SYLLSYNTA
DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN

Riksforbundet Sallsynta diagnoser - medlemsundersokning hosten 2021

Riksférbundet Sallsynta diagnoser arbetar for nationell samordning av varden for séllsynta halsotillstand.
Tack for att du tar dig tid att svara pa denna undersékning da det ar till stor nytta i vart paverkansarbete.

| &r har &ven foljande aktérer bidragit med fragor till var undersokning: Agrenska, Centrum for Sallsynta
Diagnoser i Samverkan, Myndigheten for vard- och omsorgsanalys, Statens beredning fér medicinsk och
social utvardering (SBU), Tandvards- och Lakemedelsférmansverket (TLV), Kompetenscenter for
sallsynta odontologiska tillstand och de forskande lakemedelsféretagen (Lif).

Svaren samlas in helt anonymt och ingen kommer kunna se vem som svarade vad. Resultaten
analyseras pa gruppniva av oss pa Riksforbundet tilsammans med undersokningsféretaget Stoswe och
kommer att férmedlas till vdra samarbetspartners.

Formularet ar omfattande och det kommer uppskattningsvis att ta mellan 30 och 60 minuter beroende pa
hur manga fritextsvar du valjer att fylla i. | fritextsvar kan du skriva upp till 360 tecken. Du behdver inte
svara pa alla fragor pa en gang utan det gar bra att avbryta svarandet, spara dina svar och fortsatt vid
senare tillfalle.

Ar du som fyller i enkaten yngre an 16 ar behdver du gora det tillsammans med en vuxen person.

Har du fragor eller funderingar hor garna av dig till info@sallsyntadiagnoser.se.

Sa fyller du i enkéaten:

Svara pa fragorna genom att markera nagot eller nagra av alternativen. Flera fragor ar 6ppna sa du kan
kommentera med egen text.

Nar du ar klar pa en sida klickar du pa "Nasta" langst ner till hoger for att ga vidare till nasta sida.
Det gar att backa i undersdkningen genom att klicka pa "Féregaende" langst ner till vanster. Du kan aven
fortsatta att svara pa undersékningen vid senare tillfalle genom att klicka pa "Spara och fortsatt senare"

nere till vanster och darefter fdlja instruktionerna.

Nar du fyllt i hela enkaten avslutar du genom att trycka pa "Skicka" langst ner till hdger pa sidan.

1. Lever du sjilv med ett sallsynt halsotillstand, eller ar du narstaende med
en eller flera personer som lever med sallsynta halsotillstand?

Om du ar bade och, behoéver du bestamma dig nedan om du vill fylla i



enkaten for dig sjalv eller en av dina narstaende. Det ar viktigt att du svarar
pa alla fragor i hela enkédten fran samma utgangspunkt, som en och samma
person.

Jag ar narstaende till en eller flera personer som lever med ett sallsynt halsotillstadnd
Jag lever sjalv med ett sallsynt halsotillstand

Jag lever sjalv med ett sallsynt halsotillstand och som narstaende till en eller flera personer och
jag fyller i enkaten for mig sjalv

Jag lever sjalv med ett sallsynt halsotillstand och som narstaende till en eller flera personer och
jag fyller i enkaten for en av mina narstaende

Vill inte ange

2. Min relation till personen som lever med ett sallsynt halsotillstand ar att
jag ar:

Syskon

Foralder

Barn

Partner

Annan slakt

Annan narstaende

Annat, namligen

Vill inte ange

3. Du som ar narstaende ar
Kvinna
Man
Annat

Vill inte ange



4. Du som ar narstaende, hur gammal ar du?
Yngre an 18 ar
19-24 ar
25-34 ar
35-44 ar
45-54 &r
55-64 ar
65-74 ar
75 ar eller aldre

Foredrar att inte ange alder

5. Vilken utbildningsniva har du som ar narstaende?
Grundskola
Grundsarskola
Gymnasieskola
Gymnasiesarskola
Universitet/hdgskola
Annan utbildning

Vill inte ange



6. Du som ar narstaende, i vilket land ar du fodd?
Sverige
Ovriga Norden
Ovriga Europa inklusive Ryssland och Turkiet
Ovriga varlden

Vill inte ange

7. | vilken omfattning arbetar eller studerar du som ar narstaende?
100%
75%
50%
25%
Ingen anstallning och studerar inte
Vilil inte ange

Annat

8. Arbetar eller studerar du som ar narstaende i mindre utstrackning an
100% pa grund av det sallsynta halsotillstandet?

Ja. Fortydliga vid behov
Nej
Kanske

Vill inte ange

Alla fragor som fdljer nedan ber vi dig besvara ur perspektivet av den som lever med ett sallsynt
halsotillstand. Ar du narstaende och har fler &n en narstdende med sallsynt halsotillstand
bestam dig for en person.



Fragorna nedan handlar om bakgrunden fér personen som lever med det séllsynta
halsotillstandet.

