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Forord

| detta underlag genomlyser sakkunniggruppen for Genetisk diagnostik och radgivning i re-
lation till reproduktion vardomradet preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) och lam-
nar sitt forslag till nationell hogspecialiserad vard. Sakkunniggruppens forslag remitteras
oppet for synpunkter fran alla intresserade. Genom att fa in synpunkter pa sakkunniggrup-
pens forslag i processen, mojliggdrs en bredare konsekvensanalys.

Infor Socialstyrelsens beslut om vad som ska utgora nationell hogspecialiserad vard och pa
hur manga stallen varden ska bedrivas, kommer dven en beredningsgrupp att Iamna ett ytt-
rande utifran underlaget, inkomna synpunkter och konsekvensanalysen.

Socialstyrelsen leder arbetet med att koncentrera mer av den hogspecialiserade varden pa
nationell niva och ansvarar for arbetsprocessen for detta arbete. Socialstyrelsen vill tacka
alla som har deltagit i arbetet med att ta fram detta underlag.

Thomas Lindén
Avdelningschef
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Sakkunniggruppens uppdrag

Sakkunniggruppens huvuduppdrag ar att beskriva den eller de delar i vardkedjan som ar
aktuell for nationell hogspecialiserad vard samt rekommendera hur manga enheter denna
vard bor bedrivas pa. Sakkunniga ska ha ett nationellt perspektiv med patientens basta
som framsta malsattning.

Det vardomrade som analyseras i detta forslag till nationell hégspecialiserad vard ar
Preimplantatorisk genetisk diagnostik, PGD. Nyligen lanserades en andring i terminologin
till PGT (preimplantatorisk genetisk testning), med sarskiljande av PGT-SR (PGT for struk-
turella kromosomala rearrangemang), PGT-M (PGT fér monogena sjukdomar) och PGT-A
(PGT for aneuploidiscreening, d.v.s. ersétter det tidigare anvanda begreppet preimplantato-
risk genetisk screening (PGS)). Med PGD avses i detta underlag; PGT-SR och PGT-M. |
Sverige ar endast dessa grupper, enligt lag, aktuella for behandling.
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Ordlista

IVF
NHV
NHVe
PGD
PGT
PGT-SR

PGD-M
PGT-A
PGS

In vitro-fertilisering (provrdrsbefruktning)

Nationell hogspecialiserad vard

Nationell hogspecialiserad vardenhet

Preimplantatorisk genetisk diagnostik

Preimplantatorisk genetisk testning

Preimplantatorisk genetisk testning, strukturella kromosomala rearrange-
mang

Preimplantatorisk genetisk testning, monogena sjukdomar
Preimplantatorisk genetisk testning, aneuploidiscreening
Preimplantatorisk genetisk screening (jfr PGT-A)
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Sammanvagd beddmning

Sakkunniggruppen foreslar efter genomlysning av vardomradet preimplantatorisk genetisk dia-
gnostik (PGD) att detta ska utgdra nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid tva enheter.

PGD bedoms vara vard av komplex och sallan forekommande art, krava en viss volym, multidisci-
plinar kompetens, kréava sarskild kapacitet och medfor hdga kostnader. Varden ar multidisciplinar
da bland annat kliniska genetiker, kliniska embryologer, gynekologer och obstetriker med repro-
duktionsmedicinsk kompetens behovs.

Sakkunniggruppen motiverar antalet enheter bland annat med att tva enheter blir mindre sarbart an
om det endast finns en. Tva utforare medfor ocksa att en sund konkurrens kommer att kunna upp-
ratthallas samtidigt som det mojliggor samarbete gallande utbildning och forskning. Tva enheter
skulle aven tillgodose tillgangligheten for patienter battre &n bara en. Att ha tva enheter 6kar moj-
ligheten att inom landet kunna fa ett annat utlatande en sa kallad second opinion. | viss man kan
resor for patienter begransas med tva utforare i olika delar av landet.

Rekommendationen om tva enheter bedéms kunna ge adekvata patientvolymer per enhet. Sakkun-
niggruppen bedémer att nationella enheter som utfér PGD bor ha minst 500 behandlingscykler
med IVF (in vitro fertilisering; provrérsbefruktning) per ar varav minst 50 behandlingscykler bor
vara PGD. Det bor ocksa finnas en etablerad kompetens om PGD hos lakare, genetiker och om-
vardnadspersonal samt etablerad kompetens om embryobiopsi hos kliniska embryologer, vilka ar
kritiska for denna behandling Att bilda tre nationella enheter skulle, idag (2019), medfora for sma
patientvolymer per enhet, vilket kan drabba kvalitet, hdmma utveckling och forskning, och vara
negativt ur ett ekonomiskt perspektiv. Antalet behandlingscykler har dubblerats de senaste 10
aren, fran ca 150 till idag 300 och fortsatt 6kning forvantas. Om varden bedrivs pa tva enheter
kommer det fortsatt att finnas utrymme att omhanderta en 6kad volym patienter. | framtiden kan
det eventuellt uppsta ett behov av en tredje enhet men det beddms inte vara nara forestaende.

