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Uppsala universitet har anmodats att limna svar pd denna remiss.

Nedanstdende remissvar har utarbetats av en expertgrupp bestdende av
adjungerad professor Marie-Louise Bondesson, institutionen for
immunologi, genetik och patologi, professor Niklas Dahl, institutionen f6r
immunologi, genetik och patologi och professor Arja Harila, institutionen
for kvinnors och barns hélsa. Fakultetshandldggare August Aronsson har
tillhandah&llit administrativt stod.

Uppsala universitet dr positivt till att Socialstyrelsen tar fram ett forslag
till nationell strategi och anser att de prioriterade omraden som foreslas ar
relevanta. Uppsala universitet anser dock att forslagen behover
konkretiseras ytterligare och avstyrker darfor forslaget i dess nuvarande
form.
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Forslaget saknar en modell for hur en organisation som inkluderar alla
nivaer ska hallas samman och styras. Vidare saknar forslaget en modell for
hur varden ska forbattras sa att patienter far jdmlik tillgang till vard. Till
exempel finns i1 dag skillnader mellan hur familjer erbjuds
preimplantatorisk genetisk testning beroende pé i vilken region de bor.
Detta géller dven andra typer av genetiska tester. Hiar behovs konkreta
forslag pa hur varden ska kunna blir mer jimlik nationellt.

Forslaget lagger stark tonvikt vid centralisering och nivéstrukturering som
en vag till forbattring. I princip héller Uppsala universitet med, men vill
framhalla vikten av att sddana processer riskerar att motverka sitt eget
syfte genom att utarma kompetenser pa lokal- och mellanniva. Stora delar
av Sverige ar glest befolkat med langa avsténd till specialistvard. Utan en
relativt bred kompetens pa lagre nivder uppstar risker att patienter
diagnosticeras sent, remitteras fel eller att de efter diagnos inte erbjuds
kontinuerlig vard enligt vedertagna riktlinjer. Spetskompetens pa central
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niva bor forenas med ansvar att regelbundet kommunicera med och ev.
utbilda lokala vardgivare for att sdkerstilla fortsatt god vard i respektive
region. Hur nivastrukturering ska kunna genomforas for att uppratthalla
och delge regionala vardgivare uppdaterat kunskap om respektive sjukdom
ar ett viktigt problem som maste adresseras. Det dr dirmed viktigt att
samtliga hilso- och sjukvérdsregioner fér i uppdrag att sékerstélla en
struktur for omhédndertagande av séllsynta grupper och hur man samverkar
med nationella ndtverk och universitetsnira forskning. Det &r samtidigt
viktigt att dven bygga forutsittningar for kommunikation mellan olika
organisationsnivaer och regioner, framforallt vad géller journalsystem och
datadelning. Initiativ pagér pa detta omrade men framstegen gar alltfor
langsamt och med for sma ansatser for att inom en rimlig framtid
underlitta varden for patienterna. Aven om insatser i denna riktning
antyds 1 forslaget dr de otillrackligt preciserade och skulle behova
beskrivas mer i detal;.

Uppsala universitet stéller sig mycket positivt till forslagen pé insatser for
att bygga upp registerstdd for sillsynta hilsotillstdnd. Sverige sldpar tyvérr
efter pa omradet jamfort med flera av védra grannlédnder. Det dr viktigt att
man bygger vidare pa befintliga strukturer som exempelvis RaraSwed.

Vad giller inrdttandet av ett nationellt kompetenscentrum s tillstyrker
Uppsala universitet detta, men for att ett sddant centrum ska fungera
langsiktigt och mojliggora basta mojliga vard ar det viktigt att det far
representanter fran alla regioner och alla lirositen. Aven hir ir det viktigt
att man bygger vidare p4 befintliga strukturer (tex Agrenska och CSD) och
att det konkretiseras hur dessa ska samverka med varden da dessa
strukturer inte besitter egen vardkompetens.

Huvuddokumentet
Fokusomrade 1 Tidig diagnos och jamlik tillgang till vard
Delmal 1

”Sékra langsiktig forvaltning och utred en modell for nationell styrning av
nyfoddhetsscreening”. Detta bor inte begrénsas till att gilla enbart
nyfoddhetsscreening.

”Fullfolj forflyttningen in 1 klinisk praxis av pdgaende projektinitiativ for
genetisk diagnosticering eller precisionsmedicinska centra.” Centralisering
méste genomforas omsorgsfullt for att inte motverka sitt eget syfte. Aven
lagre nivaer maste stdrkas 1 samma process. Utan kompetens pa lokal och
mellanliggande nivéa finns risk att patienter diagnosticeras alltfor sent eller
remitteras fel. For att forflyttningen ska kunna fullféljas fran forskning
som bedrivs pd universitet och in 1 klinisk praxis (till exempel via GMS)
ar det viktigt att mottagande kliniker eller centrum far resurser och mandat
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