9. Vilket kon har du/din narstaende som lever med ett sallsynt
hélsotillstand?

Kvinna
Man
Annat

Vill inte ange

10. Hur gammal ar du/din narstaende med ett sallsynt halsotillstand?
6 ar eller yngre
7-11 ar
12-18 &r
19-24 ar
25-34 ar
35-44 ar
45-54 ar
55-64 ar
75 ar eller aldre
Foredrar att inte ange alder

65-74 ar

11. Vilken ar din/din narstaendes hogsta utbildningsniva?
Gar i forskola/grundskola
Grundskola
Grundsarskola

Gymnasieskola



Gymnasiesarskola
Universitet/hdgskola
Vill inte ange

Annan utbildning

12. | vilket land ar du/din narstaende som lever med ett sallsynt
hélsotillstand fodd?

Sverige

Ovriga Norden

Ovriga Europa inklusvie Ryssland och Turkiet
Ovriga varlden

Vill inte ange

13. Vilken region bor du/din narstaende i? Vi staller denna fraga for att
kunna jamfora olika regioner men du forblir anonym.

Landstinget Sérmland
Region Blekinge
Region Dalarna
Region Gotland
Region Gavleborg
Region Halland
Region Jamtland Harjedalen
Region J6nkdping
Region Kalmar lan
Region Kronoberg
Region Norrbotten

Region Skane



Region Stockholm

Region Uppsala

Region Varmland

Region Vasterbotten
Region Vasternorrland
Region Vastmanland
Region Orebro 1an

Region Ostergétland
Vastra Gotalandsregionen
Utomlands

Vill inte ange

Fragorna nedan handlar om det séllsynta halsotillstandet och diagnosen.

14. Har du/din narstaende med det séllsynta halsotillstandet en eller flera
faststallda, sallsynta diagnoser?

Ja, en eller flera sallsynta diagnoser som star med i min patientjournal

Ja, en eller flera sallsynta diagnoser men inte alla star med i min patientjournal
Ja, en eller flera sallsynta diagnoser men ingen star med i min patientjournal
Nej, jag lever med ett sallsynt halsotillstdnd men har ingen faststalld diagnos
Vet inte

Vill inte ange

15. Vilken eller vilka diagnoser har du/din narstaende? Ange nedan. Du kan
valja flera svarsalternativ.

Angelmans syndrom
Alstréms syndrom

Atypiskt hemolytiskt uremiskt syndrom (aHUS)



Aicardis syndrom

Aorta Dissektion

Akromegali

Anonymous

Artrogryposis Multiplex Congenita (AMC)
Alstréms syndrom

Addisons sjukdom (Morbus Addison)
Aniridi

Aperts syndrom

Alports syndrom

BIH Pseudotumor cerebri: PTC
Bethlems sjukdom LGMD-typ 5
Beckwith-Wiedemanns syndrom
Curry-Jones Syndrom

Cavernoma, Kavernom, Kaverndst Angiom/Malformation
Costellos syndrom

CAP Myopati

Coffin-Lowrys syndrom

Cornelia de Langes syndrom
Capillary leak syndrom

Cushings syndrom

CATCH 22/22g11-deletionssyndrom
Congenital adrenal hyperplasia (CAH)
Dystoni

DIDMOAD

Dandy-Walkers syndrom

Dravets syndrom

Dysmeli



Erytromelalgi

Ehlers-Danlos syndrom (EDS)
Ektodermal Dysplasi (ED)
Epidermolysis Bullosa (EB)

Feingold syndrom

Familjar amyloidos med polyneuropati — skelleftesjukan
Fabrys sjukdom

Feokromocytom

Fibrodysplasia Ossificans Progressiva (FOP)
Fragile-X-syndromet (FRAXA)
Friedreichs ataxi

Freeman-Sheldon syndrom
Galaktosemi

Huntingtons sjukdom

Hereditara multipla osteokondrom
Heterotaxi syndrom (Isomerism)
Hyperkalemisk periodisk paralys
Hyperexplexia

Herpes simplexencefalit
Hypoparathyroidism

Hypofysinsufficiens

Hereditar spastisk parapares (HSP)
Hemparenteral nutrition (HPN)

IIH Benign intracranial hypertension
Idiopatisk Intrakraniell hypertension (II1H)
Infantil Tay Sachs

Indolent systemisk mastocytos

Iktyos



Kongenitala muskeldystrofier

Klippel Feils syndrom

Kausalgi

Kraniofaryngiom

Kallmans syndrom

Kennedys sjukdom

Kraniofaciala missbildningar

Klinefelters syndrom

Lymfédem

Loeys-Dietz syndrom (LDS)

Lymphoedema congenital

Linjar Sklerodermi

Lymfangioleiomyomatos (LAM)
Laurence-Moon-Bardet-Biedls syndrom (LMBB)
Lebers hereditara optikusneuropati (LHON)
Leukodystrofi (MLD)

