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Forord

| 2009 tilsluttede Danmark sig en henstilling fra EU's Ministerrad om, at alle EU-
medlemslande skulle udarbejde en strategi eller en handlingsplan for sjeldne syg-
domme med henblik pa en styrket indsats over for disse sygdomme. Den her fore-
liggende strategi gar status og indeholder en lang raekke forslag og anbefalinger i

relation til omradet sjeldne sygdomme.

Der findes flere tusinde forskellige sygdomme og handicap, hvor indsatserne pa
sundheds- og socialomradet er velkendte og veletablerede. | Danmark bliver der
imidlertid hvert ar ogsa diagnosticeret flere hundrede personer med sjeldne syg-
domme, hvor der ikke er tilsvarende viden og klarhed vedr. behov og muligheder
for indsats. Det er sygdomme, som hver for sig er sjeldne, men som har det til feel-
les, at diagnostik, behandling, rehabilitering og opfelgning stiller krav om en seerlig
specialiseret indsats. Det vil oftest dreje sig om medfadte, arvelige og kroniske til-
stande, med behov for livslang sundhedsfaglig, social og andre typer indsats.

Der kan veere stor forskel i sygdommenes svaerhedsgrad, kompleksitet, forlab over
tid og behov for kontakt og indsats. Den generelle felles udfordring er imidlertid
netop sjeldenheden, som ofte betyder, at fagpersoners kendskab til den enkelte
sygdom og falgerne heraf vil vaere mangelfuld. Mistanken om en sjelden diagnose
risikerer farst at opsta sent i et sygdomsforlgb og ofte fremkommer en diagnose
farst efter lang tid og mange undersggelser.

Sjeeldenheden betyder, at der er en serlig risiko for at diagnostik, behandling, re-
habilitering og opfalgning ikke bliver varetaget tilstreekkeligt fagligt kvalificeret og
rettidigt. Patienterne og de pargrende risikerer, derfor at sta alene med sygdoms-
problemet og konsekvenserne heraf uden den ngdvendige relevante statte og ind-
sats.

I Danmark har der tidligt veeret opmeerksomhed pa disse problemstillinger bl.a. ved
etablering af Center for Sma Handicapgrupper (CSH), der fungerede 1994 - 2010.
Sundhedsstyrelsen udgav allerede i 2001 specifikke anbefalinger i rapporten:
Sjeeldne Handicap — Den fremtidige tilretteleeggelse af indsatsen i sygehusvasenet.
Det seneste arti har der ogsa i EU veeret stor interesse for at synliggare problemstil-
linger og fremme initiativer vedr. sadanne patientgrupper, hvilket er baggrunden
for EU's ministerradshenstilling i 2009.

Nerverende strategis fremadrettede anbefalinger er derfor et resultat af en status
over udviklingen pa omradet i Danmark i sundhedsvaesenet og pa socialomradet
mhp. at identificere og lafte de fortsatte udfordringer pa omradet. Dette set bade i
forhold til den generelle udvikling, der foregar nationalt savel som internationalt
bl.a. i EU, og specifikt i forhold til den i lovgivningen etablerede specialeplanlaeg-
ning, kommunalreformen fra 2007 samt resultaterne af evalueringen heraf i efter-
aret 2013.

Den nationale strategis overvejelser og anbefalinger skal ses som pejlemarker for
en samlet og sammenhzngende udvikling af indsatsen til gavn for mennesker med
sjeeldne sygdomme pa bade kort og langt sigt. Strategien er ikke en handlingsplan,
men den indeholder anbefalinger og fokusomrader, der kan omsattes til konkrete

initiativer.
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Nar der skal gares en serlig indsats for patienter med sjeldne sygdomme i form af
en national strategi, er det ikke fordi personer med sjeldne sygdomme skal have
bedre eller andre rettigheder til indsatser end andre patienter. Men fordi kun ved at
udvise en helt seerlig opmeerksomhed over for patienter med sjseldne sygdomme
kan de sikres den samme kvalitet i tilbud og indsats og dermed ligestilling med pa-
tienter med hyppige og velkendte sygdomme.

Sundhedsstyrelsen

Juli 2014
Else Smith Sgren Brostrgm
Administrerende Direktar Enhedschef
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1 Sammenfatning

Nedenfor sammenfattes de vaesentligste konklusioner og anbefalinger. For de fuld-
steendige anbefalinger og baggrunden herfor henvises til de enkelte kapitler.

1.1 Patientgruppens stgrrelse og karakteristika

Der findes flere tusinde forskellige sygdomme og handicap, der alle pa den ene el-
ler anden méade medfarer behov for indsats fra sundheds- og socialomradet. En
meget stor del af dem er velkendte og behovene for indsats i sundhedsvasenet og
fra socialomradet er tilsvarende velkendte og veletablerede.

| Danmark bliver der imidlertid hvert ar ogsa diagnosticeret mange hundrede perso-
ner med sjeldne sygdomme, hvor der ikke er tilsvarende viden og klarhed vedr. be-
hov og muligheder. Sygdomme som hver for sig er sjeeldne, men har det til felles, at
diagnostik, behandling opfalgning og kontrol stiller krav om en seerlig specialiseret
indsats. Det vil ofte dreje sig om medfadte, arvelige og kroniske tilstande, der kan
kreeve en langvarig evt. livslang behandling og anvendelse af sociale tilbud.

Udfordringerne i forbindelse med en sjeelden sygdom kan skyldes mange forskelli-
ge forhold. Sjeldne sygdomme er forskellige i sveerhedsgrad, kompleksitet, forlgb
over tid og behov for kontakt med sundhedsvasenet og andre relevante instanser.

Den generelle felles udfordring er imidlertid netop sjeldenheden, som typisk bety-
der, at sundhedspersonales og andre fagpersoners kendskab til den enkelte syg-
doms karakteristika ofte vil mangle, vare lille eller utilstraekkelig, og at mistanken
om at en given symptomatologi skyldes en sjelden sygdom risikerer farst at frem-
komme sent i et sygdomsforlgb og efter lang tids undersagelser.

Sjeeldenhed betyder saledes, at der er en szrlig risiko for at opgaverne vedrgrende
diagnostik, behandling, opfglgning og kontrol ikke bliver varetaget tilstreekkeligt
fagligt kvalificeret, hensigtsmassigt og i tide. Patienterne og de pargrende risikerer
saledes at komme til at sta alene med sygdomsproblemet uden den ngdvendige
Stotte.

