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FORORD

Nu harviglddjen att publicera 2024 ars arsrapport fér Svenska Hemofili-
registret. Antal patienteriregistret fortsitter att 6ka och tdckningsgraden ér
hog for hemofili A, hemofili B och von Willebrands sjukdom. Antal patienter i
registret var vid arsskiftet 2024-2025 2327.

Registret ger en bra mojlighet att f6lja likemedelsbehandlingen vid
blédningssjukdomar och hur det paverkar ledstatus, livskvalitet och férekomst
avblédningar

Viser fram emot fortsatt arbete med registret. Under 2025 har det inkluderats
fler variabler for von Willebrands sjukdomar och ocksa adderat kvinnospecifika
variabler som till exempel menstruationsblodning och blédning vid férlossning.

Ovanligablodningssjukdomar, rare bleeding disorders (RBD), finns nu ocksa
mediregistret vilket ytterligare stérker registrets majlighet till kvalitets-
uppféljning..

Inom kortbyter registret namn till Nationella Registret for Blodnings-
sjukdomar for att tydliggora att flera diagnoser, forutom hemofili A och B,
omfattas.

Stort tack till alla patienter, medlemmaristyrgruppen och till alla som
arbetar palandets hemofilicentra.

For Svenska Hemofiliregistret,

Margareta Holmstrém
Registerhallare
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ORGANISATIONSFAKTA OM
SVENSKA HEMOFILIREGISTRET

Styrgrupp

Margareta Holmstrém, Registerhallare Overlikare,
Bitraddande Professor, Koagulationsmottagningen,
ME Hematologi, Patientomrade Hematologi,
Karolinska Universitetssjukhuset

Fariba Baghaei, Overlikare, med dr, Koagulations-
centrum, Sahlgrenska Universitetssjukhuset

Jan Astermark, Overldkare, Professor, Koagulations-
centrum, Skanes Universitetssjukhus

Anna Olsson, Overlikare, med dr, Koagulations-
centrum, Sahlgrenska Universitetssjukhuset

Nadine Gretenkort-Andersson, Overlikare, docent,
Koagulationscentrum, Skanes Universitetssjukhus

Malin Axelsson, Leg Barnsjukskoterska,
Koagulationscentrum, Skanes Universitetssjukhus

Linda Myrin Westesson, Oversjukskéterska, fil dr,
Koagulationscentrum, Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset

Elsa Olsson, Leg Sjukskoterska, Registerkoordinator,
Koagulationsmottagningen, Karolinska Universitets-
sjukhuset

Maria Magnusson, Overlikare, med dr, Vuxen-
och Barnkoagulationsmottagningen, Karolinska
Universitetssjukhuset

Susanna Ranta, Overlikare, Docent, Barn-
koagulationsmottagningen Astrid Lindgrens
Barnsjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset

Charlotte Nylund/RosMarie Pohjanvuori,
Fysioterapeut, Koagulationscentrum,Sahlgrenska
Universitetssjukhuset.

Bakgrund

Beslut fattades om inridttande av nationellt kvalitets-
register inom ramen for nationella satsningen 2012.
Svenska Hemofiliregistret omfattas avgodkidnnande
som nationellt kvalitetsregister, inklusive CPUA,
2013-07-04.

Varden av hemofili och andra medféddablédnings-
sjukdomariSverige dr centraliserad. Det finns

tre svenska nationella centra; Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Skanes Universitetssjukhus
och Karolinska Universitetssjukhuset. Vid dessa tre
centraomhéndertas patienter med blédningssjuk-
domar fran alla Sveriges 21 regioner. I styrgruppen
finns foretradare for flera professioner samt fran
samtliga tre koagulationscentra. Vid behovkan andra
professioner/specialiteter deltaistyrgruppsmoten
for att diskutera specifika fragor t.ex fran klinisk kemi
eller klinisk genetik.

Styrgruppen finns representerade i Svenska
Sillskapet for Trombos och Hemostas, Natverk for
Hemofilisjukskoéterskor finns pa nationell niva.
Manga i styrguppen dr ocksa medlemmar i Nordic
Haemophilia Council, EAHAD, ISTH och ASH.
Svenska Hemofiliregistret hor till Nationellt program-
omrade Sillsynta sjukdomar och har etablerat
kontakt.

Allatre hemofilicentra ar certifierade enligt
EAHADs kriterier.

Registercentrum

Svenska Hemofiliregistret dr sedan starten 2012
anslutet till QRC Stockholm, som dr ett avde regio-
nalaregistercentra som stodjer nationella kvalitets-
register. QRC stodjer registret I16pande i dagliga fragor
samt utvecklingsprojekt. Detta inkluderarbl.a. styr-
gruppsarbete, registerfunktion, datauttag, sam-
verkansprojekt och juridik.

IT-plattform

Svenska Hemofiliregistret dr byggt pa en teknisk
plattform, RealQ) som lanserades 2007, och anvands
for att byggaregister och patienthanteringsverktysg.
Applikationer baserade pa RealQ finns idag bade
nationellt och internationellt.

Iregistret finns det en rad olika moduler sisom
patientformulér, statistik, integrationer (t.ex. labora-
torieanalyser), importmodul, patientlistor, besluts-
stodsgrafer, etc. RealQ har ocksa stod for patient-
rapporterade data.
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INFORMATION OM
BLODNINGSSJUKDOMAR

Medfoddd blédningssjukdom
Medfoddablodningssjukdomar &r en grupp sjuk-
domar som orsakas av medfddd brist pa eller total
avsaknad avbland annat en koagulationsfaktor, ett
protein som far blodet att levra sig. Hemofili A (brist
pafaktor VIII) och B (brist pa faktor IX) dr konskro-
mosombundet neddrvda och forekommerihogst
utstrdckning hos pojkar/mén. Sjukdomen indelas i
mild (lindrig), medelsvar (moderat) och svar form.
Von Willebrands sjukdom férekommer hos bade min
och kvinnor. Mild form ar vanligast men det finns ett
mindre antal personer som har svar blodnings-
benidgenhet med mer uttalad tendens till blédningar.
Det férekommer dven andra former av blédningssjuk-
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domar med brist pa andrakoagulationsfaktorer eller
nedsatt funktion hos blodplattarna.