Morbus Osler (HHT)

Makrofagisk Myofacit (MMF)

Marshall Smith Syndrome (MSS)

Multipel epifysar (epifyseal) dysplasi (MED)
Mitokondriella sjukdomar
Mastcellssjukdomar

Milroys sjukdom (Lymfédem)

Marfans syndrom

Morbus Gaucher

Mucopolysackaridos sjukdom (MPS)
Mdbius syndrom

Mc Ardles sjukdom



Multipel System Atrofi (MSA)
Neuromyelitis Optica (NMO)
Nefrogen diabetes insipidus
Noonans syndrom

Neurofibromatos (NF), typ 1 och 2
Osteogenesis imperfecta (Ol)
Odiagnostiserade hjarnsjukdomar
PBC — Primar biliar cholangit
Pitt-Hopkins syndrom (PTHS)
Parry-Romberg syndrom

Primart hereditart lymfédem typ 1
Pontine tegmental cap dysplasia (PTCD)
PKU (Follings sjukdom)
Prader-Willis syndrom (PWS)
Paroxysmal nokturn hemoglobinuri (PNH)
Perisylvart syndrom (BPP, CBPS)
Polands syndrom

Porfyrisjukdom

Primart antifosfolipidsyndrom (APS)
Retts syndrom

Septo-optisk dysplasi

Spinal muskelatrofi typ 2 (SMA II)
Spinal Muskelatrofi typ 3 (SMA III)
Silver-Russels syndrom
Spinocerebellar ataxia (SCA)
Smith-Magenis Syndrom
Syringomyeli

Spielmeyer-Vogts sjukdom



16.

17. Hur lang tid tog det att fa den sallsynta diagnosen fran att forsta kontakt

Sotos syndrom

Sturge Weber syndrom

Transversell myelit/idiopatisk myelit (TM)
Trombotisk trombocytopen Purpura (TTP)
TAR-syndromet

Tuberés Skleros Complex (TSC)
Turners syndrom (TS)
VACTERL-associationen

Wilsons sjukdom

Williams syndrom

Wolfram syndrom (DIDMOAD)

XLH

Vill inte ange

Annan, namligen

Nar faststalldes den sallsynta diagnosen?
Under graviditeten

Vid fédseln

Under barnaaren

Under tonarstiden

Som vuxen

Vet inte

Vill inte ange

Annat namligen

togs med varden?



Mindre an 6 manader
7-11 manader

1-2 ar

3-4 ar

4-10 ar

Mer &n 10 ar

Vet inte

Vill inte ange

Annat

18. Ar det sillsynta hilsotillstandet du/din nirstaende lever med ett
syndrom, dvs. att det kan ha effekt pa mer an ett organsystem?

Ja

Nej

Vet inte

Vill inte ange

Ej relevant

19. Ar du du/din nirstaende medlem i en diagnosforening eller ingar du i
Riksforbundet Sallsynta diagnosers fria grupp (for medlemmar som saknar
diagnosforening)?

Medlem i diagnosférening
Medlem i fria gruppen

Ej medlem i en diagnosférening
Vet inte

Annat



Fragorna nedan handlar om din/din narstaendes halsa.

20. Hur skulle du uppskatta din/din narstaendes hélsa?

God halsa [0 ~ Dalig halsa
1 10

21. Om du inte uppskattar din/din narstaendes halsa som god, ange garna
varfor nedan.

500 tecken kvar

22. Vad ar viktigast for dig/din narstaende for att kunna ha en god hélsa?

500 tecken kvar

23. Nar du/din narstaende har haft behov av lakarvard eller annan sjukvard,;
anser du/din narstaende att du har fatt det?

() Ja, alltid

() Ja, oftast
O Nej, enstaka ganger har jag inte fatt Iakarvard eller annan sjukvard vid behov

O Nej, det ar regelbundet att jag inte far lakarvard eller annan sjukvard vid behov

O Vet inte

() Villinte svara pa fragan



24. Vad tror du ar orsaken till att du/din narstaende inte har fatt lakarvard
eller annan sjukvard nar du/hen haft behov av det?

500 tecken kvar

Fragorna nedan handlar om genetisk testning.

25. Har du/din narstaende blivit tillfragad att gora en genetisk testning for
det sillsynta halsotillstandet?

Ja
Nej
Vet inte

Vill inte ange

26. Har du/din narstaende genomgatt en genetisk testning for det sallsynta
hélsotillstandet?

Ja
Nej
Vet inte

Vill inte ange

27. Hade du/din narstaende velat gora en genetisk testning for det sallsynta
halsotillstandet?

Ja
Nej

Vet inte



Vill inte ange

28. Resulterade det genetiska testet i en eller flera sallsynta diagnoser?
Ja
Nej
Vet inte

Vill inte ange

29. Upplever du/din narstaende att bemé6tandet och handlaggning inom
varden, relaterat till det sallsynta tillstandet, har forandrats sedan diagnosen
stalldes?