I dansk sammenhang har begrebet ”sjeeldne sygdomme” omfattet medfadte ofte
arvelige sjaeldne komplekse og alvorlige sygdomme, der har behov for en serlig
veltilrettelagt indsats i form af hgjtspecialiseret diagnostik og behandling samlet 1-
2 steder i sygehusvaesenet.
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e Det anbefales at fastholde den hidtidige danske forstaelse, afgreensning og definiti-
on af begrebet "sjeldne sygdomme” (engelsk: rare diseases) hvorefter begrebet om-
fatter:

- Enrakke sjeldne oftest medfadte, arvelige komplekse og alvorlige sygdomme og
tilstande, der kreaever serlig viden og sagkundskab og som har behov for en hgjt-
specialiseret serlig veltilrettelagt koordineret indsats i form af hgjtspecialiseret di-
agnostik, behandling, opfglgning og kontrol samlet 1- 2 steder i sygehusveesenet.

- Sjeeldne sygdomme forekommer med en hyppighed (preaevalens) pa ca. 1-2 ud
af 10.000 eller derunder, dvs. op mod ca. 500-1.000 personer i Danmark.
Sygdommene kan ofte ikke helbredes, men med relevant indsats kan falger af
sygdommene eventuelt forebygges, begraenses eller behandles og patienterne
dermed sikres bedre livskvalitet og overlevelse.

- Der ikke behov for en absolut afgreensning i Danmark, idet der ikke knyttes
szerlige rettigheder eller lignende til en sddan afgraensning.

- Der kraeves som udgangspunkt en arelang og ofte multidisciplinar serlig be-
handlingsindsats, der tilretteleegges i overensstemmelse med de kendte specia-
leplanleegningskriterier for hgjtspecialiserede funktioner i sygehusvaesenet.

Ofte benavnes gruppen af disse sjeldne sygdomme i international sammenhang
"orphans” (forzeldrelgse) fordi de gar pa tvars af kendte graenser eller er sma ni-
cheomrader i mange forskellige leegelige specialer. | denne strategi oversatter vi
”orphans” til ”specialehjemlgse sygdomme”

Vedr. forekomsten konstaterer arbejdsgruppen, at der er problemer med at identifi-
cere og registrere de sjeeldne sygdomme og at de og konsekvenserne af dem derfor
let undervurderes og overses.

Det anbefales:

e Atder vises gget opmaerksomhed mht. at sikre den ngdvendige viden om fo-
rekomsten af sjeldne sygdomstilstande, herunder udvikling i incidens og pree-
valens, udvikling i levetid mv.

e Atder sikres basis for registrering af sjeeldne patientgrupper i registre og kli-
niske databaser vedr. sjeldne sygdomme, og at sddanne registre og databaser
prioriteres mindst pa linje med databaser inden for folkesygdomme.

o At fyldestgarende og systematisk registrering af patienter med sjeldne syg-
domme gives hgj prioritet mhp. kvalitetsovervagning, forskning og udvikling.

e Atder etableres et overblik over foreliggende databaser og registre med
sjeeldne sygdomme og at der anvendes en sa preecis og ensartet diagnoseklas-
sifikation som muligt herunder evt. ved supplerende koder.
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1.2 Organisering af den sundhedsfaglige indsats

| sundhedsvaesenet er det vaesentligt at indsatsen for sjeeldne sygdomme samles fa
steder, hvor der er den forngdne viden og erfaring og sterst mulige ekspertise. Ud-
gangspunktet for Sundhedsstyrelsens specialeplanlaegning er, at "gvelse gar me-
ster” dvs. at et vist patientvolumen er ngdvendig for at sikre erfaring og god kvali-
tet.

Nar, der i forbindelse med Sundhedsstyrelsens specialeplanlaegning tages stilling til
etablering af en specialfunktion, anvendes tre kriterier.

1. Om sygdommen er sjelden

2. Om diagnostik og behandling er kompliceret og f.eks. stiller krav om en
tveersektoriel eller multidisciplingr indsats.

3. Om den er ressourcekraevende f.eks. stiller krav om szrlig teknologi eller
faglige ressourcer.

Sjeeldenhed og kompleksitet udger saledes to af de tre kriterier for samling og etab-
lering af specialfunktioner i det danske sygehusvaesen.

Indplacering som hgjt specialiseret funktion under et enkelt speciale vil veere rele-
vant for tilstande hvor behandling og opfalgning ikke ngdvendigvis kraever en mul-
tidiscipliner indsats. | andre tilfelde, typisk ved de komplekse sjeeldne multiorgan-
sygdomme, forudsettes en serlig taet tvaergaende velkoordineret indsats i sygehus-
vaesenet over en laengere arrekke.

Der er for de sjeldne komplekse sygdomme et sarligt behov for et velfungerende
og konstruktivt samarbejde mellem de forskellige niveauer i sygehusveaesenet om
patientforlgbet, herunder vedr. relevant og hurtig visitering til et hgjere specialise-
ringssniveau med henblik pa tidligere diagnostik, afklaring og iveerksattelse af re-
levant behandling.

En multidisciplinaer teamtilgang er vigtig for at sikre de rette kompetencer pa det
rette specialiserede niveau, nar man star overfor sjeeldne komplekse sygdomshille-
der og dermed har behov for koordination og samarbejde mellem forskellige speci-
aler om forskellige elementer i patientens sygdom.

Pa baggrund af behovet for en szrlig og velkoordineret varetagelse af de beskrevne
sjeeldne sygdomme etableredes to hgjtspecialiserede centre for sjeldne sygdomme
ved henholdsvis Rigshospitalet og Aarhus Universitetshospital tilbage i 2001 med
opgaven at varetage en reekke forskellige funktioner i relation til sjeeldne sygdom-
me, herunder bl.a. at varetage de hgjtspecialiserede opgaver vedr. diagnostik, be-
handling, kontrol og opfalgning. Centrene varetager i dag veesentligt flere sjeldne
sygdomme end de oprindeligt fastlagte.

1.3 Udfordringer for sygehusveesenet
Det kan konstateres, at de vaesentligste udfordringer for patienter med sjeeldne
komplekse medfagdte sygdomme er forsinket diagnostik, mangelfuld koordination

og manglende sammenhang i indsatsen og patientforlgbet. Dette geelder for bgrn,
men iseer for patienterne nar de nar voksenalder.
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Der er en del sjeeldne sygdomme, som kan veere vanskelige at udrede, men som ik-
ke ngdvendigvis er vanskelige at behandle, nar farst den korrekte diagnose forelig-
ger. En meget lang diagnostisk forsinkelse kan risikere at medfare varige funkti-
onsevnenedsattelser, der i gvrigt ellers kunne have varet undgaet.