Karaktaristiskt for medfodd blédarsjuka dr en
benigenhet till langvariga blodningar. De kan upp-
tradatill synes spontant eller efter minimal skada.
Blodningarna intréiffar oftaileder och muskler men
kan ocksa férekommaihud, slemhinnor ochinre
organ. Svarare former avblodarsjuka i obehandlad
form leder till allvarliga skador i form av deformerade
leder med gravinskriankning avrorligheten, kroniska
smirtor, muskelfortvining och negativ paverkan pa
hilsorelaterad livskvalitet. Ledblodningarna kan
minimeras genom regelbunden behandling med den
saknade koagulationsfaktorn (faktorkoncentrat) eller

ne
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med icke-faktorbaserade likemedel t.ex. emicizumab.
Blodningar behandlas med faktorkoncentrat.

Isamband med att diagnos avblodningssjukdom
stills dr det viktigt att erbjuda genetisk vigledning.
Detinnebir information om sjukdomen och hur den
arvs, samt en bedémning av sannolikheten for olika
familjemedlemmar att fa barn med samma sjukdom.
Beroende pa drftlighetsgangen kommer familje-
medlemmar ocksa att erbjudas provtagning foér att
bekrifta eller utesluta sjukdomen.

Arftliga svara rubbningar av trombocytfunktionen
drovanliga menviktiga att diagnostisera och
behandla och utgors aviforstahand s.k. storage pool
deficiencies, Glanzmanns trombasteni och Bernard-
Souliers syndrom.

Hemofili

Hemofili beror pa en medf6dd brist pa koagulations-
faktor VIII (hemofili A) eller koagulationsfaktor IX
(hemofili B). Hemofili A och B dr kénsbundet ned-
arvda och drabbarihégst utstrickning min. Aven
kvinnor med anlag kan ha séinkta nivaer av faktor
VIII eller faktor IX somisin tur kan medfora 6kad
blodningstendens. En av 5000 pojkar f6ds med sjuk-
domen. Det finns ca1000 patienter med hemofilii
Sverige varav ca 300 far regelbunden behandling.

Samtliga biologiska dottrar till en man med hemo-
fili dr anlagsbérare av mutationen som ger hemofili.
Enanlagsbiarande kvinnas soner har 50 % risk att
drabbas av sjukdomen, likasa har hennes déttrar en
50 % risk att bli anlagsbérare. Sjukdomens form och
svarighetsgrad forblir densamma genom generatio-
nerisldkten. Det finns mdjlighet att kartlidgga vilken
del av faktor VIII-och IX genen som dr fordndrad vid
blodarsjuka. Det har dessutom visats att det &ren ny
mutation ifamiljen som ligger bakom ca 30 % av de
nyafall som diagnostiseras, vilket innebér det atten
familj ovintat kan fa en son med hemofili. Foster-
diagnostik erbjuds till anlagsbérare av svarare former
avhemofili. Kvinnor med genvarianten (anlags-
birare) som har laga nivaer av sin faktorhalt har
oftast nivaer som vid mild hemofili och som ger
liknande blédningssymtom.

Hemofili A och B férekommer i tre olika svarig-
hetsgrader: svar, medelsvar (moderat) och mild form.
Risken for blodning ar kopplad till svarighetsgraden
och vid svar form kommer de férstablodningarna
vanligen vid 5-6 manaders alder och vid moderat
form oftast vid 1-2 ars alder. Mild hemofili Aoch B
medfor vanligtvis inte spontanaled- eller muskel-
blodningar och leder dirfor sillan till bestaende

rorelseinskrankningar. Sjukdomen upptécks ibland
forstivuxen alder, pa grund av att man far storablod-
ningarisamband med operationer, tandutdragning
eller olycksfall.

Symtomen vid svar och medelsvar hemofili &r mer
eller mindre spontanablédningar som drabbar leder
och muskler. Blodningarna ér till synes spontanaeller
kan uppkommaredan efter ett minimalt trauma.
Obehandlade ledblédningarleder till akut tryck-
6kningileden med svar smirta. Efter hand utvecklas
kroniskledinflammation med nedbrytning av
ledbrosket. Personen drabbas av stelhet, rorelse-
inskridnkning och kronisk virk. Hemofilin leder utan
adekvat medicinering till en allvarlig funktions-
nedsittning. Personer med hemofili riskerar ocksa
attdrabbas avandra typer avallvarligablédningar
sasom hjarnblodning eller blodningiinre organ.

von Willebrands sjukdom

von Willebrands sjukdom dr ocksa en drftlig blod-
ningssjukdom, men genen finns inte i konskromo-
somerna varfor bade mén och kvinnor kan drabbas.
Sjukdomen orsakas av brist pa eller nedsatt funktion
av ett protein som benimns von Willebrandfaktor.
von Willebrands sjukdom visar sig framst som
blodningar fran slemhinnor. Férekomsten avvon
Willebrands sjukdom &r cal/1000. Von Willebrands
sjukdom finnsiolika svarighetsgrader och under-
grupper (typ 1-3). Milda former avvon Willebrands
sjukdom drvanligast, men det finns ca 50 personer i
Sverige med svar form avvon Willebrands sjukdom
(typ3).