Ja. (Ge garna exempel)
Nej
Vet inte

Vill inte ange

30. Upplever du att du/din narstaende fick tillracklig information infor den
genetiska testningen, sa kallad genetisk vagledning?

Ja
Nej
Vet inte

Vill inte ange

31. Av vem fick du/din narstaende information/genetisk vagledning infor den
genetiska testningen? Du kan kryssa i flera svarsalternativ.

Lakare inom primarvarden



Sjukskoterska inom primarvarden

Lakare inom specialistvard

Sjukskoterska inom specialistvard

Lakare inom klinisk genetik

Sjukskoterska/genetisk vagledare inom klinisk genetik
Ingen har informerat mig infér den genetiska testningen
Vill inte ange

Vet inte

Annan

32. Upplever du att du/din narstaende fick bra information/genetisk
vagledning kring resultatet efter den genetiska testningen?

Ja
Nej
Vet inte

Vill inte ange

33. Av vem fick du information/genetisk vagledning kring resultatet efter den
genetiska testningen? Du kan valja flera svarsalternativ.

Lakare inom primarvarden

Sjukskoterska inom primarvarden

Lakare inom specialistvard

Sjukskoterska inom specialistvard

Lakare inom Kklinisk genetik

Sjukskdterska/genetisk vagledare inom klinisk genetik

Jag har enbart fatt resultat, ej genetisk vagledning efter den genetiska testningen

Vet inte



Vill inte ange

Annan

Nedan foljer fragor som ror det vardagliga livet. Du som ar narstaende kom ihag att besvara
fragorna ur perspektivet av den som lever med ett sallsynt halsotillstand.

34. Hur paverkar ditt/din narstaendes sallsynta halsotillstand vardagen?
Dina fritextsvar kommer oavkortat formedlas till myndigheten SBU (statens
beredning for medicinsk och social utvardering).

500 tecken kvar

35. Uppskatta hur mycket tid du/din narstaende lagger ner i genomsnitt per
vecka pa vard och administration av det séllsynta halsotillstandet (tex
egenvard, kontakter med sjukvard, myndigheter, samhallsservice, med
mera)

0-1 tim

2-5 tim

6-10 tim
11-20 tim
Mer an 21 tim
Vet inte

Inte relevant

Vill inte ange

36. | vilken omfattning kan du/din narstaende med ett sallsynt hélsotillstand
arbeta, ga till forskola, skola eller annan sysselsattning?



100%

75%

50%

25%

Ingen forskola, skola eller annan sysselsattning
Vet inte

Vill inte ange

37. Arbetar/studerar du/din narstaende i mindre utstrackning an 100% pa
grund av det séllsynta hélsotillstandet?

Ja, fortydliga vid behov
Nej
Vet inte

Vill inte ange

38. Vilken sysselsattning har du/din narstaende?
Skola omfattar alla stadier i grundskola, gymnasium och
hogskola/universitet

Forskola

Skola

Annan utbildning
Arbete

Annan sysselsattning
Ingen sysselsattning
Vet inte

Vill inte ange



39. Upplever du/din narstaende att arbetsgivaren/skolpersonal (eller
liknande) har kunskap om det sillsynta halsotillstandet, symtomen och hur
arbetslivet, skolvardagen eller liknande paverkas?

Ja
Nej. Vad saknar du ?
Vet inte

Vill inte ange

40. Har du/din narstaende motts av forstaelse pa arbetsplatsen/skolan (eller
liknande) for de utmaningar du/hen har utifran din/sin diagnos?

Ja
Nej. Vad saknar du?
Vet inte

Vill inte ange

41. Har du/din narstaende fatt det stod och de anpassningar pa
arbetsplatsen/skolan (eller liknande) som du/hen eventuellt har behov av?

Ja
Nej. Vad saknar du?
Vet inte

Vill inte ange

Fragorna nedan handlar om din/din narstaendes kontakt med viktiga samhallsfunktioner.

42. Ar du/din nirstaende i kontakt med andra samhaillsfunktioner som
du/hen upplever saknar kunskap om det sallsynta halsotillstandet och som
inte erbjuder det stod och de anpassningar du/din narstaende eventuellt har
behov av?

Forsakringskassan



Arbetsférmedlingen

Annan, namligen:

Nej, jag har ingen kontakt med andra samhallsfunktioner

Jag har kontakt med andra samhallsfunktioner men upplever att det fungerar bra
Vet inte

Vill inte ange

43. Upplever du/din narstaende att samhallsfunktioner utanfor varden har
forandrat sitt bemotande gentemot dig/din narstaende over tid, om du/hen
tittar tillbaka tio ar?

