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Nationella kvalitetsregistret RaraSwed

Bakgrund

Sallsynta sjukdomar definieras som tillstand som férekommer hos farre an 1 pa 2000
personer. Trots att varje enskild diagnos ar ovanlig, finns det omkring 6 000-8 000 olika
idag kdnda sallsynta diagnoser. Det innebar att uppskattningsvis omkring en halv miljon
manniskor i Sverige lever med en saddan sjukdom. De flesta séallsynta diagnoser har en
medfodd genetisk bakgrund och debuterar tidigt i livet. Manga av tillstanden ar
komplexa, paverkar flera organsystem och kan ge upphov till en bred och varierande
symptombild. Sallsyntheten i sig innebar sarskilda utmaningar, bland annat att
diagnoserna inte alltid ar tydligt synliggjorda i patientjournaler, vilket forsvarar
mojligheten att ta fram tillforlitlig vardstatistik for uppfoljning och analys.

Varden av personer med séllsynta diagnoser kraver ofta samordning mellan flera
vardgivare samt samverkan med andra samhéllsaktorer, exempelvis kommunala
verksamheter sdsom skola, Forsdkringskassan och Arbetsférmedlingen. Bristande
kunskap och erfarenhet kring sallsynta halsotillstand kan leda till fordrojd eller felaktig
diagnostik. Detta leder ofta till ojamlik vard och en betydande paverkan pa livskvaliteten
for bade patienter och deras anhoriga.

Inledning

Nationellt kvalitetsregister for sallsynta diagnoser - RaraSwed ar under uppbyggnad och
bestar av moduler som successivt implementeras. Sedan hdosten 2023 ar den forsta
modulen om diagnostik i drift, och i borjan pa 2026 planeras en pilot i sydostra
sjukvardsregionen av modul 2 — patientrapporterad del. Malet &ar att RaraSwed ska
kunna fanga helheten och det som ar gemensamt for det sallsynta och darmed bidra

med kunskap for utveckling och forskning inom omradet.

Tanken med RaraSwed ar att stodja bade regionala och nationella forbattringsinsatser
samt att bidra till en mer jamlik vard oavsett var i landet patienten bor. Detta innebéar

bland annat arbete for en mer sammanhallen vard, behandling och omhandertagande.
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Modul 1. Diagnostisk
Syfte med den diagnostiska modulen ar att folja upp forekomst av sallsynta diagnoser

generellt och dven vilka diagnoser som ar representerade i befolkningen. Pa s& satt vill vi
kunna beskriva kohorten bade utifran ett nulages- och historiskt perspektiv over tid.

Mal
Att for sallsynta halsotillstand

e Faen dverblick 6ver forekomst relaterat till alder, kon och geografi.

e Bidratill kvalitetsforbattring inom diagnostik, sa att den blir mer jamstalld och
lika, oberoende av geografisk tillhdrighet.

e Stodja styrning och planering av vard.

e Folja upp indikatorer for utredningsperiod och metod.

e Utgora underlag for forbattringsarbete och forskning.

Modul 2. Patientrapporterad

Syfte ar att anvanda den kunskap som patienten har om sig sjalv, sin diagnos och
vardkontakter for att forbattra vard och omhandertagande for personer med séllsynta
halsotillstand. Med personcentrerat omhandertagande i fokus vill vi fa 6kad kunskap
om patientens perspektiv, upplevelser, preferenser och asikter for att battre kunna
forsta hur patienter paverkas genom livet av att leva med en sallsynt diagnos.

Mal
Genom att inhamta patientens perspektiv kring vard av sallsynta halsotillstand

e Erhalla en helhetsbild 6ver hur omhandertagandet ser ut.

e Identifiera utvecklingsomraden.

e Folja upp och utvardera kvalitetsindikatorer i det nationella vardférloppet for
sallsynta syndrom med komplexa vardbehov.

e Folja upp nationella kunskapsstod for att strukturerat kunna arbeta med
kvalitetsforbattringar.

e Komplettera och starka traditionella kvalitetsmatt.

e Skapaen mer personcentrerad och effektiv vardmiljo.
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Registerorganisationen

Som tidigare ar tecknades en ny 6verenskommelse mellan Registercentrum (RC) Syd
och det Nationella kvalitetsregistret RaraSwed.

