Svar pa remitterat forslag till nationell hogspecialiserad
vard

Sakkunniggruppens forslag remitteras ppet for synpunkter fran alla intresserade. Justeringar i
forslaget kan goras efter beaktande av remissynpunkterna. Remissynpunkterna mojliggor en
bredare konsekvensanalys och att ett mer forankrat forslag till nationell hdgspecialiserad vard kan
ga vidare i processen. | remissvaren ar Socialstyrelsen sarskilt intresserade av om ni tillstyrker
definitionen och antal enheter.

Remissynpunkter

Vardomréade och diarienummer:
Medfédda immunologiska sjukdomar, dnr 15345/2022

Remissinstans(er):
Primdr immunbristorganisationen, PIO

Definition och avgransningar
OJ Tillstyrker

Tillstyrker med synpunkter
[J Tillstyrker inte

Eventuella synpunkter (max 300 ord):
P10 tillstyrker definitionen med foljande synpunkter:

Definition

4. Utredning infor, stallningstagande till och i férekommande fall genomféra avancerad
behandling [...]

P10 vill betona vikten av att &ven vuxenkliniker inser behovet av stamcellstransplantation av vissa
vuxna och att denna fraga vacks tidigt for basta forutsattningar for en lyckad transplantation.

Fortydliganden till definitionen

Vid oklar genetisk variant eller negativ genetisk utredning oavsett patientens alder ska NHVe
kontaktas.

PIO anser att detta dven bor omfatta vuxna som Gverremitterats fran barnklinik innan méjligheten
till genetisk utredning med hjéalp av WGS fanns och vuxna med komplicerad variabel immunbrist.
Det &r ocksa viktigt att tillgangen till genetisk utredning, for patienter dar indikation for detta
finns, inte begransas av kostnadsskal.

Avgrénsningar till definitionen

IgG-subklassbrist hos vuxna

PIO anser att varden av de patienter med 1gG-subklassbrister som dven har autoimmunitet
och/eller andra komplikationer ska vara NHV. Forskning som har utforts av Per Wagstrém vid
Linkdpings universitet (Linkdping University Medical Dissertations No. 1811: Clinical and
immunological aspects of 1gG subclass deficiency. Predictors for the need of immunoglobulin
replacement therapy) har visat att personer med 1gG-subklassbrist som inte far korrekt diagnos
och behandling 16per risk att utveckla kroniska lungskador med nedsatt lungfunktion och en




uttalad trotthet (fatigue) som leder till forsdmrad livskvalitet. PIO anser darfor att &ven personer
med 1gG-subklassbrist med komplikationer i form av lungskador och autoimmunitet bor omfattas
av NHV. Detta for att &ven denna grupp ska kunna fa forbattrad livskvalitet och okad livslangd.

Immunologiskt okomplicerad variabel immunbrist (CVID) hos vuxna
PIO efterfragar en tydlig definition av vad okomplicerad variabel immunbrist &r. En majlig
avgransning ar patienter som endast har infektioner och inte utvecklat lungskada.

Antal enheter
O Tillstyrker

Tillstyrker med synpunkter
O Tillstyrker inte

Eventuella synpunkter (max 300 ord):

PIO tillstyrker det foreslagna antalet enheter och vill betona vikten av att antalet enheter som far
utfora stamcellstransplantationer inte utdkas utover de foreslagna 3, da vi anser att det ar det enda
sattet att sakerstalla att den nodvéandiga kunskapen och erfarenheten uppnas och bibehalls.

Sarskilda villkor
Eventuella synpunkter (anvand vid behov punkterna nedan):

Kritisk personalkompetens

PIO tillstyrker sakkunniggruppens forslag angaende den breda kompetens som bor finnas
representerad i det multidisciplindra teamet. Det ar ocksa viktigt att specialisterna inom det
multidisciplindra teamet samverkar och utbildar motsvarande specialister pa patientens regionala
sjukhus.

Kritisk utrustning eller lokaler
PIO tillstyrker sakkunniggruppens forslag angaende kritisk utrustning och lokaler.

Andra kompetenser eller férutsattningar for att varden inom det definierade omradet ska
kunna bedrivas

PIO tillstyrker sakkunniggruppens forslag angaende de ytterligare kompetenser som vid behov
kan inkluderas i det multidisciplindra teamet.

Ovriga villkor

PIO ser manga positiva mojliga effekter av de uppgifter som namns under denna punkt men
Onskar se ett tillagg om ett ordnat sétt for samverkan mellan de olika NHVe.

Gallande uppgiften att verka for att etablera eller samverka med internationella expertnétverk vill
P10 utdver ERN-RITA dven framhdva det viktiga samarbetet mellan ESID, INGID och IPOPI.
Vi vill dessutom papeka behovet av att extra resurser tillfors for att alla krav ska kunna uppfyllas
pa ett andamalsenligt satt. Vi befarar att utan extra resurser kommer dessa punkter inte att kunna
realiseras pa basta mojliga satt med basta mojliga resultat for de berérda patienterna.

Konsekvensanalys
Eventuella synpunkter (anvénd vid behov punkterna nedan):

Patient-, narstaende- och barnperspektiv
PIO delar sakkunniggruppens bedomning av att en koncentration pa sikt kan leda till sakrare vard,
oOkad livskvalitet och 6kad livslangd.

Kunskaps- och kompetensoverforing



P10 delar sakkunniggruppens férhoppning om att kompetensen och kunskapen regionalt inte
kommer att paverkas negativt, och vill understryka att det ar ytterst viktig att kunskapsnivan ar
hdg i regionerna och att ny kunskap/forskningsresultat kommer regionerna till godo. Vi vill darfor
extra lyfta fram ansvaret for NHVe att uthilda sjukvardspersonal och vikten av att nddvéandiga
resurser tillfors for att tillgodose behovet av kontinuerlig utbildning.

Forskning och utbildning
P10 delar sakkunniggruppens beddmning av att en koncentration 6kar méjligheten till forskning
och forskningssamarbeten, bland annat genom 6kad anvandning av kvalitetsregistret PIDcare.

Néarliggande omraden

PIO delar sakkunniggruppens bild av eventuella negativa effekter pa narliggande vard och
instdimmer i det uttryckta behovet av att eventuella undantrangningseffekter motverkas och
erforderliga resurser tillfors.

Akutsjukvard
PIO instammer i sakkunniggruppens bedémning av att basal kompetens runt sjukdomsomradet
behover finnas pa patienternas narmaste sjukhus for att diagnos ska kunna stallas utan fordrojning.

Vardkedjan

PIO delar sakkunniggruppens bedémning av att koncentrationen av vard genom inférandet av
NHYV kan leda till en battre 6verblick av vardomradet och férebygga onddiga inlaggningar och
foljdsjukdomar.

Verksamhetsperspektiv

P10 delar sakkunniggruppens bedémning av att utbkade personal- och lokalresurser kommer att
behovas for att tillgodose stérre volymer av patienter, fler beddmningar samt de ytterligare
uppgifter som alaggs respektive NHVe.

Sjuktransporter

PIO delar sakkunniggruppens bedémning om att resor till och fran NHVe i de flesta fall kan ske
pa sedvanligt satt. | vissa fall, som till exempel infor en stamcellstransplantation, ar det emellertid
av storsta vikt att resor kan utforas pa ett smittskyddssékert sétt.