Ja, bemétandet har forbattrats (ge garna exempel pa
forbattring)

Ja, bemétandet har forsamrats (ge garna exempel pa
forsamring)

Nej
Vet inte
Inte relevant

Vill inte ange

44. Tycker du att det stod som ges till syskon ar tillrackligt?
Ja
Nej. (Vad tycker du skulle behdvas?)
Vet inte
Vill inte ange

Inte relevant

Fragorna nedan kommer handla om din/din narstaendes aldrande.

45. Anser du/din narstaende att det finns tillracklig kunskap om hur livet



med det sallsynta hélsotillstandet kommer se ut nar du/din narstaende blir
aldre?

Ja Nej Vet inte Vill inte ange Ej relevant
Hos dig/din narstaende

Hos dina/dina narstaendes
vardkontakter

Hos de samhallsfunktioner utanfor
varden som du/din narstaende ar i
kontakt med?

46. Tycker du att det finns tillrackligt med hjalp och stod fran vard och
samhalisfunktioner nar du/din narstaende blir aldre?

Ja

Nej. (Vad saknar du?)
Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

Fragorna nedan handlar om hélso- och sjukvard.

47. Har du/din narstaende nagon gang under de senaste 6 manaderna
besokt halso- och sjukvarden?

Ja, fler
Ja,1 Ja, 2-3 an3 Vet Inte
Nej gang ganger ganger inte relevant

Primarvard fysiskt

Primarvard digitalt (kry, doktor24, ...)
Specialistvard

Sjukhus

Habilitering

Rehabilitering



Ja, fler
Ja,1 Ja, 2-3 an 3 Vet Inte
Nej gang ganger ganger inte relevant

Annat (specificera nedan)

48. Hur stor del av din/din narstaendes vard bedomer du sker i
primarvarden? Dvs. pa en vardcentral/hdlsocentral.

Mer an halften av varden
Mindre an halften av varden
Blandat

Vet inte, tveksam

Vill inte ange

Inte relevant

49. Ange hur stort fortroende du/din narstaende har for:

Mycket Ganska Varken Ganska Mycket Inte Vet Inte
stort stort eller litet litet alls inte relevant

Halso- och sjukvarden

Personalen inom halso- och
sjukvarden

Sjukhusen
Personalen pa sjukhusen
Halso-/vardcentraler

Personalen hos halso-/vardcentraler

50. Upplever du/din narstaende att kunskapsnivan inom varden ar tillracklig
for att ge ratt behandling/uppfoljning av det séallsynta halsotillstandet? (Tank
pa de senaste tva aren)



Ja

Nej

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

51. Ange hur vél du/din narstaende instaimmer med nedan pastaende:

Tar Vill
Instammer Instammer Varken delvis Tar helt Vet inte Inte
helt delvis eller avstand avstand inte ange relevant

Jag/min narstaende har
tillgang till den halso- och
sjukvard jag/hen behover.

Upplever du/din narstaende
att du/hen nagon gang blivit
nekad vard pga ditt/sitt
sallsynta halsotillstand? (tex
inte blivit mottagen av en
akutmottagning, inte fatt
behandling fér halsont eller
annan vanlig &komma)

52. | vilken utstrackning upplever du/din narstaende att:

Vill
I mycket 1hég Ilag Inte Vetinte, inte Inte
hoggrad grad grad alls tveksam ange relevant

Varden uppmuntrar till
prevention/férebyggande av god halsa?

53. Har du/din narstaende fatt en individuell vardplan, dar mal och tidsplan
for behandlingar beskrivs?

Ja, skriftlig

Ja, muntlig



Nej, varken skriftlig eller muntlig

Vet inte vad en individuell vardplan ar
Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

54. Har du/din narstaende tillgang till habilitering?
Ja
Nej jag/hen behdver inte
Nej, men jag/hen anser att jag/hen har behov av det
Vet inte, tveksam
Vill inte ange

Inte relevant

55. Saknar du/din narstaende information om ditt/din narstaendes sallsynta
halsotillstand?

Ja. (Ge garna exempel pa vilken information du/hen
saknar)

Nej
Vet inte
Vill inte ange

Inte relevant

Fragorna nedan handlar om din/dina narstaendes vardméten

Vi ber dig besvara i vilken grad du instdmmer i féljande pastaenden utifran tva tidsperspektiv.
Forst utgar du fran hur du generellt upplever dina kontakter i varden. Sedan utgar du fran hur
du upplevt varden under covid-19.