@get viden og opmarksomhed i det enkelte speciale om sjeldne sygdommes ka-
rakteristiske sygdomsbilleder kan veere vigtigt og samarbejde mellem specialer om
koordination af tvaergaende hensigtsmassige udredningsforlgb kan vaere en vee-
sentlig vej til at opna en tidligere og korrekt diagnose.

Det anbefales:
Vedr. henvisning, udredning og koordination

e At der fokuseres pa at styrke en tidligere og rettidig diagnostik af sjeldne syg-
domme

e Atder sikres muligheder for viderehenvisning direkte fra specialafdeling til andre
specialafdelinger i konkret planlagte koordinerede udredningsforlgb, herunder
ogsa stillingtagen til viderehenvisning af patienter, der forgeaeves er sggt udredt pa
en specialafdeling i eet givet speciale. Det kan dreje sig savel om vertikal henvis-
ning til hgjere specialiseringsniveau, som horisontalt til andet relevant speciale.

e Atder udvikles bedre koordination og samarbejde mellem flere specialer i relati-
on til vanskelige udredningsforlgb mhp. at sikre en hurtigere og mere effektiv vej
gennem systemet.

e Kaoordination og samarbejde pa multidisciplinar basis er krav til hgjtspecialisere-
de funktioner i sygehusvasenet, og bar ogsa finde anvendelse og styrkes i relati-
on til den diagnostiske proces ved sjeldne sygdomme.

e Centrene for Sjeldne Sygdomme har en serlig forpligtelse til at yde radgivning,
vejledning og sikre koordinering ved mistanke om sjeeldne sygdomme og syn-
dromer. Dette gelder bade vedr. bgrn og voksne.

Det anbefales:
Vedr. multidiscipliner behandling, opfglgning mv.

e Der konstateres et serligt behov for at styrke indsatsen for, at voksne patienter
med sjaldne og komplekse sygdomme med multiorganinvolvering modtager en
velorganiseret multidisciplingr diagnostik og behandling med udgangspunkt i ek-
sisterende hgjtspecialiserede funktioner. Der anbefales derfor en s&rlig opmaerk-
somhed og styrkelse af indsatsen for voksne patienter.

e Atder med udgangspunkt i Centrene pé hgjt specialiseret niveau arbejdes videre
med at udvikle modeller og aftaler om multidisciplinzert teamsamarbejde for pati-
entgruppen, sa bade bgrn og voksne med en sjelden og kompleks sygdom sikres
en plan for relevant, multidisciplinzr, tveerfaglig og velkoordineret indsats.

Fortszttes pa naste side.
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o | erkendelse af, at komplekse sjeldne sygdomme ikke overholder alders-, organ-
eller specialegraenser anbefales som udgangspunkt, at de voksne patienter ogsa
hvor relevant behandles ved Centrene for Sjeldne Sygdomme eller ved de samme
sygehusenheder/sygehusmatrikler som bgrnepatienterne behandles pa, i et sadant
samarbejde, at der for patienten sikres kontinuitet og sammenhang over tid i pati-
entforlgbet og for behandlerne sikres starre erfaringsgrundlag, viden og rutine.

e At patienten med den sjeldne komplekse sygdom tilknyttes et veldefineret lege-
ligt forlgbsansvarligt team ved det hgjtspecialiserede sygehus med deltagelse fra
fx Centret for Sjeldne Sygdomme, gvrige involverede specialfunktioner og rele-
vante andre faggrupper.

e Dette team forestar koordination af udrednings- og behandlingsforlgbet pa en sa-
dan méde, at koordinationsansvaret for forlgbet varetages af en leege/ en leegefag-
lig specialistgruppe fra Centeret eller fra det speciale, som forestéar udredning og
behandling af den enkelte persons dominerende problem. Da dette kan &ndre sig
undervejs i sygdomsforlgbet kan det vare relevant, at forlgbsansvaret overdrages.
Dette skal i sa fald ske ved specifik aftale i teamet.

e At patienter med en sjelden eller mistenkt sjelden sygdom, medfgdt eller mis-
teenkt genetisk betinget, som ikke er placeret andetsteds i Sundhedsstyrelsens spe-
cialevejledninger kan henvises til et af de to centre. Centrene kan sikre, at patien-
terne vurderes i det multidisciplinere teamsamarbejde ved Centerets sygehusma-
trikel eller ved viderevisitation til en af de specialespecifikke hgjt specialiserede
funktioner pa sygehuset.

e En hensigtsmaessig transition fra barn til voksen sgges i givet fald sikret ved, at der
tidligt tages stilling til hvilket speciale, der skal varetage forlgbsansvaret i voksen-
alderen og at leeger og andet personale fra dette speciale involveres i patientens
behandling i god tid far overgangen.

e Ud over den multidisciplinzre legefaglige indsats ber der ogsa, nar relevant indga
fagpersoner med anden szrlig ekspertise i det multidisciplingere teamsamarbejde
mellem specialfunktionerne f.eks. sygeplejersker, diztister, ergoterapeuter, fysio-
terapeuter, psykologer, tandleger og socialradgivere.

e | videst muligt omfang udarbejdes patientforlgbsbeskrivelser. Der kan her bl.a. ta-
ges udgangspunkt i internationale beskrivelser af ”” best practice” fx Gene Reviews
og der tilstraebes en optimering af vidensopbygning.

e Arbejdsgruppen konstaterer, at der i relation til Sundhedsstyrelsens specialevej-
ledninger kan veere risiko for at nogle sjeeldne patientgrupper ikke kan ”genfindes”
pa tveers af specialer eller at der kan forekomme utilsigtede uoverensstemmelser i
beskrivelserne og anbefaler derfor, at der i arbejdet med revidering af specialepla-
nen er fokus pa at sikre overensstemmelse mellem de enkelte specialevejledninger
bl.a. med udgangspunkt i strategiens overvejelser og anbefalinger.

e Atalmen praksis sdvel som sygehusenes hoved- og regionsfunktionsniveauer far
let adgang til valid og opdateret information vedr. sjeldne tilstande og mulighed
for kvalificeret radgivning og sparring fra Centrene for Sjzldne Sygdomme og de
multidisciplinaere teams.
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Anbefalinger til de lzegevidenskabelige selskaber

e At de legevidenskabelige selskaber i deres virksomhed viser gget opmarksomhed
over for de serlige udfordringer, som de sjaeldne sygdomme indebzarer. Det geel-
der i relation til speciallegeuddannelsen, kvalitetsudvikling, forskning mv.

e At de lzgevidenskabelige selskaber gger fokus pa rettidig diagnosticering og be-
handling, rehabilitering, forskning og udvikling vedr. sjeldne tilstande inden for
det enkelte speciales omrade. F.eks. kan store specialeselskaber nedsatte serlige
udvalg med opgaver vedr. varetagelse af sjeeldne sygdomme pa deres omréde.

e At de legevidenskabelige selskaber har gget opmarksomhed pa og ogsa forholder
sig til de szerlige udfordringer som de specialehjemlgse” sjeldne komplekse syg-
domme indebrer, fx i tveergaende draftelser med andre specialer.