Konsekvenserna av att koncentrera denna vard ar 6vervagande positiva. Idag bedrivs denna verk-
samhet vid tva enheter och att formalisera dessa an mer i den svenska halso- och sjukvardsstruk-
turen samt géra verksamheternas resultat mer transparenta och tydliga for patienterna och remit-
tenterna ses som positivt. De etiska aspekterna i fragan vager ocksa in i rekommendationen att
denna verksamhet bor utféras pa nationella enheter. Med ett tydligt fordjupat uppdrag kring forsk-
ning och egenkontroll av sin verksamhet forstarks transparensen med Socialstyrelsens uppdrag att
synliggdra verksamhetens resultat och gora fordjupade utvarderingar av denna.

Paverkan pa akutsjukvarden inom detta omrade &r obefintlig.
Verksamheter som kan paverkas av en eventuell volymokning &r klinisk genetik och reprodukt-

ionsmedicin, men eftersom dessa verksamheter &r helt beroende av varandra kommer de ocksa att
vaxa och utvecklas tillsammans. Ingen undantrangningseffekt pa évrig vardverksamhet forvantas.
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Definition (vard att koncentrera)

PGD-behandling

o Genetisk vagledning specifikt for PGD-behandling

¢ Behandlingsbeslut, specifikt om PGD ar méjligt eller
ej utifran lag, genetisk och reproduktionsmedicinsk
aspekt.

e PGD-behandling

Grundlaggande genetisk utredning bor ske regionalt.
Monitorering av patienten efter behandling pa NHVe kan
ske regionalt.

Antal enheter

Tv& enheter

Tillstandsinnehavarna ska ha en minimivolym pa 500
IVF-behandlingscykler/per ar varav minst 50 bor vara
PGD-behandlingscykler.
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Bakgrund

Medicinsk beskrivning och vardkedjan

Preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) innebdr att genetisk testning for en specifik
sjukdom genomfors pa embryostadiet innan graviditeten etableras. Detta innebar att man
kan starta en graviditet i vetskap om att det vantade barnet inte kommer drabbas av den arft-
liga sjukdomen ifraga.

Patienter som efterfragar PGD ar en grupp med olika upplevelser av sjukdom och forluster.
Vissa ér barnlgsa vid ansokan, andra har barn sedan tidigare. Beslutet att genomga PGD har
i studier relaterats till onskan att slippa genomga missfall, avbrytande av énskande gravidi-
teter och att undvika att fa sjuka barn. I praktiken erbjuds PGD for samma diagnoser som
diagnostiseras vid invasiv fosterdiagnostik sasom moderkaksprov eller fostervattenprov.
Det finns ingen diagnoslista for vilka diagnoser PGD kan erbjudas. Nya diagnoser som kan
vara aktuella for PGD-behandling tillkommer kontinuerligt och baseras pa befintligt lagut-
rymme. ldag kanner man till flera tusen olika monogena sjukdomar med olika nedarvnings-
monster som kan medfora en risk pa 25-50% att fa ett barn med en specifik sjukdom. De
flesta diagnoser ar séllsynta och antalet PGD-behandlingar for samma diagnos kan darfor
forvantas vara litet. Exempel pa ett fatal aterkommande diagnoser ar dystrofia myotonika
och Huntingtons sjukdom.

Lag (2006:351) om genetisk integritet m.m. innehaller regler for anvandning av genteknik,
bland annat fosterdiagnostik och PGD. Dér framgar att ”Preimplantatorisk genetisk dia-
gnostik far anvandas endast om mannen eller kvinnan bér pa anlag for en allvarlig monogen
eller kromosomal arftlig sjukdom, som innebér en hog risk for att fa ett barn med en allvar-
lig genetisk sjukdom eller skada. Behandlingen far inte anvéandas for val av egenskap utan
endast inriktas pa att barnet inte skall arva anlag for sjukdomen eller skadan i fraga.
Preimplantatorisk genetisk diagnostik far inte utan tillstand av Socialstyrelsen anvandas for
att forsoka fa ett barn med en sadan genuppséttning att barnet skulle kunna bli donator av
blodstamceller till ett svart sjukt syskon. Tillstand far lamnas endast om det finns synnerliga
skal for att tillata anvandning."

PGD-behandling forutsatter alltid att patienten genomgar en IVF-behandling. En annan for-
utséttning ar att den genetiska orsaken till sjukdomen ar kdnd. Om den genetiska orsaken &r
kand paborjas en sa kallad upparbetning av den genetiska analysmetoden. Fram till idag har
upparbetning av metod skett for varje patient for att kunna genomféra en saker behandling.
Numera kan man med modern sekvenseringsteknik gora upparbetningar av analysmetoder
mera tidseffektivt med s& kallad massiv parallell DNA-sekvensering (MPS). Riskfaktorer
for potentiellt samre resultat av behandlingen ar bl.a. kvinnans alder eller begransade agg-
stocksreserver. Vid dessa fall kan dldre metoder med individuell upparbetning av analysme-
toder for varje enskild familj &ven i fortsdttningen behdvas.
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Vardkedja

PGD utfors sedan 1990-talet vid tva universitetssjukhus i landet, Sahlgrenska universitets-
sjukhuset och Karolinska universitetssjukhuset. PGD kraver ett samarbete mellan Repro-
duktionsmedicin och Klinisk Genetik. PGD-teamet ar multidisciplinart vilket innebér att sa-
val Kkliniska genetiker som specialister inom reproduktionsmedicin samverkar.