56. | vilken utstrackning upplever du att foljande uttalanden stammer for dig



som lever med ett sallsynt hélsotillstand eller din narstaende generellt:

I mycket lhég 1ldg Inte  Tveksam, Inte
hdg grad grad grad alls vet ej relevant

Att det ar latt att fa traffa vardpersonal
nar du har behovt det

Att samordningen av dina kontakter
med varden sker pa ett andamalsenligt
satt

Att du kanner dig delaktig i besluten om
hur din vard utformas och genomfors

Att varden ar anpassad till dina behov
och dnskemal

Att varden hjalper dig att sjalv
hantera/forbattra din egen héalsa, t.ex.
genom stod till egenvard

57. 1 vilken utstrackning instammer du med samma uttalanden vad galler de
senaste 12 manaderna, under Covid-19

| mycket Ihég Ildg Inte  Tveksam, Inte
hdég grad grad grad alls vet €] relevant

Att det ar latt att fa traffa vardpersonal
nar du har behovt det

Att samordningen av dina kontakter
med varden sker pa ett andamalsenligt
satt

Att du ké&nner dig delaktig i besluten om
hur din vard utformas och genomfors

Att varden ar anpassad till dina behov
och dnskemal

Att varden hjalper dig att sjalv
hantera/férbattra din egen halsa, t.ex.
genom stod till egenvard

58. Upplever du att vardens bemotande har forandrats over tid, om du tittar
tillbaka tio ar?



Ja, bemétandet har forbattrats. (Ge garna exempel och
ange tidsram i ar)

Ja, bemétandet har forsdmrats. (Ge garna exempel och
ange tidsram i ar)

Nej
Vet inte
Vill inte ange

Inte relevant

Det pagar ett utvecklingsarbete for att starka primarvarden. For att bidra med kunskap i detta
arbete vill Myndigheten for vard- och omsorgsanalys veta mer om vad medlemmarna i
Riksforbundet Sallsynta diagnoser tycker ar viktigt. Dina fritextsvar i fragan nedan kommer
oavkortat formedlas till Myndigheten for vard- och omsorgsanalys.

59. Om du utgar fran dina erfarenheter, finns det nagot du tycker har

fungerat sarskilt bra med primérvarden (t.ex. vardcentraler/halsocentraler)?

500 tecken kvar

60. Om du utgar fran dina erfarenheter, finns det nagot du anser borde
utvecklas for att primarvarden (t.ex. vardcentraler/hdlsocentraler) battre ska
mota dina behov?

500 tecken kvar

61. Skulle du och din familj vara hjalpt av att ha en kontaktperson som
hjalper dig med samordning och kontinuitet i dina kontakter inom varden



och ovriga samhallsfunktioner?
Ja
Nej
Vet inte
Vill inte ange

Inte relevant

62. Har du/din narstaende en eller flera fasta vardkontakter?
Ja, en
Ja, flera
Nej, men skulle ha behov av
Nej och jag behoéver inte
Jag ar tveksam om jag har en/flera
Jag vet inte vad en fast vardkontakt ar
Vill inte ange

Inte relevant

Fragor nedan ror din/din narstaendes fasta vardkontakter

63. Vilken yrkeskategori har dina/din narstaendes fasta vardkontakt/er? Du
kan valja flera svarsalternativ

Lakare inom primarvard

Lakare inom specialistvard/sjukhus
Sjukskoéterska inom primarvard
Sjukskoterska inom specialistvard/sjukhus
Psykolog

Kurator

Fysioterapeut/sjukgymnast



Vet inte
Vill inte ange
Inte relevant

Annan

64. Upplever du att din/din narstaendes fasta vardkontakt/er hjalper dig i
kontakterna med varden samt med att samordna vardens insatser?

Ja. Fortydliga hur
Nej. Varfor inte
Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

Fragorna nedan handlar om expertkunskapen kring det sallsynta halsotillstandet.

65. Var anser du/din narstaende att den basta informationen om det
sallsynta halsotillstandet finns? Du kan valja max tre informationskallor.

Lakare

Annan vardpersonal

Centrum for Sallsynta diagnoser vid de sex universitetssjukhusen
Expertteam vid de sex universitetssjukhusen

Socialstyrelsens kunskapsdatabas for sallsynta halsotillstand
Orpha.net, den europeiska databasen for sallsynta halsotillstand
Riksférbundet Sallsynta diagnoser

Andra diagnosforbund, -féreningar eller -natverk

Sociala medier bloggar

Sociala medier Facebook/grupper

Pa natet (googlar)



Vanner bekanta

Annat

66. Har du/din narstaende varit i kontakt med/fatt behandling av ndgon som
ar expert pa det sillsynta halsotillstandet?

Ja

Nej

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

67. Har du/ din narstaende varit i kontakt med/fatt behandling av ett
medicinskt expertcenter eller expertteam for ditt/din narstaendes sallsynta

halsotillstand?
Ja
Nej
Vet inte
Vet inte vad ett medicinskt expertcenter eller expertteam ar
Vill inte ange

Inte relevant

Fragorna nedan handlar om lakemedel och behandling fér det sallsynta halsotillstandet.

