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Erbjudande fran Nationellt Center for Rett syndrom & nérliggande diagnoser
- Abonnemangssjukvard for patienter med Rett syndrom

Nationellt Center for Rett syndrom & narliggande diagnoser ar en nationell enhet som verkar for individers
ratt till jamlik vard oavsett bostadsort. Det ar viktigt med regelbundna utredningar och insatser for att
atgérder och behandlingsstrategier ska kunna anpassas efter varje persons forutsattningar och behov. Pa
detta satt bibehalls basta mojliga halsa och livskvalitet genom hela livet. Rekommendationer och
behandlingsstrategier fran Centret ar baserade pa mer an 20 ars kunskap om diagnosen. Kompetensen pa
Centret har byggts upp med kliniska erfarenheter av ett stort antal personer med Rett syndrom i olika
aldrar och stadier, forskning och metodutveckling samt nationellt och internationellt natverksarbete.

Huvudman for Centret ar Region Jamtland Harjedalen. Centret har sedan 2012 ett samarbetsavtal med
Norrlands Universitetssjukhus i Umea och har dven ett ndra samarbete med intresseorganisationen for Rett
syndrom i Sverige (RSIS). Sedan 2015 pagar ett samarbete med ett regionalt team knutet till Karolinska
Institutet inom ramen for Centrum for séllsynta diagnoser. Nationellt Center for Rett syndrom ar genom
sina patientndra och praktiskt riktade arbetsmodeller ett komplement till andra statligt finansierade delar
som Stiftelsen Agrenska, Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser samt Riksforbundet Sallsynta
Diagnoser.

Rett syndrom tillhor gruppen séllsynta diagnoser och innebar en kombination av svara funktionsstorningar
som utvecklas i tidig dlder. Rett syndrom ses huvudsakligen hos flickor, 1:10 000 fodda flickor, men
forekommer ocksa hos pojkar dar prevalensen dnnu inte ar faststalld. Syndromet betraktas som genetiskt
men inte arftligt, mindre an 1 % arftlighet. Diagnosen stélls utifran kliniska kriterier men kan faststallas av
ett genetiskt test. Det finns idag patienter dar man annu inte hittat nagon genetisk mutation men som
tvivelsutan dnda har diagnosen Rett syndrom. Kunskapen kring Rett syndrom har 6kat runt om i landet,
men ar fortfarande bristféllig vilket paverkar patientgruppen, anhériga, men dven vardgivare. Preventiva
atgarder och kunskap om diagnosen motverkar sekundara svarigheter och symtom som orsakar fysiska och
psykiska besvar for patienten, en 6kad belastning pa anhoériga samt reella kostnadsékningar for ansvariga
vardgivare pa hemorten i form av 6kat krav pa omhandertagande och vard.

Det finns likheter mellan Rett syndrom och en del andra diagnoser men Rett syndrom sarskiljer sig dock i
vissa avseenden vilket kraver specifika angreppssatt gallande utredning och bedémning samt medicinsk
behandling, ortopedi, kommunikation, kognition, motorik och aktiviteter.

Fran 1 januari 2017 ar det mojligt att teckna avtal med Nationellt Center fér Rett syndrom.

Kostnaderna i avtalet utgar fran statistisk prevalens och befolkningsunderlag, och bygger pa den fasta
prislistan, samt en generell besoksfrekvens. Avtalet tecknas mellan Nationellt Center for Rett syndrom &
narliggande diagnoser och ansvarig for halso- och sjukvarden i respektive landsting/region. Detta for att
mojliggora att samtliga patienter ska omfattas av avtalet oavsett om man tillhér barnhabilitering,
vuxenhabilitering eller primarvard.
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| abonnemanget ingar:

e Diagnosutredningar/second opinion pa Nationellt Center.
e Vid ny faststalld diagnos far habiliteringsteamet pa hemorten en introduktionskurs i Rett syndrom.
e Generella och riktade specialistutredningar inklusive telefonuppféljning, samt aterkopplingsbesdk
pa hemorten efter 4 manader.
- Vardgivaren remitterar till generell specialistutredning (SU) vart fjarde ar upp till 21 ar och
déarefter vart femte ar.
- Riktad specialistutredning (RSU). Familjer och eller vardgivare kan vid behov sjilva, i samrad med
patientansvarig lakare, initiera RSU. Vardgivaren skickar remiss dar specifik fragestallning tydligt
framgar.
e | samband med aterkopplingsbesok 4 man efter SU/RSU kan berord personal pa hemorten fa
specifikt avsatt tid och utrymme for introduktion och majlighet att stalla fragor.
e Yrkesspecifika konsultationer och handledning vid behov.
Detta kan ske via videolank eller pa hemorten.
e  Om habilitering/vardgivare 6nskar kan Nationellt Centers team vara behjalplig i kontakter med
skola och daglig verksamhet.
Kostnader for centers teammedlemmars resor och boende ingar inte i avtalet. Undantag ar
aterkopplingsbesok i samband med SU och RSU da inga extra kostnader tillkommer.

Tidiga och individuellt anpassade insatser

Erfarenhet visar att det &r av storsta vikt for barn att fa tillgang till individuellt anpassade insatser och
behandlingsstrategier fér en optimal utveckling saval fysiskt som kognitivt.

Det gar givetvis att ge generella rad via telefon, men det ar omajligt att ge specifika och anpassade rad utan
en utredning av person i fraga da det ar stor spridning och mycket stora individuella skillnader. Alla
individer i vart samhalle har ratt att utvecklas och att fa lara sig nytt genom hela livet. Detta géller givetvis
aven individer med Rett syndrom.

Samarbetsklimat mellan vardansvariga vardgivare/regioner och de féréldrar och gode mén som idag
kdmpar for att fa de insatser de behdver kommer att férbattras eftersom patienterna, i samband med ett
abonnemang, far sina behov tillgodosedda vilket dven borgar fér en god halsa och livskvalitet.

Konsekvenserna om man viljer att inte regelbundet erbjuda adekvat vard och/eller ger ut felaktig
information kan bli férédande for individen.

Manga patienter har det bra pa alla satt — men det géller langt ifran alla. Det ar inte ovanligt att familj och
personal kring bade vuxna och barn (fran olika delar av landet) efter utredning pa Centret beskriver att de
arbetar pa ett nytt satt och att tillvaron patagligt forbattrats.

Att med regelbundenhet remittera patienter med Rett syndrom till Nationellt Center ar ett steg i ratt
riktning mot ratten till jamlik vard oavsett var i landet man bor. Ett abonnemang borgar for detta, och
underlattar for samtliga parter.
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