1.4 Nye diagnostiske og behandlingsmaessige muligheder

Der foregdr en intensiv og hurtig udvikling pa det genetiske omrade, som forventes
i hej grad at fa betydning for de sjeeldne sygdomme bade i relation til diagnostik og
med hensyn til behandlingsmulighederne. Arbejdsgruppen peger pa en reekke af de
principielle udfordringer, som dette indebarer generelt og iseer for de sjeldne arve-
lige sygdomme.

Det anbefales

e Atdet overvejes at udarbejde retningslinjer for, i hvilke situationer det — med
de fordele og ulemper de nyeste teknologiske muligheder giver — er relevant
at tilbyde omfattende genetisk undersggelse til en patient.

e Atdet i specialeplansammenhang bgr vurderes, om der er behov for samling
og opgavefordeling vedr. genetiske specialfunktioner herunder vedr. samling
af undersggelse og radgivning for udvalgte sjeeldne sygdomme ved faerre ge-
netiske afdelinger.

e At det bar sikres, at patienter, for hvem en omfattende genetisk undersggelse
ikke har givet en forklaring pa tilstanden, far mulighed for at blive revurderet
efter et passende tidsrum nar relevant.

o  Genetiske undersggelser bar generelt forudseette, at der foreligger en relevant
klinisk beskrivelse/ udredning af patienten.

| forhold til behandling fremhaver arbejdsgruppen udfordringerne ved at fremskaf-
fe traditionel evidens for behandlingseffekt pga. tilstandenes sjeldenhed og anbefa-
ler en pragmatisk og fleksibel tilgang bl.a.:
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Anbefalinger i relation til behandling:

o  Forsggsvis eksperimentel behandling bgr veere muligt i relevante tilfeelde.

e Der bar vaere opmarksomhed pa muligheden af henvisning til forskningsmaessig
behandling i udlandet, nar der er relevant mulighed herfor.

e Ved vurdering af effekten af behandlingsmodaliteter leegges veaegt pa at inddrage
en bredde af forskellige videnskabelige metoder og tilgange.

e Patientforlgbsbeskrivelser og behandlingsprotokoller bgr udarbejdes i videst mu-
ligt omfang byggende pa international ” best practices”. International kommunika-
tion og samarbejde mellem ekspertcentre bgr derfor tilgodeses og styrkes.

e Patientforlgb og resultater af behandlingsforsgg bgr dokumenteres bl.a. mhp. vi-
densopbygning.

1.5 Organisering af rehabilitering og andre indsatser i kommunen

Personer med sjeeldne sygdomme indebarer ikke kun udfordringer for sygehusvee-
senet. Udfordringerne forekommer i hgj grad ogsa for andre dele af sundhedsvaese-
net og for social-, undervisnings- og beskeftigelsesomradet. Let adgang til fyldest-
gerende og valid information er derfor af stor betydning for alle faggrupper, der
kan stgde pa sadanne patienter.

Den gennemgaende feelles udfordring ved madet med borgere med sjaldne syg-
domme er mangel pa viden om sygdommen, prognosen, behandlingsmulighederne
og funktionsevnen og dermed behovet for indsatser.

Indsatserne i kommunalt regi skal altid have et rehabiliterende sigte og tage ud-
gangspunkt i en vurdering af den enkelte borgers funktionsevnenedsattelse i relati-
on til den sjeldne sygdom. Det anbefales at:

e Rehabilitering ved sjeeldne sygdomme tager udgangspunkt i en sammenhzangende
tveerfaglig udredning af den helbredsrelaterede funktionsevne og behovene for
indsats bl.a. pa baggrund af den foreliggende viden om sygdomstilstanden. Funk-
tionsevnen udredes med udgangspunkt i WHQO’s funktionsevnebegreb.

Kommunerne har efter kommunalreformen faet det samlede ansvar for at lgfte en
lang reekke opgaver, som har betydning for bgrn og voksne med sjeldne sygdom-
me. Det drejer sig om indsatser pa det sociale, det undervisnings- og uddannelses-
massige og det beskeftigelsesmaessige omrade, samt tillige pa sundhedsomradet
herunder bl.a. hjemmesygepleje, genoptraning, vederlagsfri fysioterapi, patientret-
tet forebyggelse mv.
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Anbefalinger:

e At der settes fokus pa indgangen til kommunen og til adgangen til sociale sttte-
foranstaltninger

e At der skabes grobund for tvarfaglige vidensmiljger mhp. at sikre kontinuitet og
vidensopsamling, herunder i hgjere grad at kunne samle ekspertise, s& myndig-
hedspersoner i forbindelse med sagsbehandling har adgang til relevant viden og
radgivning om sjeldne diagnoser og de funktionsevne nedsettelser, som er typiske
for de enkelte sygdomme og handicap.

e Atder tilstrebes kontinuitet og stabilitet i samarbejdet mellem familier med sjeeld-
ne sygdomme og deres kommunale sagsbehandlere og fagpersoner, herunder at
der sattes fokus pa behovet for en koordineret sagsbehandling i kommunen — ger-
ne med én koordinerende sagsbehandler pr. familie, der kan veere tovholder i for-
hold til de forskellige forvaltninger og afdelinger i kommunen samt eventuelt kon-
takten med sygehusveesenet

e At det ved overgangen fra barn, ung og til voksen sikres, at borgeren far den rele-
vante og koordinerede sociale indsats og at der serligt tages hand om overfarsel af
viden, da netop manglende viden om de sjeldne diagnoser og deres manifestatio-
ner kan risikere at medfare ungdigt komplicerede sagsforlgb.

e At der fokuseres pa sammenhzng og helhed i indsatsen, herunder ogsa pa raske
sgskendes trivsel og udviklingsmuligheder.