Organisationsstruktur bestar av

e Region Skane som ar Centralt personuppgiftsansvarig (CPUA) myndighet och
har det yttersta ansvaret fér RaraSwed.

e RC Syd som ar den organisatoriska enhet som ar utsedd att forvalta och
tillhandahalla den databas dar registrets data lagras.

e Registerhallare och registerstyrgrupp som ansvarar for att registret utformas i
enlighet med nationella 6verenskommelsen och verksamheternas behov
samt foljer CPUA:s styrdokument.

Det praktiska jobbet kring utveckling, forvaltning och samordning sker med hjalp av
processledare och projektgrupp fran CSD Syd i nara samarbete med registerhallare,
styrgrupp, NPO, arbetsgrupper och RC.

Styrgrupp

Styrgruppen for RaraSwed bestar av representanter fran samtliga sex sjukvardsregioner
i Sverige. Sedan oktober 2025 finns en vakant plats for Vastra sjukvardsregionen. Arbete
pagar for att tillsatta en ny representant.

Registerhallare & Ordférande:

Marie Stenmark Askmalm - Sddra sjukvardsregionen

Ledamoéter:

Andreas Puschmann - Soédra sjukvardsregionen

Helen Drake - Vastra sjukvardsregionen (fram till september 2025)
Magnus Burstedt — Norra sjukvardsregionen

Valtteri Wirta — Sjukvardsregion Stockholm-Gotland

Cecilia Soussi Zander - Sjukvardsregion Mellansverige

Patrik S6derlund — Sydoéstra sjukvardsregionen

Adjungerade:

Sara Hansson - Sjukvardsregion Mellansverige
Rula Zain Lugman - Sjukvardsregion Stockholm-Gotland

Katarina Sandgren — Sédra sjukvardsregionen

Patientforetradare:

Birgitta Termander — Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Stephanie Juran — Riksforbundet Sallsynta diagnoser
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Utférda styrgruppsmoten
e 2025-01-30 (digitalt

e 2025-09-05 (digitalt
e 2025-03-07 (digitalt e 2025-10-03 (digitalt

( ) ( )

( ) ( )
e 2025-03-28 (digitalt) e 2025-11-07 (digitalt)
e 2025-05-08 (digitalt) e 2025-12-11 (digitalt)
e 2025-06-12 (digitalt)

Motesverksamhet

Under 2025 har styrgruppen genomfort nio moten. Alla mdten har skett digitalt och
pagatt ca en timme. Vi foljer en fast dagordning som skickas ut en vecka innan mote.
Processledaren haller i motet tillsammans med ordférande och presenterar manadens
resultat och aktuella fragor som ska foljas upp eller beslutas. Fran januari 2025 har
styrgruppen forstarkts med tva patientforetradare, vilket bidragit till 6kad
patientmedverkan och forbattrad forankring i vardverkligheten.

Parallellt har sju registermoten, plus tva ’oppet hus’ — sammankomster, hallits
tillsammans med registeradministratorer for RaraSwed. Syftet med dessa moten ar att
uppdatera vid forandringar och nyheter som beror registret samt att folja det operativa
arbetet med att registrera data. For att ytterligare starka den medicinska kompetensen
har en medicinsk radgivare tillsatts i gruppen. Denna bidrar till att sdkerstalla hog
kvaliteti diskussioner och beslut, samt framjar kunskapsoéverféring mellan

professioner.

Under aret har RaraSwed medverkat vid flera méten med Nationellt Programomrade
(NPO) Sallsynta sjukdomar, i syfte att uppratthalla en nara dialog kring
registerutveckling och fanga upp aterkoppling och forbattringsforslag. Vi har under aret
jobbat tattihop for att ta fram indikatorer kopplat till det nya vardforloppet for sallsynta
halsotillstand.

Darutover har ett flertal arbetsmoten hallits i olika konstellationer i syfte att forbereda
och ge underlag till NPO Sallsynta sjukdomar och registerstyrgrupp, beroende pa
fragestallning och sakfraga. Exempelvis har méten genomforts kring framtagning av
indikatorer till Varden i siffror, tekniska utvecklingsfragor i samverkan med RC Syd och

kvalitetsforbattring av befintliga variabler.
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Utvecklingsarbete

Varen 2025 har praglats av ett intensivt arbete med att fardigstélla och kvalitetssdkra

modul 2 i registret — ett formular for patientrapporterade data. Efter omfattande
aterkoppling fran styrgrupp, patientorganisationer och vardgivare éverlamnades den
slutliga versionen till RC Syd i maj for teknisk implementering. | detta arbete har flera
moten hallits dar formularlogistik, opt-out-hantering via 1177, informationsutskick,
automatisering av registrering samt struktur for kommande datainsamling diskuterats
for basta genomfdrande.