Infor PGD behdvs specifik information om exakt vilken gen eller kromosomforandring som
behandlingen syftar till att identifiera. Dessutom behdvs reproduktionsmedicinska forutsatt-
ningar for framgangsrik 1VF-behandling. Dessa bedomningar r delar av vardkedjan som
kan utfdras regionalt.

Infor behandling pa en PGD-enhet skall patienterna traffa saval klinisk genetiker som repro-
duktionsmedicinare. Beslut om behandling tas i samrad med patienten och vid behov efter
multidisciplinar konferens. Inplanering av IVF-behandling sker via Reproduktionsmedicin
nar den genetiska analysmetoden &r klar. Processen fran att patienterna fatt sin information
tills att den genetiska analysen ar etablerad tar i dagslaget 2-6 manader.

Det pagar en utredning via VVavnadsradet och SKL for att harmonisera riktlinjer for vard
med PGD. Idag sa forekommer det skillnader beroende pa i vilken region patienten ar bosatt
vad galler mojligheten att erbjudas PGD, antal behandlingar samt indikation.

Vardvolym

Uppskattningsvis har mer an 10 000 barn fétts i varlden efter PGD- eller PGS/PGT-A-
behandling (dessa blandas tyvérr i den internationella statistiken). | Sverige har ungefar 400
barn fotts efter PGD. De aldsta barnen ar drygt 20 ar och hittills har man inte kunnat pavisa
nagra okade risker for barn fodda efter PGD jamfort med vanlig IVF-behandling. Dock ar
antalet barn fodda efter PGD fortfarande relativt litet och uppfoljningstiden forhallandevis
kort.

Hittills har efterfragan pa PGD 6kat kontinuerligt fran start av verksamheten pa 90-talet till
nu. Okningen beddms dels bero pa att fler i Sverige far information om och tillgang till
PGD. Darutover bidrar dven den snabba utvecklingen av genetisk diagnostik till att fler och
fler barn med diagnostiseras med medftdda genetiska sjukdomar. Detta medfor att forald-
rarna i manga fall 6nskar fosterdiagnostik eller PGD vid nésta graviditet. PGD drar ocksa
nytta av senaste arens utveckling inom IVF med 6kade graviditetsfrekvenser. Sakkunnig-
gruppen ser ingen tendens till diagnosglidning, det vill sdga PGD-behandlingar som inte
uppfyller lagkraven, som orsak till 6kad efterfragan. Sakkunniggruppen ser heller inte fram-
for sig att det skulle ske nagot tekniksprang eller liknande i nartid som markant skulle 6ka
PGD-volymerna.
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Pa Karolinska universitetssjukhuset utfordes 258 PGD-behandlingscykler under 2018 och
160 fryscyklar (Figur 1). Under 2018 behandlades 225 patienter varav 106 var fran Stock-
holmsregionen, 46 var utlandspatienter (Norge och Island) och 73 utomlanspatienter. De
svenska patienterna remitterades fran 18 olika landsting.
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Figur 1. Antal PGD-behandlingscykler utfrda i Stockholm per &r.
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Sahlgrenska Universitetssjukhuset genomférde 2018 67 PGD-behandlingscykler och 12
fryscykler, och 46 patienter behandlades varav sju utomlénspatienter och en utlandsk patient
(Island) (Figur 2.).
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Figur 2. Antal PGD-behandlingscykler utforda i Géteborg per ar.

Svenska verksamheter har idag jamforbara resultat med internationella verksamheter (senast
publicerade resultat ESHRE 2013%).

1 https://www.eshre.eu/Data-collection-and-research/Consortia/PGD-Consortium/PGD-Consortium-Publications
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Etiska aspekter kring vardomradet

PGD har sedan tekniken introducerades varit etiskt omdiskuterad och omgardats med be-
gransningar, juridiska saval som kliniska. Under de férsta tio aren var PGD begransad till
fall av extremt allvarliga sjukdomar, men i och med Lag (2006:351) om genetisk integritet
m.m., vidgades utrymmet till att gélla alla allvarliga sjukdomar med en kand arftlighetsmek-
anism som kan identifieras med PGD. PGD kan ge etiska, medicinska och psykologiska for-
delar gentemot annan fosterdiagnostik. Med PGD kan man starta en graviditet i vetskapen
om att fostret inte kan fa den aktuella sjukdomen.

Kritiska dvervaganden géller flera aspekter. Synen pa embryon och framtida barn som i na-
gon man skyddsvarda och samtidigt utbytbara har debatterats. Likasa risker for stigmatise-
ring och samhaéllelig diskriminering, som motiverat krav pa god genetisk vagledning for att
sékerstélla att PGD éar genuint frivilligt. Inom dessa granser och évervaganden finns en var-
daglig klinisk etisk problematik som maste I6sas fran fall till fall av kvalificerade profess-
ionella i samrad med patienterna.

Att ta beslutet om PGD éar psykologiskt komplext, da patienten ofta star infor flera olika
mojliga handlingsvagar i sin barndnskan. Bade kvinnors och mans psykiska situation beho-
ver uppmarksammas, liksom relationen. Erfarenheter av missfall och fosterdiagnostik kan
resultera i psykologisk stress i det korta perspektivet, men hanteras som regel utan kvarsta-
ende psykisk ohélsa. Manga som soker PGD ér aktuella for behandling under lang tid och
att de kan behdva psykologiskt stod i olika situationer och vid olika tidpunkter under PGD-
processen. Extra uppmarksamhet bor ges at dem som har sjuka barn, erfarenhet av missfall
och/eller avbrytande av graviditet, eller ar sarskilt sarbara av andra skél.