Borgere med sjldne tilstande og deres familier oplever mangel pa specifik viden
og manglende koordination og sammenhang i indsatsen pa omradet. Det medfarer
betydelige problemer, forsinkelser mv. samt at koordinationen er overladt til fami-
lien og borgeren med den sjeeldne tilstand selv. Det gelder internt i kommunen,
men i hgj grad ogsa tvaersektorielt. Herudover understreges behovet for sikring og
udvikling af tilstreekkelige malrettede og evt. specialiserede tilbud.

1.6 Ny struktur pa det sociale omrade efter evaluering af kommunalre-
formen

Pa baggrund af evalueringen af kommunalreformen er det besluttet at Socialstyrel-
sen skal have en ny rolle med at sikre koordination og faglig planleegning af den
mest specialiserede indsats pa det sociale og undervisningsmaessige omrade kaldet
den Nationale Koordinationsstruktur. Formalet er at sikre en systematisk vidensop-
bygning, bl.a. ogsa for mennesker med sjldne sygdomme, der har behov for en
specialiseret social- og undervisningsmaessig indsats.

Anbefalinger i relation hertil:

e At hensigtsmassig specialiseret viden og kompetencer pa disse omrader i forhold
til de mest komplicerede sjaeldne handicapgrupper/sjeldne sygdomme, sikres gen-
nem den Nationale Koordinationsstruktur.
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1.7 Behovet for koordination og sammenheaeng i indsatsen

Borgere med en sjeelden sygdom og deres familier oplever som naevnt store pro-
blemer i forhold til kontakt med kommunen, herunder socialforvaltning. Det er no-
get af det, der stresser familierne allermest og opleves som vanskeligt fordi diagno-
sen er sjeelden og konsekvenserne af sygdommen ukendt for systemet, og der
mangler specifik viden og koordination.

Det geelder internt i kommunen, ligesom det tilsvarende ogsa kan preege oplevel-
serne i relation til sygehusvaesenet, men der er i hgj grad ogsa et tvaersektorielt ko-
ordinationsproblem. Familierne har typisk kontakt med mange forskellige sagsbe-
handlere og med forskellige fagpersoner i sygehusvasenet, kommunen, praksissek-
tor mv. og der bruges mange timer pa kontakt, ansggninger mv. Det udger en fru-
stration, men ogsa en stor belastning selv at skulle veere koordinator.

De problemstillinger, der rapporteres fra brugerne opleves ogsa fra Centrene for
Sjeeldne Sygdomme. Det konstateres, at der er tunge socialmedicinske problemstil-
linger blandt patienterne og betydeligt behov for koordination og stette bl.a. psyko-
logstette i relation til information om diagnosen mv. Samtidig udtrykker patienter-
ne stor tilfredshed med Centrene.

De sundhedsaftaler, som skal indgas mellem regionsrad og kommunalbestyrelser,
skal bidrage til at skabe sammenhang i patientforlgb, der gar pa tvers af sygehuse,
kommuner og almen praksis. Det papeges, at sundhedsaftalerne i forhold til sjaeld-
ne patientgrupper kan veere et velegnet veerktgj for at handtere en reekke af de pro-
blemstillinger, der giver serlige udfordringer i det tvaersektorielle samarbejde om
borgere med sjeeldne sygdomme.

Anbefalinger - Vedr. den tveersektorielle indsats:

e Atder sikres let adgang for fagprofessionelle fra alle sektorer til valid og opdateret
viden om sjaldne tilstande

e At der fokuseres pa sammenhzng i patientforlgb undervejs gennem udredning,
behandling, efterforlgb, rehabilitering og evt. palliation imellem sundhedsvaesenet-
og socialomradet Der vil ofte vere tale om langvarige evt. livslange parallelle for-
Igb.

e At relevant information deles pa tveers af sektorer, forvaltningsomrader og aktarer
under hensyntagen til geeldende lovgivning om tavshedspligt m.m.

e At der fokuseres pa at indsamle viden om vellykkede tvaerfaglige og koordinerede
indsatser mellem alle relevante aktgrer pa omradet, herunder muligheden for etab-
lering af nye opgavefordelinger og tveergaende samarbejde mv. (fx som Spielmey-
er-Vogt teamsamarbejdet).

e Atder sikres kontinuerlig udvikling af fagprofessionel viden og kompetence.

e Atregioner og kommuner sikrer, at sundhedsaftalen omfatter de problemstillinger,
som borgere med sjeeldne sygdomme har ift. sammenhang og hgj kvalitet i rehabi-
literingsindsatsen, samt sammenhang i behandlings- og rehabiliteringsforlgb.

e At myndighedspersoner, der skal belyse og treeffe afggrelse om statte til borgere
med sjeeldne sygdomme sa vidt muligt forpligtes til at opsgge relevant viden og
anvende denne i sagsbehandlingen.
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1.8 Information og videndeling

Arbejdsgruppen har set pa forskellige kilder til viden og konkluderer at let tilgaen-
gelige valide dansksprogede diagnosebeskrivelser er et vigtigt redskab for savel pa-
tienter med sjaldne sygdomme og deres pargrende som for fagfolk til at opna hur-
tigt overblik over en given sjelden diagnose og implikationerne deraf. Gennem en
lang arreekke har diagnosebeskrivelser udarbejdet af Center for Sma Handicap-
grupper udgjort grundstammen for dansksproget information om sjeldne sygdom-
me.

Der findes ikke andre dansksprogede kilder, som pa tilsvarende made kan opfylde
dette informationshehov. Det er saledes vigtigt, at der foreligger en robust og vel-
fungerende organisation omkring diagnosebeskrivelserne, idet ajourfart relevant og
valid let tilgeengelig information vurderes at vaere afgerende for sikring af kvalitet i
indsatserne vedr. sjeeldne sygdomme.

Anbefalinger vedr. information:

e At diagnosebeskrivelserne kvalitetssikres, viderefares og udbygges i de kommen-
de ar

e At der sikres en mekanisme for regelmassig vurdering og ajourfaring
e Diagnosebeskrivelserne incl. Ressourcer overfgres fra Socialstyrelsen til en plat-

form i et steerkt, beeredygtigt og robust sundhedsfagligt miljg med mulighed for
socialfagligt input

e At der tages initiativ pa relevant niveau mhp. en realisering heraf som led i imple-
mentering af den nationale strategi.

e Herudover anbefales — bl.a. i lyset af de pagdende EU-aktiviteter pd omradet og
muligheder og udfordringer i relation til patientmobilitetsdirektivet, en konsolide-
ring af den danske informationsindsats i relation til EU-aktiviteter pd omradet ved:

- Dansk deltagelse i Orphanet-samarbejdet

- Atder generelt bl.a. i regi af de to centre i sygehusveesenet arbejdes hen imod
at etablere et mere samlet overblik over relevante videnskilder nationalt og in-
ternationalt.