Vid svar och medelsvar von Willebrands sjukdom
kan samma typ avblédningar som vid hemofili A och
B uppsta men fraimst forekommer blodningar i slem-
hinnor. Det férekommer att bloédningar uppstar fran
hud och slemhinnor, mag- och tarmkanalen samt fran
njurarna. Kvinnor med sjukdomen har oftalanga och
rikliga menstruationer, vilket kan leda till blodbrist
(jarnbrist). I samband med en férlossning kan det
uppstablédningar som kriver behandling, liksom vid
missfall. Sdrskild férlossningsplanering behover
goras for kvinnor med olika typer avblodarsjuka.

Behandling

Svaraformer avblodarsjukabehandlas forebyggande
med faktorkoncentrat som innehaller den saknade
koagulationsfaktorn och som ges som intravenos
injektion. Behandlingen kan ges i hemmet, pa ett sjuk-
hus eller en 6ppenvardsmottagning nira hemorten.
Behandling med faktorkoncentrat ges vid behov vid
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blodning (“on-demand”-behandling) eller regel-
bundet och férebyggande, sa kallad profylax-
behandling. Dos, frekvens och typ avbehandling vid
blodarsjukaberor inte bara pa svarighetsgraden av
sjukdomen utan ocksa pa personens alder, livsstil och
onskemal. En komplikation till behandling med
faktorkoncentrat dr dock att antikroppar mot faktor
VIIIeller faktor IX kan utvecklas.

Forutom behandling med faktorkoncentrat finns
dven en icke-faktorbaserad profylaktisk behandling
for patienter med medelsvar och svar hemofili A.
Denna profylaxbehandling ges subkutant i huden
antingen palaret eller i magen och ges oftast en gang
pervecka, var annan vecka eller &ven ibland en gang
per manad. Ett antal 6vriga icke-faktorbaserade
behandlingar provas for nirvarande och kan paverka
den férebyggande behandlingen av patienter med
blodarsjuka.

Genterapi for behandling avhemofili A och Bhar
fatt europeiskt godkinnande avden Europeiska
likemedelsmyndigheten (EMA). Flera kliniska prov-
ningar har genomférts dir resultaten visat 6kade
faktornivaer hos majoriteten avbehandlade patienter.

Hembehandling med hemofililikemedel innebér
en 6kad livskvalitet for personer med blédarsjuka.
Regelbunden, sdker och léttillgdngligbehandling i
hemmet ar avgérande for att minska sjukdomens
inverkanidet dagligalivet. Hembehandling har
manga fordelar fér personen, familjen och samhillet,
dessutom leder det till minskade hélso-och sjuk-
vardskostnad.

Profylaxbehandlingen ges i hemmet av fordldrar
och senare av personen med blédarsjuka sjilv. For
barn med svar blodarsjuka startas férebyggande,
profylaktisk behandling redan innan ett ars alder,
helstinnan barnet har fatt sin forstaledblédning.
Aven vid moderat blodarsjuka ges ofta forebyggande
behandling. Samtliga faktorkoncentrat ges genom
intravenos injektion. Sedan den icke-faktorbaserad
behandlingen emicizumab godkints vid svar hemofili
A finns nu ett subkutant behandlingsalternativsom
foraldrar eller personen sjialvkan skotaihemmet.

Forildrar lir sig att ge profylaxbehandlingen
(s.k. sticktrining) pa koagulationsmottagning eller pa
barnmottagning pa hemorten, somisa fall far hand-
ledningviakoagulationsmottagningen. Successivt tar
fordldrarna 6ver ansvaret fér barnets behandling och
hembehandlingen tarvid. I de tidiga tonaren brukar
de flesta halért sig att sjilvinjicera behandlingen.
Profylaktiskbehandling innebér att barn med sjuk-
domenidagistort sett kanleva som de flesta andra

barn och deltaivanliga aktiviteter i férskolan, skolan
och pafritiden. Den férebyggande behandlingen
fortsatterivuxen alder och individanpassas efter
livsstilen och riskerna fér blodning.

Komplikationer

De som under uppvéxtaren har haft mangaledblod-
ningar, inte har fatt modern behandling och dir den
forebyggande behandlingen har startat sent, har for-
andringar avvarierande svarighetsgrad iflera stora
leder. Detta giller i manga fall barn och vuxna som
har invandrat till Sverige fran omraden utan till-
ricklig tillgang till faktorkoncentrat. Fysioterapeuten
(sjukgymnasten) dr en viktig del i teamet kring
patienten. Férebyggande fysisk traning dr viktigt for
att stirka muskulaturen och minska risken for ater-
kommande blédningar.

Utveckling avantikroppar ér en allvarlig kompli-
kation relaterad till behandling med faktorkoncen-
trat. Antikropparnaneutraliserar faktorkoncentratet
ochbehandlingen irinte lingre effektiv. Over 30 % av
personer med svar hemofili A utvecklar antikroppar
mot faktorkoncentratetisamband med startav
behandlingen. Personer med hemofili Bhar ldgre risk
attutveckla antikroppar motbehandlingen. Det ir
rapporterat att upp till 15 % av de med svar form av
hemofili Bhar utvecklat himmande antikroppar.
Personer med hemofili A som utvecklat antikroppar
faridag vanligen profylaxbehandling med emicizumab.
Forattbehandlabort antikroppar kan en hég daglig
dos avfaktorkoncentrat ges. Dennabehandling kallas
immuntoleransinduktion (ITI) och kan paga under
fleraar.