Nar 6verlamning sker av den patientrapporterade delen fran RC Syd till RaraSwed
styrgrupp kommer ett pilotprojekt att starta via Sydostra sjukvardsregionen. Ett flertal
utskick kommer att gbras via 1177 for att kunna utvardera och fortydliga formularet vid
behov. Overlamning ar planerad till januari 2026. Vision &r att i slutet pa kvartal 1 2026

kunna starta utskick av formularen nationellt.

Kvalitetsarbete och forskning

En vetenskaplig artikel, “Extracting Homogenous Data from Heterogenous Diseases:
RaraSwed - A National Quality Registry for Strengthening the Swedish Health System”
har forfattats och ar under refereegranskning. Forfragningar har aven inkommit kring
registeruttag for kvalitetsférbattring och vardutveckling. Onskemal om att fa ut
antalsberakning infor klinisk forskning har ocksa inkommit, vilket vi ser positivt pa for

framtiden.

Kvalitetsregister & CPUA-myndighet

Under aret har stora forandringar skett inom kvalitetsregisteromradet, framst kopplat till
omstrukturering av CPUA. Antalet CPUA-myndigheter minskar fran tolv till sex, en per
sjukvardsregion. Denna omstéallning har medfort att vissa utvecklingsinsatser, bland
annat arbetet med var nya patientrapporterade modul, har tagit langre tid &n planerat.
Samarbetet med var CPUA-myndighet, Region Skane, har dock fungerat mycket val. Vi
har haft en ndra och konstruktiv dialog med den delegerade CPUA-funktionen vid RC
Syd, och ser fram emot att fortsatta det goda samarbetet framover.
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Forvaltningsarbete

Inom projektgruppen for registret har forbattringsarbete genomforts, bland annat
genom uppdatering av manualen (version 2.1), revidering av variabellistan och
utveckling av en nationell administrativ webbplats for publicering av interna dokument.
Tack vare den medicinska radgivarens deltagande har fragor fran administratorer
kunnat hanteras mer effektivt och besvaras under pagadende moten.

Under aret har vi kunnat félja en markant 6kning av registreringar, vilket har bidragit till
en fordjupad insyn och 0kad forstaelse for vara variabler. Denna utveckling har
moijliggjort systematiska utvarderingar och forbattringsatgarder, bland annat genom att
fortydliga variabeldefinitioner och justera vissa svarsalternativ for att 6ka precision och
anvandbarhet.

En uppdatering av ORPHA-koder har genomforts i enlighet med den arliga publiceringen
fran www.orpha.net. Fortsatt arbete sker ldpande med var webbsida for RaraSwed pa

www.csdsamverkan.se. Under aret har vi aven publicerat lattillganglig information om
registret samtriktlinjer och rutiner for ett rattssakert och korrekt forfarande vid
registerutdrag for forskningsandamal eller vardutveckling.

Indikatorer och uppfoljning

| samarbete med NPO Sallsynta sjukdomar har fem indikatorer, baserade pa
patientformuléret, tagits fram utifran Vardfoérlopp for sallsynta sjukdomar med
komplexa vardbehov till Varden i siffror. Dessa indikatorer &r nu publicerade i
kvalitetsindikatorkatalogen. Indikatorerna kommer att ge mdjlighet att skapa en
uppfoljningsrapport som gar i linje med vardforloppet. Dartill har tre indikatorer fran den
befintliga diagnostiska modulen publicerats pa samma plattform. Pa s& satt kan
utvecklingen foljas. Aven férbattrad datahantering har skett pa var egen webbsida. Man

kan nu i realtid folja tre indikatorer for registrering av data.

Kommunikation och samverkan

For att ka kdnnedom om och transparens kring registret har flera informationsinsatser
genomforts. En beskrivning av RaraSwed har publicerats pa Socialstyrelsens webbplats
under sektionen for sallsynta diagnoser. Registret har aven synliggjorts internationellt

via ORPHA.net, dar det listas under tillh6rande diagnoser.
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http://www.orpha.net/
http://www.csdsamverkan.se/

RaraSwed har dven presenterats i externa sammanhang for att sprida kunskap och

etablera nya samarbeten; bland annat vid nordiskt mote arrangerat av Mun-H-Center,
Genetikdagarna 2025 och Barnveckan i Uppsala under varen.