Bade ur etiskt och psykologisk synvinkel kravs darfor gott stod, vagledning och en kunskap
om den komplexitet och heterogenitet som praglar patientgruppen i PGD. Férutom de psy-
kologiska behoven kan det galla hur patienterna satter sina beslut i relation till det omgi-
vande samhéllet och eventuella etiska dvervaganden.

En mer strukturell etisk problematik &r den ojamlika tillgangen till PGD, beroende pa var
patienterna bor (se avsnittet om patientvolymer). Olika regioner prioriterar verksamheten
olika och formerna for hur den erbjuds ar ocksa varierande. Det finns samtidigt en etisk
spanning mellan krav pa lika tillgang till PGD och kraven pa hogt kvalificerad standard i
PGD-verksamheten som aktualiserar centralisering.

Forskning

I Sverige finns ett populationsbaserat kvalitetsregister for assisterad befruktning QIVF, dar
alla behandlingar med assisterad befruktning &ven inkluderande PGD registreras. Sverige
har saledes stora majligheter att bidra med populationshaserade registerstudier.

Svensk forskning kring PGD har ett relativt brett anslag. Den ér till stor del kliniskt inriktad
och sker i klinisk miljo och framférallt inriktad mot utveckling av genetisk diagnostik och
uppféljning av behandlingsresultat. Aven patientupplevelsen och psykologiska perspektiv
studeras. Uppfoljning av barn som kommit till av PGD har ocksa inletts och utgor ett pa-
gaende forskningsomrade.
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En centraliserad handlaggning av PGD-behandlingarna ar en forutsattning for att forskning
ska kunna ske i Sverige. PGD-verksamheten i Sverige ar dock i praktiken redan centrali-
serad och sakkunniggruppen bedémer att forskning pa PGD-omradet inte ar eftersatt i Sve-
rige och att ytterligare centralisering inte patagligt skulle paverka forskningsunderlaget.
Samarbetsprojekt mellan de tva existerande enheterna forekommer redan idag. Ytterligare
decentralisering skulle leda till att forutsattningarna for forskning férsamras.

Metodutveckling

Den tekniska utvecklingen inom PGD-omradet ar snabb och det ar av stor vikt att en PGD-
enhet inkorporerar ny teknik i verksamheten sé att varden utvecklas i takt med denna. De
svenska PGD-centra som idag finns har bidragit till forskning och metodutveckling men
framforallt Stockholms PGD-center har sedan starten bidragit till metodutveckling kring ex-
empelvis upparbetning, och anammat nya tekniker som kommit ut av forskning. Stockholm
har idag ocksa en hdg kapacitet med anledning av metodtillampning sa som MPS.

Internationell utblick

PGD é&r en hogt specialiserad verksamhet och &r darfor centraliserad i manga lander. Olika
varianter pa centralisering forekommer, dar man pa vissa hall i vérlden valt att centralisera
endast den genetiska diagnostiken. IVF-behandling och embryobiopsi sker da pa flera klini-
ker medan biopsin skickas till ett specialiserat genetiskt centrum som utfor diagnostiken.
Den internationella utblicken kompliceras av att manga centra utfor saval PGD som PGS
och resultatsammanstallningar &r i manga fall en blandning av PGD och PGS.

Lander i var narhet, med offentligt finansierad sjukvard, ar mer relevanta for jamforelse. |
Danmark med ett befolkningsunderlag pa ca 5.8 miljoner invanare finns tva centra for of-
fentligt finansierad PGD. | Norge, med en befolkning pa ca 5,2 miljoner, utfors inte PGD
utan man har valt att remittera patienterna for PGD-behandling utomlands, huvudsakligen
till Sverige. | Storbritannien, med ett befolkningsunderlag pa ca 60 miljoner invanare, sa har
the National Health Service (NHS) nyligen beslutat att under 2019 certifiera tva specifika
centra som ska utfora offentligt finansierad PGD.

Avgrdnsningar

Preimplantatorisk genetisk screening (PGS/PGT-A) utgdr inte en riktad genetisk diagnostik
for patienter med hog risk att fa ett barn med en specifik sjukdom, utan omfattar en generell
screening av kromosomavvikelser hos embryon med syfte att forbattra chanserna till gravi-
ditet vid IVF-behandling. Det ar dock annu tveksamt om PGS/PGT-A kan ha denna kliniska
effekt. Den nuvarande lagtexten tillater dessutom inte klinisk tillampning av PGS/PGT-A i
Sverige annat an som led i forskning. Detta underlag inkluderar darfor inte PGS/PGT-A.
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Overgripande beskrivning av verksamheten pa en nationell enhet

Patienter som énskar genomga PGD remitteras till en nationell enhet (NHVe) pa Universi-
tetssjukhus. Remiss for PGD skrivs idag, i normalfallet, av regional reproduktionsmedicinsk
enhet. Patienterna kan dven ha remitterats dit fran t.ex. lanssjukhus. Nar remiss till NHVe
skrivs ska den genetiska orsaken till sjukdomen ifraga vara molekylargenetiskt identifierad
och de ska ha erhallit basal genetisk vagledning pa hemorten eller regionalt avseende sjukdo-
men. Aven beddmning att IVF ar mojlig for patienten, ska vara utford via reproduktionsme-
dicinsk enhet pa hemorten eller regionalt.