1.9 Empowerment, patientuddannelse og patientorganisationer

| afsnittet beskrives og understreges betydningen af empowerment for patienterne.
| sasmmenhang hermed beskrives patientuddannelse, der har til formal at styrke pa-
tienternes og deres familiers handlekompetence, autonomi og egenomsorg med
henblik pa at forbedre helbredstatus og livskvaliteten. Patientuddannelse indgar sa-
ledes som et vasentligt element i den samlede rehabilitering. Endelig beskrives pa-
tientorganisationer for sjeeldne sygdomme og vigtigheden af tilhgrsforhold til en
patientforening - og herunder ogsa netvarkstilbud til de patienter med sjeeldne di-
agnoser, der er sa fa, at de ikke har grundlag for at etablere en forening.
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Anbefalinger:

e Der bar Igbende veere et szrligt fokus pd empowerment, nar man beskaftiger sig med
omradet sjeldne sygdomme.

e Patientuddannelse bar vere et element i rehabilitering ogsa for patienter med sjeldne
sygdomme.

e Patienter med sjeldne sygdomme bgr have mulighed for at indga i relevante netvaerk
og deltage i disses aktiviteter.

o Serlige radgivnings- og stattetilbud pa tveers vedr. sundhedsmassige og sociale pro-
blemstillinger for patienter med sjeeldne diagnoser og deres pargrende bar udvikles.

Fortszttes pa naste side.

e Frivillige foreninger bgr inddrages i arbejdet vedr. patientgruppens sa&rlige problemer,
fx som hgringspart ved nye lovforslag med relevans for omradet, i relevante arbejds-
grupper m.v. nedsat af offentlige instanser og bgr rustes til at varetage denne opgave.

e Patientforeninger kan med stor fordel inddrages i erfaringsopsamling, tilfredhedsun-
dersggelser mv.

e Sjaldne-netveerket bgr fortsat vaere et tilbud til sjeldne patienter og pargrende, der ikke
har mulighed for at indga i andre relevante netveerk/foreninger.

e  Der bar arbejdes henimod, at patienter med sjeldne sygdomme kan fa mulighed for
mere specifik patientuddannelse.

1.10 Registre, databaser og forskning

Arbejdsgruppen gennemgar og opridser status og perspektiver pa omradet. Det un-
derstreges, at styrkelse af indsatsen pa feltet er vanskelig, men ngdvendig, hvis der
skal opnas bedre muligheder og resultater for patienterne med sjeldne sygdomme.
Vasentligt er ngdvendigheden af gget forstaelse og opmaerksomhed pa omradet
sjeeldne og komplekse arvelige sygdomme. Samtidig konstateres, at der er et poten-
tiale i Danmark, som bgr understattes og udvikles. Specielt opfordres de laegevi-
denskabelige selskaber til at vise omradet starre opmaerksomhed og herunder ogsa
problematikken med de "specialehjemlgse” sygdomme, der risikerer at blive glemt
0g overset.

Anbefalinger:

e At Raredis-databasen fortsztter, udbygges og konsolideres med henblik pé at opné
registrering af patienter med sjeeldne sygdomme og deres patientforlgb. Centrene
er saledes forpligtet til at registrere sjaldne patienter i den felles Raredis database
og derved sikre udbygning og vedligeholdelse.

e Atder generelt sikres basis for registreringer af relevante sjeeldne patientgrupper, i
registre og kliniske databaser i gvrigt.
Fortsattes pa naste side.
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At der etableres et overblik over foreliggende databaser og registre mv. med hen-
blik pa som anbefalet i Ministerradshenstillingen at gge viden om savel forekomst,
som kvalitetsparametre generelt for sjeeldne sygdomme.

At fyldestgagrende og systematisk registrering af patienter med sjaldne sygdomme
gives hgj prioritet, med henblik pa kvalitetsovervagning, forskning og udvikling.

At der anvendes en sa pracis og ensartet diagnoseklassifikation som muligt.

At man ved registrering af patienter med sjaldne sygdomme fortsat bruger de sa-
kaldte McKusick koder, bedre kendt som OMIM-numre bl.a. ved centrene for
sjeldne sygdomme og i genetikken.

Orphanet-koder vil kunne have en styrke i klinikken og det foreslas, at der indhen-
tes yderligere erfaring vedr. brug af disse.

At der skabes starre fokus pa forskning i sjeeldne sygdomme og prioritering af
forskning nationalt og internationalt i behandlingsmiljgerne bl.a. f.eks. via flere
Ph.d.-forlgb med det dobbelte formal at fremme forskning og rekruttering af spe-
ciallzeger og sygeplejersker.

At de lzzgevidenskabelige selskaber og relevante forskningsrad mv. ggres bekendt
med den nationale strategi og perspektiverne med hensyn til den internationale
forskningsmaessige interesse i sjeldne sygdomme med henblik pa at fremme dansk
og international forskning ift. omradet sjeeldne sygdomme.

At forskning kommer rundt om hele patienten fra basale molekylzare sygdomsme-
kanismer til rehabilitering og social indsats. Det betyder, at bade leegeligt, bioke-
misk og mere service-og social/psykologisk/padagogisk orienterede emner og
personale, bar involveres i forskningen

At Danmark deltager i Orphanet-samarbejdet.

Der er ogsa behov for praksisner forskning, som kan understgtte en bedre be-
handling, hjelp og statte til barn, unge og voksne med sjeeldne diagnoser i den
kommunale sektor.

Det handler om at afdeekke hvordan kommunerne med habilitering/rehabilitering,
kompenserende stgtte og bedre koordination mere effektivt kan hjelpe og statte
bgrn, unge og voksne med sjeldne diagnoser.

Anbefalinger:

Forskningen her bgr bl.a. have fokus pa falgende

Hvilke metoder, der fremmer, at flere borgere med sjeldne sygdomme far gavn
af undervisning og stgtte i barne- og ungdomsarene.

Hvilke former for rehabilitering, statte og hjalp, herunder bl.a. hvilke socialfag-
lige metoder, der bedst kompenserer personer med sjeldne diagnoser, gger perso-
nens selvbestemmelse og livskvalitet, og gger personens muligheder for at leve et
liv pa egne preemisser.

