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Sammanfattning

De viktigaste konsekvenserna av att gora utredning och uppféljning av hereditara retinala sjukdomar
enligt den foreslagna riktlinjen ar att alla patienter med hereditar retinal sjukdom i Sverige skulle fa
samma mojligheter till klinisk och genetisk diagnos och darmed adekvat uppfoljning och
habilitering/rehabilitering tidigt i livet samt tillgang till framtida behandlingar. Antalet patienter som
skulle fa mojlighet till utredning skulle 6ka. Inledningsvis skulle da dven behovet av avancerade
elektrofysiologiska undersokningar, genetiska provtagningar samt radgivning bli storre.

1. Om konsekvensbeskrivningen

Nationella arbetsgruppen (NAG) Hereditara retinala sjukdomar &r ansvariga for denna
konsekvensbeskrivning.

Ulrika Kjellstrom, 6gonlakare i Sédra sjukvardsregionen ar ordférande i den nationella
arbetsgruppen. Ovriga representanter dr Hanna Akerblom, Sjukvardsregion Mellansverige, Anna
Molnar (2019-2021) ersatt av Katarzyna Mascianica, Stockholm-Gotland (SG), Susanne Andersson,
Vastra Gotaland (VG), Marie Burstedt, Norra sjukvardsregionen (N), Agata Frajdenberg, Sydostra
Sjukvardsregionen (SO).

2. Konsekvenser
2.1 Omfattning

Varken nationellt eller internationellt finns exakta uppgifter betrdffande prevalens eller incidens av
hereditdra retinala sjukdomar. Uppskattningsvis ar prevalensen for retinitis pigmentosa (RP), som ar
den vanligaste hereditdra retinala sjukdomen, cirka 1/3000-4000. Prevalensen f6r Stargardts
sjukdom, som &r den vanligaste akomman som drabbar gula flicken ligger kring 1/8000-10 000.
Prevalensen for tidigt debuterande RP, sa kallad Lebers hereditdra amauros (LCA), berdknas vara
omkring 2—3/100 000.

Uppskattningsvis finns cirka 5 000 personer med hereditar retinal sjukdom i Sverige och det ar den
vanligaste orsaken till svar synnedséattning i arbetsfor alder. Dessa patienter behover tillgang till
utredning och diagnostisering av sin sjukdom vid debuten och déarefter arliga kontroller. Vidare
behdvs regelbunden kontakt med synhabiliterande/rehabiliterande instans (synenhet/syncentral). |
nuldget finns det bara behandling for en enda genetisk variant av hereditar retinal sjukdom (orsakad
av bialleliska varianter i genen RPE65). Uppskattningsvis kan 2—3 personer vara aktuella fér sadan
genterapi arligen, men forhoppningsvis kommer sjukdomarna att kunna behandlas i allt storre
utstrackning i framtiden.

2.2 Nytta eller risker for individen

Riktlinjen innebér nytta for individen da den medfér samma majlighet till utredning oberoende av var
i landet man bor. Med tidig och adekvat utredning kan ratt diagnos stallas och synrehabilitering
inledas tidigt.

Riktlinjen beddms inte innebara nagra risker for patienten.
Riktlinjen bygger sa langt som maijligt pa vetenskaplig grund. Da stora jamférande studier saknas

inom vissa omraden har den kliniska erfarenheten hos NAG-representanterna ocksa haft betydelse.
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Forutsattningar for individens delaktighet forbattras med hjalp av riktlinjen da den ger patient och
narstaende inblick i vilken handldggning som kan férvantas.

2.3 Etiska aspekter

Riktlinjen paverkar inte patientens autonomi eller integritet da varden tillhandahalls i samférstand
med patient och vardnadshavare.

Riktlinjen kan ge upphov till 6kat antal remisser for utredning av hereditara retinala degenerationer
och undantrdangningseffekter kan inte uteslutas. Dock kan en adekvat utredning och tidigt stalld
diagnos ha stor betydelse for individens framtid da det géller rehabilitering, utbildning och arbete.