68. Tycker du/din narstaende att processen for att utvardera och fatta beslut
om tillgang till lakemedel mot sallsynta sjukdomar i Sverige ar:

Vet inte hur processen Vill inte Inte
Ja Negj fungerar ange relevant

Tydlig

Oppen



Vet inte hur processen Vill inte Inte
Ja Nej fungerar ange relevant

Latt att forsta

69. Finns det lakemedelsbehandling for det séllsynta halsotillstandet som
du/din narstaende har?

Nej det finns ingen lakemedelsbehandling fér det sallsynta halsotillstandet
Ja det finns en lakemedelsbehandling som ar tillganglig i Sverige

Ja, det finns en Iakemedelsbehandling som ar godkand i Europa men som inte ar tillganglig i
Sverige

Vet inte
Vill inte ange

Inte relevant

70. Behandlas du/din narstaende med nagot av de lakemedel som finns for
det séllsynta halsotillstandet?

Ja, behandlingen genomfors i Sverige med lakemedelsférman
Ja, behandlingen genomférs i Sverige pa egen bekostnad

Ja, behandlingen genomfors utanfor Sverige i enlighet med
EU:s patientrorlighetsdirekiv. Ange garna var

Ja, behandligen genomfors utanfor Sverige pa egen
bekostnad. Ange garna var

Nej ingen behandling genomfors
Vet inte
Vill inte ange

Inte relevant

71. Vad ar anledningen till att du/din narstaende inte behandlas med nagot
av de lakemedel som finns for det sallsynta halsotillstandet?



Jag/min narstdende Onskar inte behandlas med de lakemedel som finns for det sallsynta
halsotillstandet

Jag/min narstaende vantar pa besked om behandling med de lakemedel som finns for det
séllsynta halsotillstandet

Jag/min narstaende har fatt besked om att halso- och sjukvarden inte kommer att erbjuda
behandling med de lakemedel som finns for det sallsynta halsotillstandet.

Vet inte
Vill inte ange
Inte relevant

Annat

Fragorna nedan handlar om kliniska lakemedelsprévningar.
72. Deltar du/din narstaende i en klinisk lakemedelsprovning?
Ja
Nej
Vet inte
Vet inte vad en klinisk lakemedelsprévning ar

Vill inte ange

73. Har du/din narstaende tidigare deltagit i en klinisk lakemedelsprovning?
Ja
Nej
Vet inte

Vill inte ange

74. Skulle du/din narstaende vilja delta i en klinisk lakemedelsprévning?

Ja



Nej
Vet inte

Vill inte ange

75. Innan vi gar vidare till de tva sista delarna som handlar om munhilsa
och covid-19, finns det nagot omrade som beror det sallsynta
hélsotillstandet som du/din narstaende vill lyfta?

Nej

Ja, namligen

Fragorna nedan handlar om mun- och tandhalsa.

76. Har du/din narstaende regelbunden kontakt med tandvarden?
(regelbunden = minst en gang om aret)

Ja
Nej
Vet inte

Vill inte ange

77. Har du/din narstaende nagonsin avstatt fran tandvard pa grund av nagot
av foljande? Du kan valja flera svarsalternativ.

Lang resa
Tidsbrist

For dyrt

Nej

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant



|:| Annat

78. Kanner du/din narstaende dig delaktig i planeringen av den egna
tandvardsbehandlingen?

OJa

() Nej, jag kénner inte behov av det

O Nej, men skulle vilja vara mer delaktig. Fortydliga garna

O Vet inte
Q Vill inte ange

() Inte relevant

79. Har det varit svarigheter att byta fran barntandvard till vuxentandvard?

() Ja. Fértydliga gérna
() Nej
() Vetinte

() Villinte ange

() Inte relevant

80. Vad fungerar bra med tandvarden?

500 tecken kvar

81. Vad fungerar mindre bra med tandvarden?




500 tecken kvar

82. Kan symptom fran tinder och/eller munnen inga som en del i ditt/din
narstaendes sallsynta halsotillstand?

Ja

Nej

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

Fragor nedan handlar om hur det sallsynta halsotillstdndet paverkar din tand- och munhalsa.

83.

Besoker du/din narstaende tandlakare
oftare an en gang per ar p.g.a det
sallsynta halsotillstandet?

Har du/din narstaende fatt tydlig
information fran din tandlakare hur den
séllsynta diagnosen eller ev.
medicinering kan paverka din
tandhalsa?

Har du /din narstaende fatt information
hur du kan férebygga och underhalla
god munhygien i samband med din
diagnos?

Ja

Nej

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

84. Har du/din narstaende tillgang till hjalpmedel gallande tand- och

munhalsa?

Ja



Nej, jag behdver inga

Nej, men jag skulle behdéva till exempel foljande
Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

85. Kanner din/din narstaendes tandldkare till det sédllsynta halsotillstandet?
Ja
Nej
Vet inte
Har ingen (fast) tandlakare
Vill inte ange

Inte relevant

86. Har du/din narstaende varit hos, eller har erbjudits tid for, en
specialisttandlakarbedomning med anledning av det sallsynta
hélsotillstandet?