Remissheddmning pa NHVe gors av bade genetiker och reproduktionsmedicinare. Vid svar-
bedomda fall bor beslut tas pa multidisciplinar konferens (MDK) inom den enskilda NHV-
enheten huruvida PGD-behandling kan erbjudas, alternativt pa MDK involverande alla NHV-
enheterna om det galler patientfall som involverar svarbedémda fall av principiell karaktar.
For tillresande patienter fran andra regioner ordnas i méjligaste man samordnade besok sa att
de far saval genetisk som reproduktionsmedicinsk information samma dag. Behandlingspla-
nering sker via Reproduktionsmedicin nar utprovningen av den genetiska diagnostiken &r
klar.

Behandlingsplaneringen gors av NHVe, men monitorering av 1\VVF-behandling skots i nor-
malfallet pa hemorten/regionalt och patienten kommer till NHVe for uttag av 4gg (oocytaspi-
ration) samt inséttning av befruktat 4gg (embryotransfer). NHVe haller kontakt med regional
reproduktionsmedicinsk enhet kring behandlingsmonitoreringen .

Metodutvecklingen mojliggor for befintliga verksamheter att omhénderta 6kade PGD-
patientvolymer utan att exempelvis beh6va rekrytera mer personal. Pa sikt kommer man for
flertalet patienter ocksa kunna uthamta ett storre antal 4gg, genom att anvanda behandlings-
protokoll dar man kan undvika de I&kemedel som orsakar dverstimuleringssyndrom och
dérmed kan ge hogre doser av stimulerande hormon. Detta kommer att gora det mojligt att
odla vidare befruktade agg till dag 5 (s.k. blastocyster) som kan frysas i vantan pa det gene-
tiska analysresultatet. Biopsi av flera celler gors fran trophectodermet i embryot. Vilket i
forlangningen ger fler analyserade embryon och 0kade chanser till graviditet.

Aterkoppling till remittent avseende behandlingsresultat eller om behandling inte kan erbju-
das sker via remissvar.

NHVe ansvarar for nationella multidisciplindra konferenser (MDK) mellan de aktuella NHV-
enheterna for att utveckla riktlinjer och gemensamma policys. NHVe ansvarar dven for MDK
dar remitterande enheter deltar for att sprida kunskap och erfarenhet om PGD samt lagga
grund for gott samarbete med de regionala enheterna.

Respektive NHVe ansvarar for sin kompetensforsorjning och kvalitetssédkring genom regel-
bunden audit, att man har véalfungerande vardkedjor, adekvat information till bade vardgivare
och patienter, kvaliteten i behandlingarna samt att man haller rimliga véantetider. Darutéver
ar det 6nskvart med aktiv forskning inom omradet och utveckling av gemensamt vardpro-
gram.

GENOMLYSNING AV VARDOMRADE PREIMPLANTATORISK GENETISK DIAGNOSTIK SOM NATIONELL HOGSPECIALISERAD VARD
SOCIALSTYRELSEN



SOCIALSTYRELSEN

Dnr 5.3-12394/2018 14(26)

Forslag till sarskilda villkor

Kompetens och resurser

Kritisk medicinsk kompetens (personal)

En nationell enhet ska ha en robust IVF-verksamhet (Till-
stdndsinnehavarna ska ha en minimivolym pd 500 IVF-
behandlingscykler/per &r varav minst 50 boér vara PGD-
behandlingscykler).

Gynekolog med reproduktionsmedicinsk kompe-
tens och erfarenhet av PGD

Klinisk genetiker med erfarenhet av vagledning vid
PGD

Klinisk embryolog med certifiering fér embryobiopsi
Molekylargenetiker/sjukhusgenetiker med kunskap
om PGT-tekniker

Andra typer av kompetens an medi-
cinsk (t.ex. specialkompetent sjuksko-
terska, kurator, psykolog, fysiotera-
peut)

Legitimerad psykolog eller kurator med beteende-
vetenskaplig kompetens och erfarenhet inom PGD
Barnmorska/Sjukskdterska med erfarenhet av
IVF/PGD-behandling

Genetisk vagledare

Kritiska medicinska resurser (utrustning,
lokaler etfc.)

IVF-laboratorium med mikromanipulationsmaojlig-
heter och laserteknik

Kompetens f&r genetisk diagnostik med enstaka
celler

Genetiskt laboratorium med adekvat utrustning for

encellsdiagnostik

Andra omréden (ffa medicinska) som
ar en férutsattning fér att den utredda
varden ska kunna bedrivas

Klinisk genetik

Kritiska diagnostiska metoder

Genetisk encellsdiagnostik
Behandlingsplanering (IVF-protokoll, doser etc.)
Genetisk embryodiagnostik

Behandling (t.ex. medicinsk, kirurgisk,
interventionell radiologi)

Uttagandet av dgg — ococytaspiration
Befruktning av agg - fertilisering
Embryobiopsi och genetisk analys
Embryodverféring (fransfer)
Embryonedfrysning

Assisterad befruktning/IVF-behandling

Rehabilitering (sarskilt anpassad till be-
hovet)

N/A
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Ovrigt (krav p& NHVe att utveckla
t.ex. vardplaner efc.)