Hvilken rolle pargrende, netveerk og gvrige omgivelser spiller i forhold til at
hjelpe og statte bgrn, unge og voksne med sjeeldne diagnoser mest muligt.
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e Hvordan borgeren/den unge selv, netveerk og pargrende, sygehuset og kommu-
nen kan samarbejde om bedst muligt at fremme borgeren/den unges muligheder
for selvstendig livsfarelse.

1.11 Uddannelse og kompetenceudvikling

Opmarksomhed og viden er centrale elementer for en god professionel indsats pa
omradet. Starre synlighed og generel bevidstgarelse om at sjeldne sygdomme fak-
tisk forekommer og fordrer opmarksomhed, er saledes vaesentlig.

Anbefalinger:

e Atder med vaegt pa det generelle gives searlig opmaerksomhed til sjeldne syg-
domme i undervisningen pa leegestudiet og andre sundhedsfaglige uddannelser.

e Atder udbydes kurser for almen praksis vedr. sjeldne sygdomme f.eks. i relation
til Leegedage mv.

e At de lzgefaglige selskaber i deres virksomhed viser gget opmarksomhed over for
de szrlige udfordringer som de sjaeldne sygdomme indebarer. Det gelder i relati-
on til speciallzegeuddannelsen og efteruddannelsen, kvalitetsudvikling, forskning
mv.

e At de lzgefaglige og sygplejefaglige selskaber gger fokus pa diagnosticering, be-
handling, forskning og udvikling vedr. sjaldne tilstande inden for det enkelte spe-
ciales omrade. F.eks. kan store specialeselskaber nedsztte szrlige udvalg med op-
gaver vedr. varetagelse af sjeeldne sygdomme pa deres omrade eller i tvaergdende
samarbejde selskaber i mellem.

e Udvikling af tvaerfaglige og evt. tveersektorielle undervisnings- og uddannelsestil-
bud bar overvejes.

Pa det sociale omrade bar som minimum sikres tilstedevarelse af serlig viden i
VISO (Den nationale videns- og specialradgivningsorganisation pa det sociale om-
rade og i specialundervisningen) og herunder blandt VVISO- leverandarer.

Anbefalinger

e Atder i forbindelse med Socialstyrelsens opgaver i relation til den Nationale Ko-
ordinationsstruktur udvises serlig opmarksomhed med hensyn til at sikre og vide-
reudvikle specialiseret socialfaglig viden om borgere med sjeldne sygdomme og
funktionsevnenedszettelser.

e At der er fokus pa opkvalificering af medarbejdere pa social-, undervisnings og
beskaftigelsesomradet, der arbejder med borgere med sjaldne diagnoser.

e At der opbygges faglige vidensmiljger, der kan sikre denne opkvalificering.

e At rehabiliteringsbegrebet kommer mere i spil i forhold til borgere med sjaldne
diagnoser, der skal leve med sygdommen/handicappet hele livet og derfor har brug
for en ” at leve med” — tilgang. (fortsatttes)
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e Arbejdsgruppen anbefaler endvidere, at man i uddannelsesaktiviteter generelt ind-
teenker patientorganisationerne og brugere — med henblik pé at anvende og nyttig-
gare patienternes viden, erfaringer og oplevelser.

1.12 EU initiativer p4 omradet sjseldne sygdomme

EU- initiativer pd omradet sjeldne sygdomme beskrives og det anbefales:

Det anbefales

e At Danmark som hidtil falger med, deltager og prager arbejdet i EU- regi via
Sundhedsstyrelsens faglige deltagelse i relevante fora, herunder bl.a. ”Euro-
pean Commission Expert Group on Rare Diseases” og "EUnetHTA —
samarbejdet” ligesom man anser Patientforeningernes engagement og delta-
gelse for positivt.

e At der vedr. lezgemidler sikres, at der er (fortsat) adgang til ngdvendige
Orphan Medicinal Products (OMP) i Danmark.

1.13 Implementering, evaluering, opfglgning og monitorering

Afsluttende konstaterer arbejdsgruppen, at nogle af strategiens anbefalinger kan
implementeres umiddelbart medens andre kraever tid og vil have behov for en len-
gere tidshorisont og vil kraeve en udvikling som forudsatter, at de ngdvendige res-
sourcer er til stede.

Strategiens anbefalinger skal ses som pejlemarker for en samlet og styrket sam-
menhzangende indsats for sjeldne sygdomme. Strategien er saledes ikke en bin-
dende handlingsplan.

Strategien er udarbejdet med udgangspunkt i et femarigt perspektiv og Arbejds-
gruppen foreslar at der foretages en opfalgning og statusevaluering af strategien
om ca. tre - fem ar bl.a. med inddragelse af EUROPLANS anbefalinger.

Arbejdsgruppen finder, at dette mest naturligt og operationelt kan forega i regi af
Sundhedsstyrelsen og Socialstyrelsen, som varetager de overordnede opgaver pa
feltet.

Denne statusevaluering iveerksattes af Sundhedsstyrelsen i samarbejde med Social-
styrelsen og vil efterfalgende fungere som en statusrapport for arbejdet med sjeeld-
ne sygdomme i Danmark.

Det anbefales:

e Atden nationale strategi for sjeldne sygdomme implementeres inden 2018

e At der udarbejdes en statusevaluering af strategien tre til fem ar efter udarbej-
delsen. Evalueringen bgr munde ud i en kort statusrapport.
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2 Baggrund og kommissorium

2.1 Baggrund

I 1993 udgav Sundhedsstyrelsen den farste vejledning om lands- og landsdelsfunk-
tioner i sygehusveesenet, hvor man bl.a. anbefalede falgende om sjeeldne handicap:

”Ansvaret for koordination og styring af de samlede behandlingsforlgb samt opar-
bejdelse af viden og ekspertise bar placeres ved en hgjt specialiseret centerfunktion
ét eller hgjst to steder i Danmark”.

Efterfglgende blev Center for Sjeldne Sygdomme pa Aarhus Universitetshospital
og Klinik for Sjeeldne Handicap pa Rigshospitalet etableret i 1996 og samme ar
indfart i Sundhedsstyrelsens vejledning om lands- og landsdelsfunktioner. Centre-
ne fik til opgave at varetage diagnostik, behandling og radgivning af personer med
sjeeldne sygdomme, specielt sjeldne, arvelige og, komplekse sygdomme, typisk
multiorgansygdomme med behov for hgjt specialiseret og tvaerfaglig behandling.

