Nationell hogspecialiserad vard — viss vard vid neuromuskular sjukdom

1] Bakgrund

Socialstyrelsen har beslutat att viss vard vid neuromuskulara sjukdomar ska fran den 1 april 2023
utgora nationell hégspecialiserad vard eftersom den bedéms vara komplex, sallan férekommande och
krava viss volym samt multidisciplindr kompetens.

Nationell hégspecialiserad vard infors for att komma till ratta med underdiagnostik, underbehandling
och brister i uppféljningen. Syftet &r att 6ka patientsdkerheten och vardkvaliteten, men aven forbattra
kunskapsutvecklingen.

Region Stockholm, genom Karolinska Universitetssjukhuset, ar ett av de fyra sjukhusen som har fatt
uppdrag att bedriva viss vard inom vardomradet neuromuskulara sjukdomar som nationell
hogspecialiserad vard. Pa Karolinska ar det Medicinska Enheten Neurologi (Neurologiska kliniken)
inom Tema HKN som tillsammans med samarbetskliniker, ansvarar for denna vard for vuxna personer
med viss neuromuskular sjukdom. Barnkliniken pa Karolinska Universitetssjukhuset i Solna ansvarar
for NHV uppdraget for viss neuromuskulara sjukdomar hos barn.

2] NHV enheter och kontaktinformation
De fyra regioner som tilldelats uppdraget fér vuxna ar:

Region Skane https://vardgivare.skane.se/vardriktlinjer/nervsystemet/#101934

- Region Stockholm  https://www.karolinska.se/om-oss/teman-och-funktioner/tema-hjarta-
karl-och-neuro/neurologi/neuromuskulara-sjukdomar/nhv---neuromuskulara-sjukdomar-
vuxenmar

- Region Ostergétland

https://vardgivarwebb.regionostergotland.se/Startsida/Verksamheter/Narsjukvarden-i-
centrala-Ostergotland/Neurologiska-kliniken-US/Neuromuskulara-enheten-NME/Nationell-
hogspecialiserad-vard-neuromuskulara-sjukdomar1/

- Vastra Gotalandsregionen https://vardgivarwebb.regionostergotland.se/Startsida/
Verksamheter/Narsjukvarden-i-centrala-Ostergotland/Neurologiska-kliniken-US/
Neuromuskulara-enheten-NME/Nationell-hogspecialiserad-vard-neuromuskulara-

sjukdomarl/

De regioner som tilldelats uppdraget fér barn med vissa neuromuskulara sjukdomar ar:

- Region Stockholm https://www.karolinska.se/for-vardgivare/tema-barn-alb/
hogspecialiserad-barnortopedi-och-barnmedicin/neuromuskulara-sjukdomar-hos-barn/

- Vastra Gotalandsregion https://www.sahlgrenska.se/for-dig-som-ar/vardgivare/
nationell-hogspecialiserad-vard/
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3] Remittering
Remittering till NHV-enhet ska ske vid misstankt neuromuskular sjukdom:

*  Né&r muskelbiopsidiagnostik och/eller tolkning av helgenom-/helexomsekvensering
behovs for vidare utredning.

*  FOr bedomning och eventuell fortsatt diagnostisk utredning, vid misstankt
neuromuskular sjukdom dar diagnos inte kunnat faststallas.

Remittering ska aven ske av patienter som redan diagnosticerats med viss neuromuskular sjukdom:
*  FOr teambeddmning och upprattande av uppfoljningsplan.

*  For rekommendation om och uppféljning av sjukdomsmodifierande behandling nar
sadan ar aktuell.

Med viss neuromuskuldr sjukdom avses exempelvis personer med:
- Arftliga motorneuronsjukdomar sdsom spinal muskelatrofi
- Primara icke-inflammatoriska muskelsjukdomar

- Ovanliga och/eller komplexa fall av arftliga polyneuropatier samt immunologiskt medierade
former som ar behandlingsrefraktara

- Neuromuskuldra transmissionsrubbningar: arftliga former samt immunologiskt medierade
former som ar behandlingsrefraktara

- Metabola/mitokondriella muskelsjukdomar samt jonkanalssjukdomar med neuromuskulér
manifestation*

- Ataxisjukdomar med neuromuskuldra manifestationer sasom Friedreich ataxi

Ytterligare avgrénsningar av ovan diagnosgrupper kan féreligga och i férekommande fall kommer
inkomna NHV remisser besvaras med besked om den begrdnsning som gédiller.

Remittering sker via denna remissmall: (-> Lank till bifogad remiss i PDF format)

En vardsammanfattning/vanlig remiss ska bifogas remissmallen, samt kopior pa utférda
undersokningar, prover och lakemedelslista. Specialistvardsremiss bor medsandas.

Remiss till NHV-enhet bor utfardas av neurolog. Patient som bor i region med NHV-enhet remitteras i
forsta hand till detta. Om NHV-enhet saknas i regionen kan remittenten valja fritt, men vi
rekommenderar remittenter att etablera kontakt med en av enheterna for férdjupat samarbete och
stod i kompetensutveckling. PAL-skapet kvarstannar hos remittenten, liksom ansvar for fortsatt
uppfdljning av patienten efter avslutad utredning pa NHV.

4] Akut konsultation

NVH-enheterna erbjuder telefonkonsultation vid akuta fragestallningar avseende diagnosgrupper
som omfattas av NHV-uppdraget och som inte kan handlaggas med stéd av regionsjukhusneurolog.

Akuta NHV drenden (endast sjukvardspersonal):
Kontaktuppgifter finns i ovan lankar till respektive NHV enhet for vuxna, resp. barn.




Vid behov av akut neuroanestesiologisk konsultation for en patient som ingar i NHV uppdraget,
hanvisas i forsta hand till nedanstaende lankar, och i andra hand till kontaktinformation till de akuta
konsultlinjerna pa de olika NHV enheterna i [3+4].

Riktlinjer vid anestesi vid neuromuskular sjukdom- pa Svenska Neuromuskulara arbetstruppens
(SNEMA) hemsida http://www.snema.se/dokument.html, eller pa Svenska Férening for Anestesi och
Intensivvards (SFAIl) hemsida https://sfai.se/riktlinje/medicinska-rad-och-riktlinjer/anestesi/perifera-
arftliga-neuromuskulara-sjukdomar

5] Forskning

NHV-enheterna enskilt och tillsammans stravar efter att starka forskningen inom det Neuromuskulara
omradet och garna fungera som nav i olika nationella och internationella samarbeten. Ta gérna
kontakt om ni vill diskutera olika projekt.

6] Information om NHV och uppdraget

Om nationell hégspecialiserad vard: https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-
och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/

Beslut om nationell hégspecialiserad vard: https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/
regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/oversikt/neuromuskulara-sjukdomar/

Arlig uppfdljning av nationell hégspecialiserad vard: https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-
och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/arlig-uppfoljning/
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