Koordinatorfunktion

MDK - b&de inom och mellan tillstdndsinneha-
varna

Gemensamt vardprogram

Telemedicinska férutsa@ttningar
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Konsekvenser av rekommendationen

Sakkunniggruppens konsekvensanalys

Patientperspektiv (vard-
kvalitet, tillg&nglighet, nér-
het etc.)

Foérdelar:

En effekt av att centralisera behandlingen &r att tilg&ngen till PGD
av hog kvalitet ékar. Det ar viktigt aft alla patienter har lika tillgdng till
PGD.

En formalisering av varden gér Sveriges hdlso- och sjukvardsstruktur
tydligare.

Nackdelar:

Avstdndet mellan hemmet och NHVe kan fér vissa innebdra Idnga
resor och vistelse p& annan ort. Dock innebdr det ingen skillnad j&am-
fort med idag.

Paverkan p& utbildning,
kunskaps- och kompeten-
soverféring

Férdelar:

En formalisering av dagens struktur 6kar férhoppningsvis méjlighet-
erna till erfarenhetsutbyte mellan remittenter och NHVe. Den kan
ocksd bidra fill viss kompetenséverféring i hela landet genom exem-
pelvis MDK och nationella utbildningsdagar.

Med ett tydligt uppdrag och ansvar kring utbildning kan t.ex. mgjlig-
heterna att auskultera vid de nationella enheterna utvecklas.

Nackdelar: Se under punkten &vriga kommentarer

Paverkan pd& forskning
(t.ex. forskarutbildning,
forskningsmeriterade med-
arbetare, kliniska prév-
ningar) 2

Foérdelar:

Positivt att formalisera antal enheter d& det blir IGttare att genom-
fora forskning och verksamhetsuppfdljning. Fér de nationella verk-
samheterna blir det dé I&ttare att f& tillgéng till hela patientpopulat-
ionen.

Nackdelar: Se under punkten &vriga kommentarer
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P&verkan pd narliggande
omrdden

Sakkunniggruppen ser ingen undantrangningseffekt p& ndrliggande
omr&den. IVF-verksamhet och klinisk genetik kommer att utvecklas
tillsammans med PGD-verksamheten.

Eventuella konsekvenser
for akutsjukvérd for detta
omr&det i stort.

PGD dr ingen akutverksamhet och har inte heller négra effekter p&
akut verksamhet

Paverkan p& vardkedjan

Férdelar:
NA, i dagsléget finns tvd enheter och befintlig vardkedja ses som
fungerande

Nackdelar:
Se under punkten &vriga kommentarer
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Verksamhetsperspektiv
(konsekvenser av uto-
kad/minskad verksamhet
p& vardkvalitet, resursfor-
brukning, kostnader, kom-
petensférsdrining etc.)

Férdelar:
Samarbete mellan NHVe kan minska s@rbarheten vid tillfélliga pro-
blem med exempelvis kompetensforsoérining.

Nackdelar:

Socialstyrelsens krav p& uppfslining kommer eventuellt krdva en ut-
veckling av system p& de enheter som innehar tillstdnd. En enhet
med storre patientvolym skulle kunna pdverkas negativt om denna
skulle tvingas g& ner i volym fill férmdn fér att &ka volymen pdé den
andra enheten. En minskad patientvolym pd ett center skulle kunna
f& konsekvenser for utvérdering och uppfdljning.

Eventuella konsekvenser
fér sjuktransporter

NA
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Efterfrdgan pd& PGD &r beskedlig men stabil och med en svag konti-
nuerlig &kning dver tid. Okningen beddms bero p& att fler i Sverige
fér information om och tillgéng fill PGD. Dérutdver gér den snabba
utvecklingen av genetisk diagnostik att fler och fler barn med med-
fodda skador diagnostiseras med genetisk sjukdom. Detta medfor
att féraldrarna énskar annan fosterdiagnostik eller PGD vid ndsta
graviditet.

PGD drar nytta av landvinningar inom IVF som resulterat i 6kade gra-
viditetsfrekvenser senaste éren. Skulle graviditetschanserna vid IVF
6ka markant skulle sannolikt efterfrdgan pd PGD dka ndgot. Sakkun-
ForutsGttningar att utéka niggruppen ser dock inte framfér sig att det skulle ske ndgot teknik-

aktuell verksamhet och sprdng eller liknande i nartid som markant skulle éka PGD-volymerna.
framtidsvisioner

Teknisk utveckling inom molekylédrgenetiken kommer eventuellt géra
individuell upparbetning dverflédig. Metodutvecklingen beddms
med stor sannolikt att kunna bidra till att befintlig klinisk genetisk verk-
samhet kan omh&nderta ékade PGD-patientvolymer. PGD verksam-
heten kan forbattras bé&de genom klinisk forskning och metodikut-
veckling. B&dda behdver kontinuerlig audit och en adekvat
patientvolym. Den specifika metodutvecklingen behdver en robust
genetisk laboratorieverksamhet som bedriver b&de forskning och ut-
veckling.