Varden av personer med blédnings-
sjukdom i Sverige

Varden och behandling av personer med blodarsjuka
ar centraliserad till de tre koagulationsmottagning-
arna som har fran september 2025 fatt uppdrag for
nationell hogspecialiserat vard i Sverige. Dessa
mottagningar dr lokaliserade vid Karolinska
Universitetssjukhuset, Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset och Skanes Universitetssjukhus. Varden
gesisamrad med behandlande likare pa hemorten.
En stor del avvarden dr utomlansvard och personer
med blédarsjuka finns saledes i helariket. Personer
med svar eller medelsvar blodarsjuka kontrolleras en
till tva ganger per ar. Personer med mildare former
kontrolleras mer sillan utefter behov. Under barn-
domen ir bes6ken pa mottagningarna titare.

Vid de tre mottagningarnabedrivs varden enligt
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internationell praxis d.v.s. comprehensive care.

For att certifieras som European Haemophilia
Comprehensive Care Centers (EHCCC) av European
Association for HAemophilia and Allied Disorders
(EAHAD) skall flerakriterier uppfyllas. Varden vid
ett EHCCC omfattar allt fran den genetiska radgiv-
ningen till fordldrar till den komplexa varden av
multisjuka dldre blédarsjuka personer.

Ett EHCCC forutsitter ett tviarprofessionellt team
bestaende av likare, sjukskoterska, fysioterapeut,
koagulationslaboratorium, kurator, ortoped,
genetiker, tandlikare och gynekolog. Ovriga resurser
kopplas till teamet vid behov. De tre nationella koa-
gulationsmottagningarna har beredskapsjour som
bemannas av likare med kompetens inom omradet
for bade for vuxna och barn och som ér tillginglig per
telefon dygnet runt.

Varden avblédarsjuka dr som beskrivits, hog-
specialiserad och det foreligger en god nationell
samsyn kring behandlingen vid blédarsjuka. Sjuk-
vardspersonalen som arbetar vid de tre centra ir
specialiserade och har tét och regelbunden kontakt.
Man deltar och samarbetariakademiska och kliniska
studier, bade nationellt och internationellt. Sam-
arbete och utbyte sker ocksa i nationella, nordiska
ochinternationella nitverk.

Samverkan med andra lander

Nordic Haemophilia Council (NHC) ar ett forum med
medlemmar fran de fem nordiska linderna. NHC
utvecklar riktlinjer (guidelines) for varden och
behandling avblédningssjukdomar. Alla tre EHCCC
iSverige ar representerade i NHC’s arbetsgrupper.

European Association of Hemophilia and Allied
Disorders (EAHAD) dr en europeisk intresseorgani-
sation med omfattande vetenskaplig aktivitet som
arrangerar arliga vetenskapliga konferenserieurope-
iskaldnder, samtliga EHCCC fran Sverige skickar
deltagare till EAHADs arliga kongresser. Sverige har
representanter fran bade likar- och sjukskoterske-
professionenistyrelsen for EAHAD.

World Federation of Hemophilia (WFH) dr en
global patientdriven organisation med omfattande
verksamhet, inte minst att stotta ekonomiskt svaga
lander med utbildning och ekonomiska resurser.
WFH ordnar vartannat ar vetenskapliga konferenser
dir bade patienter och hiillso- och sjukvardspersonal
deltar. Svenska ldkare och sjukskoterskor forelédser
regelbundet pAa WFHs kongresser.

KVALITETS-
INDIKATIONER

De kvalitetsindikatorer som rapporterasiSvenska
Hemofiliregistret dr dels processindikatorer, dels
resultatindikatorer. Processindikatorernavisar hur
patienternatas om handivarden och hur de behand-
las. Resultatindikatorerna visar hur det gar fér
patienterna och deras sjukdomsrelaterade livs-
kvalitet.

I dennaarsrapport har styrgruppen valt att foku-
sera pa foljande process- och resultatindikationer:

Processindikatorer

« Antal patienter vid de tre hemofilicentrai Sverige

» Fordelningen avtyp och svarighetsgrad avblédar-
sjukaiSverige

« Aldervid diagnos

o Typ avlikemedelsbehandling fér personer med
hemofili

Resultatindikatorer

» Forekomst avantikroppar (inhibitorer) mot

koagulationsfaktor hos patienter med hemofili

Blodningar hos patienter med hemofili under 2023,

Annual Bleeding Rate (ABR)

Livskvalitet med EQ-5D

« Sjukdomens paverkan pa patientens liv

o Ledstatus uppméitt med Hemophilia Joint Health
Score (HJHS)
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RESULTAT 2024

Diagram- och tabelléversikt av den statistik som presenteras i drsrapport 2024 fran Svenska Hemofiliregistret.

RESULTAT:

DEMOGRAFI

Diagram 1. Totalt antal patienter (Hemofili A, Hemofili B och von Willebrands sjukdom)
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Tom 2015 2016 2017 2018
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Diagram 1visar det totala antalet patienter, med
samtliga diagnoser och svarighetsgrad i registret
varje ar fran start 2014. Nir registret startades, 6ver-
fordes patienter fran ettlokalt hemofiliregister vid
centrati Malmo, varfor siffran inte dr O fran start.
Franstarthar snabb 6kning av antal patienter i
registret skett vilket diagrammet visar.

Diagram 2 visar antal patienter vid de tre hemofili-
centraiSverige per 10 april 2024. Alla patienter,
oavsett diagnos eller svarighetsgrad, ingaridessa
diagram.