Ja

Nej och jag behover ingen

Nej, men jag anser att jag skulle behdva det
Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

87. Hur fick du/din narstaende kontakt med specialisttandvarden?

Remiss fran sjukvarden



Remiss fran ordinarie tandlakare
Sokte kontakt sjalv

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

Annat

88. Ar du/din narstaende 24 ar eller aldre?
Ja, 24 ar eller aldre

Nej, yngre an 24 ar

89. Har du/din narstaende behovt genomfora storre behandling for dina/sina
tander utover undersokningar och enklare forebyggande behandling som t
ex putsa tanderna, ta bort lite tandsten, fluorlackning?

Ja

Nej

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

90. Har du/din narstaende fatt information om olika tandvardsstod som
eventuellt kan vara aktuella for dig/hen?

Ja

Nej

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant



91. Vem informerade om tandvardsstéoden?
Tandlakare
Tandskoterska
Tandhygienist
Lakare
Narstaende
Patientforening
Sokt information sjalv
Vet ej
Vill inte ange
Inte relevant

Annan

92. Har du/din narstaende fatt ekonomiskt bidrag/tandvardsstod for
tandbehandling utover det vanliga hogkostnadsskyddet?

T ex som Led i sjukdom, F11 sallsynt diagnos med eller utan orofacial
funktionsnedsattning, Sarskilt Tandvardsbidrag, Privat forsakring eller
annan ersattning?

Ja

Nej. Fortydliga vid behov

Sokt men fatt avslag. Fortydliga vid behov
Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

93. Har det varit svart att fa lakarintyg for att soka tandvardsstod?



Ja, fortydliga vid behov
Nej, fortydliga vid behov
Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

Nedan foljer fragor kring tandvarden till dig/din narstdende som ar yngre an 24 ar.
94. Anser du/din anhorig att du behover/behovde tandstallning?
Ja
Nej
Vet inte
Vill inte ange

Inte relevant

95. Har du/din anhorig erbjudits bedomning av tandregleringsspecialist?
Ja
Ja, men tackat nej. Fortydliga vid behov
Nej, men jag hade velat ha en. Foértydliga vid behov
Nej och jag har inte behovt
Vet inte
Vill inte ange

Inte relevant

96. Anser tandvarden att du/din anhoérig behover/behdvde tandstallning?
Ja

Ja, men jag anser inte det. Fortydliga vid behov



Nej, men jag anser det. Fortydliga vid behov
Nej, och jag instammer

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant

97. Har du/din anhorig erbjudits tandstallning?
Ja
Ja, men jag har tackat nej. Fortydliga vid behov
Nej, men jag hade velat ha. Foértydliga vid behov
Nej, och jag instdmmer
Vet inte
Vill inte ange

Inte relevant

Fragor nedan handlar om covid-19 och dess paverkan pa din/din narstaendes halsa och
sjukvard

98. Hur har tillgangen till vard fungerat under utbrottet av covid-19 (februari
2020 fram tills nu)?

Som tidigare, utan stérning
Med vissa stérningar

Med betydande stérningar
Har inte fungerat alls

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant



99. Vilka storningar avseende tillgang till varden har du/din narstaende
upplevt?

500 tecken kvar

100. Har annan vard eller stod stillts in, bortsett fran medicinsk vard?

Ja, specificera i garna vilken typ av vard eller stod
(exempelvis socialt stdd via Socialtjanstlagen eller LSS, re-
/habilitering, fysioterapi, logoped, besoék hos
kurator/psykolog eller liknande).

Nej

Inte relevant

101. Har du/din narstaende redan vaccinerats for covid-19?
Ja
Nej

Vet gj

102. Har du/din narstaende fatt biverkningar av covid-19-vaccinet?
Nej
Ja, latta biverkningar. Vilka da:

Ja, svara biverkningar. Vilka da:

103. Kommer du/din narstaende vaccineras for covid-19?



Ja
Nej
Vet ej

Vill inte ange

104. Om du/din narstaende ar osaker eller har bestamt dig/sig att inte
vaccineras for covid-19, ange anledningen nedan

Pa grund av det sallsynta halsotillstandet
Pa grund av annan halsorelaterad orsak
Vet inte

Vill inte ange

Av andra skal

105. Om du/din narstaende inte kommer att vaccineras for covid-19, ange
vems rekommendation du/hen foljer.

Rekommendation fran svensk lakare/sjukvarden
Rekommendation fran internationella |akare/sjukvarden

Rekommendation fran annan aktor i Sverige till exempel
myndigheter, andra samhallsaktorer, andra aktorer som
t.ex. diagnosforeningar eller annat. Ange garna vilken/vilka

Rekommendation fran annan aktor utanfér Sverige till
exempel myndigheter, samhallsaktorer, andra aktérer som
t.ex.diagnosféreningar med mera. Ange garna vilken/vilka

Utan rekommendation fran nagon sarskild
Annans, namligen

Vet inte

Vill inte ange

Inte relevant