Ovriga kommentarer:

Konsekvensanalysen ér baserad pd samma antal enheter som idag bedriver verksamheten. Om
dagens verksamheter inte skulle erhdlla tillstédnd ser sakkunniggruppens stora problem och ett stort
resurssldseri med eventuell nedldggning av redan befintliga verksamheter. Sakkunniggruppen ser
dock inga nackdelar med foérslaget att formalisera dagens tvé verksamheter fill tillstdndspliktig
vard vid nationella enheter.
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Uppfdljning och utvardering

Onskvdérda patientnédra mdl

1.

2.

oW

Nedanst&ende &r sakkunniggruppens forslag till omrdden dér indikatorer for uppfélining kan utveck-
las. Av bilaga 1 framgdér vilka typer av allmdnna indikatorer som Socialstyrelsen avser att utveckla
for uppféliningen av NHV.

IVF-klinikerna har strukturerad uppféljning via Q-IVF och patientndjdhet. Uppfdlining ska ske enligt
internationell standard.

Utvardera tillgdngen till behandling for hela landet (patientens bostadsort? (postnum-
mere, sjukvardsregion?)

Uppndr tillstdndsinnehavarna rekommenderad minimivolym pé& 500 IVF-
behandlingscykler/per ar varav minst 50 bor vara PGD-behandlingscykler?

NHVe skall jamfora resultat med motsvarande enheter internationellt.

Majlighet fill &terkoppling fill remitterande enheter gdllande patientfloden

Tillganglighet (tid till forsta besék m.fl. tillgénglighetsmatt)

NHVe har ansvaret att kommunicera med patientorganisationer och allmdnhet om PGD
fragor.
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Deltagare i sakkunniggrupp

Stockholm-Gotlands sjukvardsregion: Kenny Rodriguez-Wallberg, specialist inom gyneko-
logi och obstetrik, subspecialisering inom reproduktionsmedicin

Stockholm-Gotlands sjukvardsregion: Erik lwarsson, specialist inom klinisk genetik
Sydostra sjukvardsregionen: Gunilla Sydsjo, klinisk beteendevetare specialist inom biopsy-
kosocial reproduktionsmedicin

Norra sjukvardsregionen: Helena Wallstrom, specialist inom obstetrik och gynekologi
Sodra sjukvardsregionen: Margareta Kitlinski, specialist inom obstetrik och gynekologi,
subspecialisering inom reproduktionsmedicin

Vastra sjukvardsregionen: Ann Thurin-Kjellberg, specialist inom gynekologi och obstetrik,
subspecialisering inom reproduktionsmedicin

Vastra sjukvardsregionen: Stina Jarvholm, legitimerad psykolog, reproduktionsmedicin
Vastra sjukvardsregionen: Christian Munthe, forskare i praktisk filosofi och medicinsk etik
Uppsala-Orebros sjukvardsregion: Juliane Baumgart, specialist inom gynekologi och obs-
tetrik, subspecialisering inom reproduktionsmedicin

Patientforetradare: Synpunkter pa underlaget har inhdamtats genom samtal med Riksforbun-
det Sallsynta diagnoser
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Om nationell hdgspecialiserad vard

Den 1 juli 2018 genomfardes andringar i halso- och sjukvardslagen (2017:30), HSL, som
innebar en ny beslutsprocess for den nationella hogspecialiserade varden. 1 2 kap. 7 § HSL
definieras nationell hogspecialiserad vard som offentligt finansierad halso- och sjukvard
som behdver koncentreras till en eller flera enheter men inte till varje sjukvardsregion for att
kvaliteten, patientsdakerheten och kunskapsutvecklingen ska kunna upprétthallas och ett ef-
fektivt anvandande av halso- och sjukvardens resurser ska kunna uppnas.

Vid bedémningen av om en atgard ska utgdra nationell hogspecialiserad vard ska hansyn
sarskilt tas till om varden &r komplex eller sallan forekommande och om den kraver en viss
volym, multidisciplindr kompetens eller stora investeringar eller medfér hoga kostnader (se
7 kap. 5 § HSL).

Syftet med att koncentrera den hogspecialiserade varden nationellt &r att det ska leda till
okad kvalitet och sdkerhet for patienterna. En dkad samordning av specialiserade sjukvards-
insatser bor dven ge béttre forutsattningar for en jamlik vard i hela landet och ett mer effek-
tivt resursutnyttjande.

For varden innebar denna nivastrukturering en mojlighet att profilera sig inom olika omra-
den och bygga upp olika specialistcentra. Ett storre patientunderlag fér en hégspecialiserad
verksamhet skapar nddvandiga forutséttningar for att bedriva hdgkvalitativ forskning, ut-
bildning och rekrytera spetskompetens.

Socialstyrelsen samarbetar med landstingens struktur fér kunskapsstyrning och engagerar
profession och patientrepresentanter i arbetet med att definiera vilken vard som ska anses
vara av nationell karaktar.

Hansyn ska tas till hela vardkedjan. Riktlinjer, vardprogram, vardresultat och register-
data ska beaktas i definition av vardomraden och framtagande av kunskapsunderlag for
nationell hogspecialiserad vard.