2020 2021 2022 2023 2024 2025
t.o.m.
30 april

Diagram 2. Antal patienter i Svenska Hemofiliregistret,
férdelat pa respektive centra
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Diagram 3. Andel patienter i Svenska Hemofiliregistret,
férdelat pa kén

34 %
Kvinnor

Diagram 4. Andel patienter per diagnos i
Svenska Hemofiliregistret, fordelat pa kon

HemofiliAoch B von Willebrands sjukdom

57 %
Kvinnor

10 %

Kvinnor

43 %
Man

Idiagram 3 och 4 kan man se att storsta andelen av
patienternairegistret &r méin, 66 %, medan en mindre
andel dr kvinnor, 34 %. Det finns en naturlig for-
klaring till dominansen av mén vilket beror pa hur
hemofili A och B drvs. Kvinnor dr anlagsbirare for
denna sjukdom och kan ibland sjdlva ha symtom och
om deras niva av koagulationsfaktor

VIII eller IXiblodet understiger 40 % av normal sa
klassificeras de med diagnosen mild eller moderat
hemofili.

Diagram 5. Antal patienter i Svenska Hemofiliregistret,
férdelat pa aldersgrupp

Antal
1000

800

600

400

200

0-4 5-13 14-18 19-44 45+

Diagram 5 visar fordelning i alder av patienter som
ingari Svenska Hemofiliregistret. Andelen patienter
dldre dn 65 ar dr begrinsad. Det férklaras av att det
tidigare, d.v.s. fore slutet av1950-talet, inte fanns
nagon behandling vid hemofili med faktorkoncentrat
och patienternahade da en forvintad férkortad
medellivslingd under 30 ar. Nir senare utveckling av
faktorkoncentrat mojliggjorde behandling smittades
cal00 patienteriSverige med Hiv fran likemedel for
hemofili som utvanns ur blodplasma vilket orsakade
manga dddsfalliaidsiallaaldersgrupper.
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RESULTAT:

DIAGNOSER OCH SVARIGHETSGRAD AV SJUKDOM

Diagram 6. Antal patienter och svérighetsgrad,
fordelat pa diagnos

Antal
700

600

500

400

300

200

100

54
Mild Moderat Svar | Mild Moderat Svar | Typ3 Typ2 Ovriga

Hemofili A Hemofili B von Willebrands
sjukdom

Diagram 6 och 7 visar férdelning av patienter per
diagnos och svarighetsgrad. Patienter med hemofili A
isvar och mild form dominerar vilket ari6verens-
stimmelse med andra rapporter. Hemofili A har
ocksé en hogre incidens dn hemofili Bvilket diagram-
metocksavisar.

Diagram 7. Antal patienter per diagnos fordelat pa centra

Diagram 8. Information om arftlighet per diagnos och
svarighetsgrad

Procent
100 ] e B B =EE ] ] B

Mild Moderat Svar Mild Moderat Svar | Typ3 Typ2 Ovriga

Hemofili A Hemofili B von Willebrands
sjukdom

M Ké&nd arftlighet B Okéand arftlighet Spontana fall

Diagram 8 visar forekomst av drftlighet for blod-
ningssjukdom hos patienter med hemofili A, Boch
von Willebrands sjukdom. Spontana fall &r ocksa
vanliga och kan bero pa att en s.k. nymutation, d.v.s.
fordndringiarvsmassan, DNA, har uppkommit.

Antal
< Mild
% Moderat
2 odera
(D
T Svar
. Mild
ué Moderat
[
T SClE 26 29
Typ 3 [12ukRwi]

Typ2 101

von Willebrands
sjukdom

Ovrig 104
|

0 100 200 300

Sahlgrenska Universitetssjukhuset

W Skanes Universitetssjukhus

400 500 600 700

M Karolinska Universitetssjukhuset
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RESULTAT:

INHIBITORER

Diagram 9. Information om inhibitorstatus

Antal
800

700

600

500

400

300

200

100 33

|
Negativ Positiv Oként

Av de patienter som testats for forekomst av s.k.
inhibitorer (d.v.s. antikroppar mot koagulationsfaktor
FVIIIeller FIX) ar 2,5 % av patienternairegistret
positivafor nirvarande (diagram 9 och 10). Detta test
utfors inte rutinméssigt pa alla patienter utan fram-
forallt pa smabarn dir behandling inleds eller vid
misstanke om inhibitorutveckling.

Diagram 10. Inhibitorstatus fordelat per diagnos
och svarighetsgrad

Antal
300

250 T
L]

200

150

100

50 .
0" s » s o
Mild Moderat Svar Mild Moderat Svar | Typ3 Typ2 Ovriga

Hemofili A Hemofili B von Willebrands
sjukdom

B Negativ M Positiv Okénd
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RESULTAT:

BEHANDLING

Diagram 11A: Lakemedelsbehandling per diagnosgrupp

Typ av lakemedelsbehandling vid Hemofili A

v{e] 28

B FVIII med standard halveringstid
B FVIII med forlangd halveringstid
B von Willebrand +/- Faktor VIII
M Emicizumab (Hemlibra)
By-passing agents (FEIBA och NovoSeven)

Typ av lakemedelsbehandling vid von Willebrands sjukdom

272,

M von Willebrand +/- Faktor VIII

B FVIIlI med standard halveringstid

B FVIII med forlangd halveringstid
By-passing agents (FEIBA och NovoSeven)

Typ av lakemedelsbehandling vid Hemofili B

M FIX med standard halveringstid
B FIX med forlangd halveringstid
By-passing agents (FEIBA och NovoSeven)

