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Beslut

Beslut om svar pa terminologiremiss rorande begrepp inom omradet
séllsynta diagnoser enligt bilaga.

Bakgrund

En inbjudan att besvara en remiss pa foreslagna termer och definitioner
for begreppen sillsynt medicinskt tillstdnd och séllsynt diagnos inkom
till Vetenskapsradet den 9 mars 2018. Remissen diskuterades av
dmnesradet for medicin och hilsa vid sammantréadet den 22 mars och
dmnesradet inkom med kommentarer pa forslaget.

Skal for beslutet

Vetenskapsradet besitter en betydande expertis inom omradet och
dmnesradet for medicin och hélsa har ldmnat synpunkter som aterfinns i
bilagan.

Beslut i drendet har fattats av stf generaldirektéren Ann Fust i ndrvaro av
chefsjuristen Anna Hérnlund och koordinator Johan Nilsson,
foredragande. I den slutliga handlaggningen har huvudsekreterare
Jan-Ingvar Jonsson deltagit.
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Termpost 1 - sallsynt medicinskt tillstand

Term: sallsynt medicinskt tillstand

Definition: medfott medicinskt tillstand med lag prevalens som ger
funktionsnedsattning med omfattande konsekvenser for en persons
levnadsforhallanden.

Anmarkning:

Med lag prevalens avses forekomst hos mindre &n fem per 10 000 invanare
(2018).

Sallsynta medicinska tillstdnd kraver samordnade samhaéllsinsatser.
Funktionsnedsattningen kan debutera vid fodseln eller senare.

Tillstyrker foreslagen term
Ja

Tillstyrker féreslagen definition
Nej

Tillstyrker foreslagen anmaérkning
Ja

Termpost 1 - sallsynt medicinskt tillstand

Motivera varfor du inte tillstyrker termen

Termpost 1- séllsynt medicinskt tillstand

Motivera varfor du inte tillstyrker definitionen

Vetenskapsradet stéller sig fragande till varfor det per definition ska vara ett medfott
medicinskt tillstand. Detta utesluter en rad diagnoser, exempelvis allainfektionssjukdomar
som drabbar en individ efter fédseln. Med foreslagen definition bor termen formuleras om till
"sallsynta genetiska/medfédda medicinska tillstand”.

Termpost 1- séllsynt medicinskt tillstand

Motivera varfor du inte tillstyrker anmarkningen



Termpost 2 - sallsynt diagnos
Term: sallsynt diagnos

Definition: diagnos som stélls pa sallsynt medicinskt tillstand

Tillstyrker foreslagen term
Ja

Tillstyrker foreslagen definition
Ja

Termpost 2 - sallsynt diagnos

Motivera varfor du inte tillstyrker termen

Termpost 2 - sallsynt diagnos

Motivera varfor du inte tillstyrker definitionen

Eventuella kommentarer till remissen i sin helhet:
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