Arbetsprocessen for att nivastrukturera varden bestar av atta steg:
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Steg 3 Steg 4

Remiss av Socialstyrelsen
underlaget och tar beslut om
konsekvens- vad och antal
analys utférare

Steg 1 Steg 2
NPO ger

Sakkunnig-
grupper tar
fram underlag

forslag pa
vardomraden
att genomlysa

Steg 8 Steg 7 Steg 6 Steg 5
Tillstanden Namnden tar Beredning av Landstingen
féljs upp och beslut om ansokningar ansoker om

utvarderas tillstand infor beslut tillstand

Representanterna i nationella programomradet (NPO) forvantas ha sérskilt god kunskap
inom sitt vardomrade for att kunna ge underlag till steg 1 i arbetsprocessen. NPO ansvarar
for uppgiften att ta fram forslag pa vardomraden som ska genomlysas samt att ge forslag pa
personer till de sakkunniggrupper som i steg 2 tar fram underlag for beslut om nationell
hogspecialiserad vard.

NPO ska inhdmta kunskapslaget nationellt och internationellt och darefter foresla omraden
som skulle kunna utgdra nationell hogspecialiserad vard. For att stodja arbetet med att ta
fram forslag pa omraden (t.ex. en diagnostisk metod, ett kirurgiskt ingrepp, en avancerad
medicinsk behandling, en rehabiliterande insats) vid ett visst halso- eller sjukdomstillstand
har Socialstyrelsen tagit fram kriterier som arbetet ska utga ifran.

Sakkunniggruppens huvuduppdrag ar att beskriva den del i vardkedjan som ar aktuell for
nationell hogspecialiserad vard samt rekommendera hur manga enheter denna vard bor
bedrivas pa. Sakkunniga ska ha ett nationellt perspektiv med patientens basta som framsta
malsattning.

Socialstyrelsen sammanstaller inkomna synpunkter pa sakkunniggruppernas underlag efter
att de har varit ute pa remiss och darefter tas ett slutgiltigt underlag fram. Underlagen lam-
nas over till de nationella programomradena for granskning. Malséttningen ar att det nation-
ella programomradet stéller sig bakom forslagen till nationell hogspecialiserad vard.

Slutligen beskriver propositionen att Socialstyrelsen beslutar vilka atgarder som ska niva-
struktureras samt antalet vardenheter i landet som far utfora atgarderna.

Namnden for nationell hogspecialiserad vard beslutar om vilket eller vilka landsting som
ska fa bedriva definierad vard pa nationell niva.
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Bilaga 1

Mall for indikatorer

Bakgrundsmatt

Under denna rubrik ingdr att tydliggora vilka patienter och behandlingar som tillstandet ror.
I de fall det &r rimligt/relevant bor information om foljande framga:

Antal patienter

Antal behandlingar

Fordelning pa man/kvinna

Aldersfordelning (i intervall eller i min, max, median, medel)

Vilken sjukvardsregion remitteras patienterna fran (uppdelat pa de 6 sjukvards-
regionerna)

Vardtid i antal dygn (min, max, median, medel)

Tillganglighet

Matt pa tillganglighet ligger till grund for uppféljning av att alla far tillgang till den nation-
ellt hogspecialiserade varden inom rimlig tid. Forslag pa matt som kan anvandas &r:

Andel patienter som behandlats/opererats inom X dygn/rekommenderad tid efter
diagnos (vid rekommenderad tid specificera vad hur detta definieras for olika pa-
tienter)

Andel patienter som besdker NHV enhet inom X dygn efter inkommen remiss
Annat matt som visar pa remittenternas formaga att remittera patienter i tid

Medicinska resultat

Tillgangliggorande av medicinska resultat ligger till grund for visualisering av de viktigaste
resultaten. Jamforelser av viktiga resultat mojliggor for malgrupperna att se hur tillstandsin-
nehavarna skiljer sig eller liknar varandra for att pa detta satt ge en grund for diskussion och
samverkan mellan NHV-enheter inom samma tillstand. Exempel pa medicinska resultat ar:

Andel komplikationer inom t.ex. 48h, 1 vecka eller 1 ar efter operation (specifi-
cera komplikationer i lista)

Andel oplanerade reoperationer inom t.ex. 1 manad efter operation (specificera
vilka typer av reoperationer i lista)

Overlevnad 1 manad eller 1 &r efter operation

Symptomfrihet efter 1 ar efter operation

ADL-formaga efter 1 ar efter operation
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Patientrapporterade resultat

Tillstdndsinnehavarna ansvarar for att formedla information fran patienter som genomgatt
nationellt hdgspecialiserade behandlingar till nya patienter. De patientrapporterade resul-
tatmatten bor ge en bild av kvaliteten pa varden sdsom hélsorelaterad livskvalitet fére och
efter behandling. Forslag pa patientrapporterade resultat &r:
e Andel patienter med forbattrad hélsa eller halsorelaterad livskvalitet efter be-
handling
e Andel patienter som anger att de ar néjda med varden vid NHV-enhet i patienten-
kat
| de fall dar patientrapporterade matt inte redan f6ljs kan processmatt anvandas for att sti-
mulera utveckling av patientrapporterade matt. Forslag pa patientrapporterade processmatt
ar:
o Andel patienter dar patientndjdhet foljs upp
o Andel patienter dar livskvalitet foljs upp

Overrapportering

For att folja upp att tillstdndsinnehavarna efterstravar en sammanhallen vardkedja bor nagot
av foljande matt foljs upp:

e Andelen vardtillfallen med 6verrapportering till ansvarig hemortslakare (genom
telefonsamtal, brev eller fysiskt mote) i samband med utskrivning fran NHV-
enheten

e Andelen patienter som medskickas en vardplan efter behandling
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