Grupp

FVIII med standard
halveringstid

FVIII med forlangd
halveringstid

FIX med standard
halveringstid

FIX med forlangd
halveringstid

von Willebrand +/-
Faktor VIII

Emicizumab
Studielakemedel

By-passing agents

Preparat

Advate, Kovaltry, Afstyla, Novo
Eight, Nuwiq, Refacto

Adynovi, Jivi, Elocta, Esperoct

Benefix, Immunine, Nanofix,
Nanotiv, Rixubis

Alprolix, Refixia

Haemate, Wilate, Veyvondi

Hemlibra
Studielakemedel

FEIBA, NovoSeven
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Diagram 11B: Indikation fér Iakemedelsbehandling

Elocta
Octostim
Hemlibra
Esperoct

Jivi

NovoEight
Advate
NovoSeven
Haemate
Kovaltry
Adynovi

Nuwiqg

Minirin
Studieldkemedel
Afstyla

FEIBA

Refacto AF
Concizumab
Helixate NexGen
Kogenate Bayer
Wilate

Alprolix
Refixia
Benefix
Nanofix
Concizumab
Nanotiv
NovoSeven

Haemate
Octostim
Veyvondi
Wilate
NovoEight
Elocta
FEIBA
Minirin
NovoSeven

B Profylax

Hemofili A
Antal patienter

0

Hemofili B
Antal patienter

B Ondemand

50

20

Von Willebrands sjukdom

Antal patienter

50

75

W Tl

100

30

100

Kirurgi

40

125

150

50

150

200

60

175

70

200

250

225

80

250

90

300

275

100

300

350

110

325
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RESULTAT:

DATA FOR PATIENTER BEHANDLADE MED
EMICIZUMAB (HEMLIBRA) 2024

Under 2024 6kade antalet patienter som behandlas Diagram 14. Inhibitorstatus hos patienter behandlade

med Hemlibra som profylax. Aven patienter som inte med Hemlibra

har eller har haftinhibitorer kan nu behandlas med Antal
Hemlibra. Totalt ir det 175 patienter som behandlats 100
med Hemlibra 2024.

80

Diagram 12. Antal patienter behandlade med Hemlibra
fordelat pa barn och vuxna

60
Antal
100
95 40
80 — g3
- . ’
60 —
0
55 Negativ Positiv  Tidigare positiv ~ Okant
40 —
20 —
0 -
0-17 18 + Alder
2023 W 2024

Diagram 13. Antal patienter behandlade med Hemlibra
per aldersgrupp

Antal
50

40

30

20

10

0-4 5-13 14-18 19-44 45+
Alder
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RESULTAT:

BLODNINGAR

Diagram 15. Totalt antal rapporterade blédningar
och typ av blédning

Antal
350

300

250

200

150

100

50

Muskelblédning

Ledblédning Ovrig blédning

Diagram 15 visar allarapporterade blédningar for
2024 for alla patienteriregistret oavsett diagnos eller
svarighetsgrad.

Diagram 16. Andel rapporterade blédningar per patient

32% 0,6 %

6,8%

89,4 %

M >5 blédningar

M 2-5 blodningar
1 blodning

W 0 blédningar

Statistiken for inrapporterade blodningar dr himtade
fran alla aktiva patienter med hemofili A eller B samt
von Willebrands sjukdomiregistret 2024, oavsett
svarighetsgrad (Diagram 15). 89 % av patienterna har
inte rapporterat nagrablddningar alls. Andelen
patienter som rapporterat blodningar drcall %
(Diagram 16). Avdom som rapporterat in blédningar
savar det 64,1 % som rapporterade in endast en bl6d-
ning, 30,2 % som rapporterade in 2-5blodningar och
5,7 % rapporterade in mer &n 5 blodningar 2024.

Diagram 17. Antal rapporterade blédningar per diagnos

Antal
700

600

500

400

300

200

100

Mild Moderat Svar | Mild Moderat Svar | Typ3 Typ2 Ovrig

Hemofili A Hemofili B von Willebrands
sjukdom
M >5 blédningar

M 2-5 blodningar
1 blédning
B 0 blédningar

Idiagram 17 ser man totalt antal inrapporterade
blédningar per patient under 2024 férdelat pa
diagnos och svarighetsgrad.
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RESULTAT:

LEDSCORE

Ledscore med bedémning av Hemophilia Joint Health
Score (HJHS) gors regelbundet av fysioterapeuter pa
respektive hemofilicentra. Totalapodng som en patient
kan far pA HJHS dr mellan 0-124 poéng, dir O poing ir

Tabell 1. Totalt antal podang i HJHS redovisati %

Andel
patienter (%)
med HJHS
1-3 poang

Antal patienter | Andel
med utférd patienter (%)
ledscore per med HJHS O
diagnos och poang

Diagnos /
Antal poang

ingen ledspaverkan alls. 269 patienter genomgick detta
ar 2024 (Tabell 1, 2 och 3). Vissa patienter kan ha genom-
fort fler in enledscore under det gangna aret. Under-

laget drbegrinsat och tolkning av data dr darfor oséker.

Andel
patienter (%)
med HJHS
>39 poang

Hemofili A Mild
Hemofili A Moderat
Hemofili A Svar
Hemofili B Mild
Hemofili B Moderat
Hemofili B Svar

von Willebrand Typ 3

svarighetsgrad
15
36
179
12

24

40
42
22
17
29
25
43

Tabell 2. HJHS-poang per aldersgrupp redovisat i %

Aldersgrupp /
Antal poang

<5
5-9
10-17
18-29
30-39
40-49
50-59
60-69
70-79
80+

Antal patienter | Andel

med utford
ledscore per
aldersgrupp

24
132
119
143

68

91

68

33

18

patienter (%)
med HJHS O
poang

100
87,5
31
18

O O N O N u»