Framtida utveckling

Under hosten har dialoger inletts med IT-leverantérer vid RC Syd och extern konsult,
med syfte att skapa hallbara och effektiva integrationslésningar mellan olika databaser.
Malet ar att mojliggdra automatisk datadverforing till registerplattformen. Arbete pagar
inom respektive sjukvardsregion for att hitta och utreda potentiella tekniska losningar.
En omfattande uppdatering genomfors med hjalp av Socialstyrelsens publicerade lista
over vardenheter och kliniker. Detta arbete kommer att underlatta precision i

registrering av data.
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Resultat och analys

Sedan starten av registret hosten 2023 fram tills slutet pa december 2025 har 4927
personer registrerats. Det har varit olika forutsattningar for implementering i de olika
sjukvardsregionerna vilket vi fortfarande kan se idag (bild. Diagram.1).

Ett stadigt okat inflode i registret ses under 2025 fram tills 30 november, med
registrering av 2822 personer. Detta i jamforelse med hela 2024 da det registrerades
1579 personer. Kénsfordelning i registret ar jamnt férdelat med 51,5% kvinnor och
48,5% man. (bild. Diagram 2.)

Diagram 1.

Syddstra sjukvardsreginen
Sodra sjukvardsregionen
Sjukvardsregione mellansverige
Véstra sjukvardsregion

Norra sjukvardsregionen

Stockholms sjukvardsregion

o
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m Antal registrerade patienter per sjukvardsregion fram till 2025-12-29

Diagram 2.

Konsfordelning i RaraSwed fram till 2025-12-29

Riket
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Varden i siffror

Vi har tre indikatorer som man idag kan folja pa varden i siffror (fran kvartal 1 2023).
Indikatorerna baseras pa data fran den diagnostiska modulen. Preliminara siffror
presenteras. For att kunna dra tillforlitliga slutsatser behdvs en storre mangd data.
Senaste uppdatering av statistik skedde under sommaren 2025. Da majoriteten av
registreringar sker ca 6 manader efter slutrapportering fran klinisk genetik finns annu
inte kompletta uppgifter for ar 2025.

Att tdnka pa vid tolkning

| dagslaget har majoriteten av de personer som ar registrerade en pavisad genetisk
awvikelse forenlig med ett sallsynt halsotillstand. Data hamtas fran olika
sjukvardsregioners kliniska genetiska enheter i Sverige. Eftersom registret endast
funnits i knappt tva ar finns skillnader mellan olika sjukvardsregioner i hur ldngt man har
kommit med att kunna inhdmta data och utveckla en process for registrering. Detta i sig
paverkar hur man valt att samla in data och paborja registrering. For en del
sjukvardsregioner har det varit enklare att starta registrering av historiska data (tidigare
an 2023, vilket da inte kommer presenteras i varden i siffror). Utvardering av data
paverkas ocksa av hur langt tillbaka i tiden man kunnat fa tillgang till analys- och
utredningssvar. Utifran hur insamling av historiska data kunnat utforas paverkas
representation av olika diagnoser.

Tabell 1. nedan visar personer under 18 ar med sallsynt halsotillstand i riket

Matperiod Varde (%) Konfidensintervall Taljare Namnare
Q12023 58,1% 44.8 -70.5 36 62
Q22023 54% 44.3 - 63.6 60 111
Q32023 52,9% 44.7 -61.1 81 153

Q4 2023 52,3% 44.1 -60.4 81 155
Q12024 50,2% 43.2-57.3 104 207
Q22024 46,9% 40.5-53.4 115 245
Q32024 47,4% 41.1-53.8 120 253

Q4 2024 46,2% 37.7-54.7 66 143

Tabell 1: Vardet presenteras i procent och beskriver andel som &r under 18 ar med genetiskt
bekraftat sallsynt halsotillstand (klassificerade som patogen klass 5 eller sannolikt patogen klass 4,
enligt ACMG). Taljare: Antal personer under 18 ar som ar registrerade i RaraSwed med genetiskt
bekraftat sallsynt halsotillstdnd. Namnare: Totalt antal personer (alla dldrar) som &r registrerade i

RaraSwed med genetiskt bekraftat sallsynt halsotillstdnd under angiven tidsperiod.
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| diagram 3 nedan illustreras antal unika ORPHA-koder registrerade i RaraSwed.

