upp de fragor och den oro som finns. Det &r
viktigt med grundlig information om vad diagnosen innebar, saval
till patienten som dess narstdende. Aven synpedagog och optiker
maste komma in i ett tidigt skede och dessutom en tidig
remittering till syncentralen. Har kommer det att bli extra viktigt att
det sker en bra informationsoverforing fran NHV-enheterna till
hemmahérande 6gonmottagning och syncentral, vilket maste
innefatta en grundlig information om hur den enskilda patienten
ser da detta skiljer sig at mellan olika personer i malgruppen.



Uppfdljning

Vi vill vidare uppmarksamma vikten av uppféljning. Det ar viktigt
att patienter far en regelbunden uppféljning hos sin dgonlékare pa
hemmaplan. Detta &r nagot som fungerar valdigt olika idag
beroende pa bostadsort. | vissa regioner fungerar det bra medan
det i andra finns patienter som inte har nagon regelbunden
uppfoljning alls. Det maste alltid finnas en plan for uppfoljning for
patienter som fatt besked om en arftlig 6gonsjukdom. Vi anser att
det ar rimligt att patienter erbjuds uppfoljning vart femte ar hos
den NHV-enhet som gjort utredningen, ev. oftare for barn, och for
behandlande enheter bor uppfoljningsschema finnas beroende pa
vilken behandling som getts. Efter att NHV lamnat 6ver till
dgonklinik i hemregionen sa bor uppfoljningsfrekvens ocksa
framga i overforingsinformationen. | normalfallet ser vi att
uppfoljning hos dgonlakare bor ske arligen.

Ett tydligare helhetsgrepp

Flera av de genmutationer som ger arftliga nathinnesjukdomar
ingar ofta i stérre syndrom med betydande effekter pa flera olika
organ och vavnader i kroppen. SRF vill har garna lyfta fram
behovet av samverkan. Det ar mycket viktigt att ett helhetsgrepp
tas i de fall patienter har genmutationer dar det ar kant att dessa
kan ge fler symtom. Darfor ar det mycket viktigt att samverkan och
utbyten sker med saval forskning som klinisk verksamhet inom
andra vardomraden. Det ar ocksa av stor vikt att aven
rehabiliterande personal pa exempelvis syncentral kanner till hela
sjukdomsbilden och konsekvenserna i det dagliga livet.



Behov av nationellt register

Utover behovet av nationell hdgspecialiserad vard fér personer
med arftliga nathinnesjukdomar ser SRF ett stort behov av ett
nationellt register i vilket samtliga svenska patienter med
diagnostiserade arftliga nathinnesjukdomar ska inga. | registret
ska det finnas diagnos och genetisk profil for samtliga patienter.
Bade genterapi och andra typer av behandlingar kommer bl
vanligare i framtiden for den aktuella malgruppen. Ett val
uppbyggt register ar da avgoérande for att hitta presumtiva
mottagare for dessa behandlingar. Att starta upp och driva ett
sadant register bor inga NHV-enheternas uppdrag.

Med véanliga halsningar
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Niklas Mattsson, forbundsordforande