Riktlinjen bedéms kunna ge positiva konsekvenser avseende jamlikhet utifran var patienten bor da
utredning av hereditara retinala degenerationer kan ske pa liknade satt i hela landet.

2.4 Verksamhet och organisation

Riktlinjen stodjer ett upplagg som framjar koncentration av verksamheter till utvalda enheter som
har apparatur, utrustning och mottagningsstruktur som ar nédvandig for att bedriva den
hogkvalitativa varden. Den nya riktlinjen medfor inte att vissa delar av nuvarande vardpraxis tas bort.

2.5 Kostnader

Riktlinjen bedéms kunna leda till minskade vardrelaterade kostnader da patienter slipper genomga
onodiga utredningar och far maojlighet till en korrekt och tidig diagnos. Pa sa vis kan patienterna
styras till ratt habilitering, framtida genterapi och passande yrkesval i god tid. Kostnaderna férvantas
samtidigt att 6ka da genetiska utredningar, som ar kostsamma, bedéms vara av stor vikt. En genetisk
diagnos ar den slutgiltiga och korrekta diagnosen som ar viktig for mojlig genterapi och
synforbattring.

Riktlinjen kan dven leda till att mer personal behdver rekryteras samt att ny apparatur behéver kdpas
in till utvalda enheter. Det mest kostnadsdrivande beddms vara genetiska analyser, anstéllning av ny
personal och inkép av ny apparatur. Vi har dock inte kompetens att géra en hdlsoekonomisk analys
av dessa 6kade och minskade kostnader.

2.6 Kompetensforsorjning

Den aktuella riktlinjen omfattar en hogspecialiserad medicinsk kompetens inom omradet som redan
finns tillgdnglig pa flera orter. Det finns dven ett utokat behov av andra kompetenser till teamet, som
till exempel kurator/psykolog, administrativt stdd och specialinriktad genetisk kompetens i
organisationen. Dessa kompetenser finns redan i de flesta organisationer men maste bli knuten i
hogre grad till verksamheterna. Detta medfor ett 6kat behov av vidareutbildning inom omradet for
denna personal.

Verksamheten och kompetens bor ha en storlek och omfattning som ger forutsattningar for en
hallbar hogkvalitativ utredning av patient och uppféljning av patientgruppen. For att detta ska vara
mojligt behovs en kontinuerlig nationell/internationell utbildning och férnyelse av personal inom
denna hogspecialiserade sjukvard.

2.7 Paverkan pa andra kunskapsstod

En 6vervagande del av patientgruppen har en retinal degeneration utan annan associerad sjukdom
dar annat kunskapsstod inte berors. | de fall med associerad sjukdom som syndrom, metabol/
mitokondriell sjukdom eller cancer kan ett visst 6verlapp ske och patienten bér utredas och
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behandlas inom den hogspecialiserade vard som &r avgdérande for patientens basta med stod av
narmaste ort med utredning och uppfdljning av den retinala sjukdomen.

2.8 Paverkan pa andra nyckelfragor i halso- och sjukvarden

Den aktuella riktlinjen omfattar sjukdomar som inte ar lampade for omstallning till néra vard
eftersom de ar ovanliga samtidigt som utredningarna kraver utrustning och kunskap som bara kan
finnas pa ett begransat antal platser med tanke pa patientunderlagets storlek.

2.9 Uppfoljning

Ett standardiserat utredningsférfarande enligt den aktuella riktlinjen med anvandning av foreslagna
kvalitetsindikatorer skulle avsevart forbattra mojligheterna till god och enhetlig nationell uppfdljning.
Den viktigaste forutsattning for en sddan uppfdljning ar ett nationellt patient- och kvalitetsregister.
Ett sddant register saknas idag men ar mycket viktigt att arbeta for.

2.10 Ovriga konsekvenser

Riktlinjen beddms inte ge nagra 6vriga konsekvenser.
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