ORPHA-koder (https://www.orpha.net/en/disease), ar ett europeiskt kodverk for
sallsynta diagnoser. Varje diagnos har sin specifika kod i systemet. Definitionen av vad
som anses vara ett sallsynt halsotillstand, i Sverige som i resten av Europa, ar att det
forekommer hos farre an 5 av 10 000 personer. Indikatorn visar antal unika ORPHA-
koder for personer med sallsynt diagnos som har registrerats i RaraSwed over tid.

Pa sikt kommer vi att alltmer detaljerat kunna redovisa hur manga personer med
sallsynta halsotillstand som finns i Sverige inom de olika diagnosgrupperna.

Diagram 3

Antal unika ORPHA koder
450
400
350
300
250
200
150
100

50

Q1-2023 Q2 Q3 Q4 Q1-2024 Q2 Q3 Q4

=@=Antal unika ORPHA koder

Diagram 3: resultatet illustrera unika ORPHA-koder som har registrerats i RaraSwed fran kvartal 1
2023 - kvartal 4 2024. Statistiken presenteras utifrdn en ackumulerad kurva for att visa den vaxande
inflodet av sallsynta diagnoser 6ver tid i registret.
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Sammanfattning

Under 2025 har RaraSwed fortsatt att utvecklas mot malet att bli ett nationellt
kvalitetsregister som stodjer en mer jamlik och personcentrerad vard for personer med
séllsynta halsotillstand.

Den storsta milstolpen under aret har varit att fardigstalla modul 2 —den
patientrapporterade delen. Inom kort kommer en pilot att lanseras. Modulen
representerar ett viktigt steg mot att ta vara pa patientens kunskap i kvalitetsarbete for
att skapa en mer heltadckande bild av varden, bade ur professionens och patientens
perspektiv. Parallellt har forbattringsarbete pagatt inom datahantering,
indikatorutveckling och forvaltningsrutiner. Transparens, inkludering och férankring har
resulterat i okad effektivitet och kvalité.

Styrgruppen har under aret forstarkts med nya kompetenser, inklusive
patientforetradare. Medicinsk radgivare som deltar i moten for registeradministratorer
bidrar till 6kad kunskap vilket i sin tur ger 6kad effektivitet och ytterligare battre kvalitet
pa registerdata. Antalet registrerade personer har fortsatt att 6ka stadigt, vilket visar att
registret nu borjar fa genomslag i verksamheterna. Samverkan med NPO Sallsynta
sjukdomar har varit central for att utveckla gemensamma indikatorer kopplade till
nationellt vardforlopp, och for att sakerstalla att registret bidrar till bade klinisk
forbattring och forskning. Arbetet har praglats av bade framsteg och strukturella
forandringar inom kvalitetsregisteromradet. Trots vissa forseningar till foljd av
omstrukturering av CPUA-myndigheter har samarbetet med Region Skane, som ar var

CPUA, fungerat val och bidragit till en stabil utvecklingsmiljo for registret.

Infor 2026 ligger fokus pa att implementera patientmodulen nationellt. Fortsatt arbete
pagar, for att hitta mojliga tekniska och effektiva ldsningar, for automatiserad
datadverforing mellan vardens system och RaraSwed. Detta forvantas minska manuellt
arbete, forbattra datakvaliteten och ge snabbare aterkoppling till verksamheterna.
Dessutom kommer fortsatta satsningar pa kommunikation och anvandarstod bidra till

okad kdnnedom om registret och en starkare nationell férankring.

Sammantaget har 2025 varit framgangsrikt for RaraSwed bade tekniskt och operativt.
Registret har nationellt blivit mer kdnt och &r nu ett begrepp bade inom varden och for

personer som lever med sallsynta halsotillstdnd och deras anhoriga.

Med de framsteg som gjorts under aret star RaraSwed val rustat infor 2026 — ett ar som
forvantas praglas av nationell utrullning av patientrapporterad del, 6kad anvandning och
fordjupad analys, till gagn for samtliga med intresse inom omradet sallsynta sjukdomar.

saval patienter, anhoriga, varden och forskningen.
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RaraSwed &r resultat av mangas gemensamma arbete. Vi 6nskar darfor framfora vart

varma tack till alla som bidragit till RaraSwed - Alla deltagare i RaraSwed, styrgruppen
for RaraSwed, Nationella programomradet sallsynta sjukdomar, Registercentrum Syd
och alla registeradministratorer. — Tack for allt arbete och for mycket gott samarbete!

Marie Stenmark Askmalm Dan Hellstrom

Registerhallare Verksamhetsutvecklare/Processledare

Datum: 2025-12-30
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