Tabell 3. HJHS-poang per indikation redovisat i %

Indikation /
Antal poang

Profylax

On demand

Antal patienter | Andel

med utford
ledscore per
behandlings-
indikation

patienter (%)
med HJHS 0

33
28
26
25
43
13
14

Andel
patienter (%)
med HJHS
1-3 poang

12,5
24
26
17

O W O w

patienter (%)
med HJHS

Andel Andel Andel Andel
patienter (%) | patienter (%) | patienter (%) | patienter (%)
med med HJHS med HJHS med HJHS
HJHS4-6 7-9 poang 10-19 poang | 20-39
poang poang
7 0 20 0
11 5 0 11
14 4 12 12
88 0 8 17
0 14 14 0
21 0 4 12
14 0 29 0

10

25

Andel Andel Andel Andel Andel

patienter (%) | patienter (%) | patienter (%) | patienter (%) | patienter (%)

medHJHS |medHJHS |[medHJHS |medHJHS |medHJHS

4-6 poang 7-9 poang 10-19 poang | 20-39 poang| >39 poang

0 0 0 0 0

0 0 0 0 0

17 23 5 0 0

26 0 16 14 0

13 21 20 5 19

29 0 34 15 6

33 18 36

0 4 38 56

0 31 9 21 36

17 0 0 0 83

Andel Andel Andel Andel
patienter (%) | patienter (%) | patienter (%)
med HJHS med HJHS med HJHS
4-6 poang 7-9 poang 10-19 poang
15 12 14
13 19 15

Andel

patienter (%) | patienter (%)
med HJHS

med HJHS

20-39 poang | >39 poang
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RESULTAT:

LIVSKVALITET

Tabellerna nedan visar data for patienternas sjalv-

skattade livskvalitet och sjukdomens paverkan pa

patientensliv. Dataitabell 4 (nedan) visar ingen

egentlig skillnad mellan patienter med mild hemofili

A och svarhemofili A vilket 4r nagot 6verraskande

med tanke pa att symtomatologin skiljer sig.

Dettakanvaraen effekt avatt behandlingen vid

hemofili A 4r sa pass bra och effektiv.
Tabell 5 visar patientens skattning pd hur dennes
diagnos paverkar patientensliv, dir O 4r ingen paver-

kan och 100 dr att den paverkar helt och hallet.

Tabell 4. EQ-5D Skattningsskala hilsotillstdnd 0-100 (VAS) fér patienter 16 ar och ildre i Svenska Hemofiliregistret, 2024

Huvuddiagnos

Hemofili A Mild
Hemofili A Moderat
Hemofili A Svar
Hemofili B Mild
Hemofili B Moderat
Hemofili B Svar

von Willebrand Typ 1
von Willebrand Typ 2A
von Willebrand Typ 2B
von Willebrand Typ 2M
von Willebrand Typ 2N
von Willebrand Typ 3

Tabell 5. Skattningsskala fér sjukdomens paverkan pa patientens liv (0-100) fér patienter 16 ar och dldre

i Svenska Hemofiliregistret, 2024

Huvuddiagnos

Hemofili A Mild
Hemofili A Moderat
Hemofili A Svar
Hemofili B Mild
Hemofili B Moderat
Hemofili B Svar

von Willebrand Typ 1
von Willebrand Typ 2A
von Willebrand Typ 2B
von Willebrand Typ 2M
von Willebrand Typ 2N
von Willebrand Typ 3

54
42
180
27
14
20
32
28
10
11

22

53
41
173
24
12
20
31
27

11

21

Median
85
80
80
80
74
72
76
80
90
80
80
80

Median
10
15
20

2,5
20
50
20
10
10
15
25
30

Minimum

30

15
45
40
40
30
30
50
60
70
15

Minimum

O O O o o

12

Maximum

100
98
100
99
90
100
99
100
92
100
90
99

Maximum
80
100
100
90
100
100
95
65
50
68
55
90
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DATAKVALITET

Patienturval for arsrapporten

Arsrapporten omfattar alla patienter i Svenska
Hemofiliregistret som inkluderat sedan start.
Patienter med hemofili A/Bisvar, moderat/medel-
svar och mild form ingar liksom patienter med von
Willebrands sjukdom. Hittills har Svenska Hemofili-
registret fokuserat pa inklusion av personer med
hemofili A och B, men senaste aren har inklusionen
av patienter med von Willebrands sjukdom 6kat.
Fran och med mitten pa 2024 har inklusionen av mer
ovanliga faktorbrister paborjats. Detta innefattar
diagnoserna fibrinogenbrist, Bernard-Souliers
syndrom, Glanzmanns trombasteni samt faktorbrist
avFIL FV,FX, FXI, FXIII och FV/FVIII. M6jligheten
attlidggain patienter med mer ovanliga koagulations-
faktorbrister dr nytt sa data har inte kunnat samlas
in.

Ovriga pagiende aktiviteter avseende
datakvalitet

Registretarbetar tillsammans med QRC Stockholm
och IT-leverantor for att hoja datakvaliteten avseende

bland annat anpassning till nationella standarder, att
infora fler logiska kontroller vid registrering/ data-
insamling, samt att astadkomma samma tolkning
och tillimpning avvariabeldefinitioner.

Tackningsgradsanalys

Enbegiran om en tickningsgradsanalys genomfor-
des och omfattaridenna arsrapport patienter med
moderat och svar hemofili A och B, samt patienter
med von Willebrands sjukdom. Téckningsgrads-
analysen dr utférd som matchningsstatistik mot
patientregistret (PAR) och mot Likemedelsregistret
hos Socialstyrelsen. I urvalet fran hemofiliregistret
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inkluderades patienter med ovan nimnda diagnoser

ochiselektionen fran Likemedelsregistret inkludera-

des samtliga expedieringar med nagon av foljande

ATC-koder:

* B02BDO02 Koagulationsfaktor VIII

* B02BDO03 Aktiverat protrombinkomplex mot fak-
tor VIII-antikroppar

« B02BDO04 Koagulationsfaktor IX

* B02BDO06 von Willebrandfaktor och koagulations-
faktor VIITikombination

* B02BD08 Koagulationsfaktor VIIa

* B0O2BX06 Emicizumab

Ytterligare krav for inklusion var att det skett minst

tva uttag avsamma likemedel under samma ar.

Resultatet fran matchningsstatistiken fordelades

efter hemofilityp utefter den ldkemedelsbehandling

som ges;

» Hemofili A: BO2BD02, BO2BD03, BO2BX06,
B02BD08 + BO2BD02, B0O2BD08 + BO2BX06

» Hemofili B: BO2BD04, B02BD08 + BO2BD04

» von Willebrands sjukdom: BO2BD06, BO2BD10

Matchningsstatistiken berdknades enligt f6ljande:

som téljare anvindes antal matchande individer, d.v.s.

patienter som fanns bade i kvalitetsregistret och i
Likemedelsregistret. Indimnaren ingick de individer
som himtat ut de specificerade likemedlen och som
aterfannsiSocialstyrelsens Likemedelsregister.
Resultatet, d.v.s. 6verensstimmelsen, redovisas i
procent. Se diagram18.

Matchningsstatistiken visar att 6verens-
stimmelsen mellan Svenska Hemofiliregistret och
Likemedelsregistret ar mycket god for Hemofili A
och Bmoderat och svar form med 93,8 respektive 84,1
procents matchning fér 2024. Fér von Willebrands
sjukdom dr matchningsgraden 94,1 procent.

Totalt sett var tickningsgraden for det urval som
analysen omfattade ca 92 procent, vilket visar pa att
Svenska hemofiliregistret fangar en stor majoritet av
den patientgrupp som registret omfattar.

Diagram 18. Matchningsstatistik mellan Svenska Hemofiliregistret och Likemedelsregistret, ar 2017-2024

Procent

100 792,896‘3 95,9 95,2 931 93,8 94.8

80

60

40

20

o

2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

Hemofili A*

De lakemedelskombination er som motsvarar respektive diagnos ar:

Hemofili A*: BO2BD02, BO2BD03, BO2BX06, BO2BD08 + B02BD02, BO2BD08 + B0O2BX06

Hemofili B*: BO2BD04, BO2BD08 + B02BD04
von Willebrands sjukdom: BO2BD06, BO2BD10

Hemofili B*

von Willebrands sjukdom**

*Moderat och svar form
“*Alla typer
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AKTIVITETER OCH
UTVECKLING 2024

Forskning

En skriftlig rutin for forskningsuttag fran
registret finns framtagen och ir publicerad pa
Svenska Hemofiliregistrets hemsida;
https://svenskahemofiliregistret.se/om-registret/.

Svenska Hemofiliregistret som stod for
forbattringsarbete/verksamhetsutveckling
under 2024

Nedan ges exempel pa hur Svenska Hemofiliregistret

anvinds for att stodja och forbiattra hemofilivarden.

» Registret har bidragit till en 6kad samsyn nationellt
angaende uppféljningen av personer med blédar-
sjuka dir samma ledstatus anvinds men ocksa
sjalvskattningsvariabler som fysisk aktivitet, livs-
kvalitet och sjukdomens paverkan pavardagen i
stort.

« Patientrapporterade matt (PROM= Patient Repor-
ted Outcome Measurement och PREM = Patient
Reported Experience Measurements) anviands i
syfte att belysa fordndring 6ver tid for ledbesvar,
O6kade antal blodningar mm relaterad till behand-
lingen av sjukdomen.

» Ennygemensam behandlingsrapport for personer
med blédarsjuka anviinds nu rutinméssigt pa alla
tre centrarna.

» Personer med blédarsjuka ges ett storre inflytande
paden egnabehandlingen genom att personens
egen uppfattning avseende behandlingen inhiamtas
paett strukturerat och regelbundet sitt.

o Ivardarbetet dr det nu mojligt att 6ver tid visa den
enskildavardtagaren grafiskt hur behandling och
registrerade symtom férédndrats 6ver tid. Detta
underlittar forstaelsen och kommunikationen
mellan vardtagare och vardgivare.

» Likemedelsbehandling vid hemofili dr kostsam
och dérfor slots efter forhandlingar ett sa kallat tre-
partsavtal mellan Sveriges Kommuner och Regioner
(SKR), Tandvards- och likemedelsférmansverket
(TLV) samt Likemedelsindustriféreningen (LIF).
Dettaavtal harresulteratikraftigarabatter pa
FVIII-likemedel (faktorkoncentrat). Genom
insamlad datai Svenska Hemofiliregistret kan
vardtagare nu folja effekter av trepartsavtalet
avseende byte av faktorkoncentrat fér personer
med hemofili.

e Arbete med framtagande av nya Nordiska
Guidelines for hemofilibehandling via Nordic
Hemophilia Council (NHC) har till viss del
baserats pa data fran registret.

» Fleranyalidkemedel harintroduceratsbl.a.lang-
verkande FVIII- och FIX-preparat samt det forsta
subkutana likemedlet vid hemofili; Hemlibra
(Emicizumab). Genom registerdata kan nu intro-
duktionen av dessa nyalikemedel foljas, till
exempelvis antal personer som behandlas, effekten
avlidkemedel 6ver tid, kostnad och sdkerhets-
aspekter. Vidare kan inverkan pa Annual bleeding
rate (ABR), ledstatus och livskvalitet féljas vid
preparatbyte.
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