1 2001 udgav Sundhedsstyrelsen yderligere anbefalinger om tilretteleggelsen af
indsatsen i sygehusvasenet vedr. sédanne sjaeldne sygdomme i redegarelsen’:
’Sjeeldne handicap — den fremtidige tilretteleeggelse af indsatsen i sygehusvaesenet,
2001”.

Formalet med redeggrelsen var at beskrive behovene i relation til denne type
sjeeldne sygdomme og fremseette anbefalinger for tilretteleeggelsen af indsatsen i
sundhedsvaesenet i forhold til sjeeldne sygdomme/ handicap, med henblik pa at gge
kvaliteten af indsatsen overfor patientgruppen.

Rapporten fremsatte en reekke anbefalinger for varetagelse af sjeeldne sygdomme i
sygehusvaesenet, herunder etablering af to hgjtspecialiserede centre, men herudover
ogsa en raekke overordnede anbefalinger vedr. koordination, sammenhzng i pati-
entforlgbene, behandlingsprotokoller, kliniske databaser, det tveersektorielle sam-
arbejde m.m.

Redegarelsens generelle overordnede anbefalinger blev samtidig belyst via konkre-
te anbefalinger vedr. 11 forskellige sjeeldne sygdomme. Herved afklaredes en reek-
ke konkrete problemer vedr. tilbuddene til de pagaldende patientgrupper, samtidig
med at disse forskellige typer sjeldne sygdomme fungerede som illustrative mo-
deleksempler for, hvorledes lgsninger af tilsvarende problemstillinger for andre
sjeeldne patientgrupper kunne udvikles og implementeres.

En af de centrale anbefalinger i redegarelsen omfattede en uddybende beskrivelse
af opgaverne for de to centre for sjaeldne sygdomme i sygehusvasenet med ud-
gangspunkt i de to eksisterende centre ved henholdsvis Rigshospitalet og Aarhus
Universitetshospital. Disse centre skulle varetage de hgijt specialiserede opgaver
placeret ved centrene i samarbejde med relevante gvrige funktioner i sundhedsvee-
senet.

! »Sjaeldne handicap — den fremtidige tilretteleeggelse af indsatsen i sygehusvaesenet, 2001”
http://www.sst.dk/Udgivelser/2001/Sjaeldne%20handicap%20-
%20den%20fremtidige%20tilrettelaeggelse%20af%20indsatsen%20i%20sygehusvaesenet.aspx
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Redeggrelsen beskrev derudover bl.a. forskellige modeller for opgavevaretagelse
afhaengig af kravene til indsats, alt efter om der var kontinuerligt behov for hgjt
specialiseret behandling eller om nogle dele af patientforlgbet kunne varetages de-
centralt.

Derudover blev der beskrevet en raekke gvrige omrader, som fx patientforeningers
rolle og funktion i forhold til sjeeldne sygdomme.

De konkrete anbefalinger vedr. de to hgjtspecialiserede centre i sygehusvaesenet
blev implementeret med Sundhedsstyrelsens Vejledning om lands- og landsdels-
funktioner i sygehusveesenet fra 2001 og er viderefgrt i Sundhedsstyrelsens nugeel-
dende specialevejledninger.

Redeggarelsen har fungeret som et solidt fundament for den fortsatte udvikling af
omradet med sjeldne sygdomme i sygehusvasenet og en reekke af redegerelsens
anbefalinger indgar nu ogsa mere generelt i principper og kriterier for specialeplan-
leegningen.

Samtidig er der i den forlgbne tid gjort en reekke erfaringer, der peger pa et behov
for steerkere fokus pa vigtige og serlige problematikker som f.eks udredningsfor-
lgb, hurtigere diagnostik, varetagelse af voksne patienter, koordination og sam-
menhang i det tveaersektorielle samarbejde, forskning og dokumentation. Nogle af
disse udfordringer er generelle problemstillinger for mange patientgrupper, men
kan imidlertid veere szrligt problematiske i relation til sjeeldne sygdomme, mens
andre problemstillinger er specifikke udfordringer ved de sjeeldne sygdomme.

2.2 EU’s henstilling om sjaeldne sygdomme

Der er i EU-regi gennem en leengere arreekke foregaet forskellige aktiviteter vedr.
sjeeldne sygdomme. | relation hertil vedtog EU's ministerrad en henstilling i 2009.

Danmark tilsluttede sig i 2009 denne henstilling fra EU’s Ministerrad om tiltag
vedrgrende sjeeldne sygdomme herunder, at alle lande bar have en formuleret en
national strategi/handlingsplan for sjeldne sygdomme senest i 2013°. Henstillingen
kom som opfalgning pa en tidligere meddelelse® fra EU-kommissionen. Henstillin-
gen fra 2009 fokuserer bredt pa en reekke omrader for sjeldne sygdomme og pati-
enter med sjeldne sygdomme, bl.a. forskning, diagnosticering, adgang til behand-
ling, empowerment af patienter og deres organisationer samt tveersektorielt og in-
ternationalt samarbejde.

Henstillingen danner sammen med Sundhedsstyrelsens redeggrelse fra 2001 ud-
gangspunkt og baggrund for neerveerende nationale strategi for sjeeldne sygdomme.

I henstillingen fokuseres der pa en reekke omrader, som medlemsstaterne bgr in-
kludere i den nationale strategi, herunder:

e Udarbejdelse af planer og strategier for sjeldne sygdomme

2 Radets henstilling af 8. juni 2009 om et tiltag vedrarende sjeeldne sygdomme, http://eur-
lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010:da:PDF.

% Europa Kommissionens meddelelse om sjaldne sygdomme: En udfordring for Europa,
http://ec.europa.eu/danmark/documents/alle_emner/sociale/081111_sygdomme.pdf
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¢ Anvende passende definition og kodificering af sjeeldne sygdomme samt
oprettelse af en fortegnelse

e Forskning i sjeldne sygdomme

o Etablering af ekspertcentre og europziske referencenetveerk for sjeeldne
sygdomme

e Indsamling af ekspertise inden for sjeeldne sygdomme pa europeisk plan
o Styrkelse af patientforeningers indflydelse
o Bearedygtighed

Med henblik pé at opfylde denne henstilling og som led i det generelle arbejde med
udvikling af kvalitet i sundhedsveesenet nedsatte Sundhedsstyrelsen derfor en bred
arbejdsgruppe i 2012. Arbejdsgruppen fik nedenstaende kommissorium.

2.3 Arbejdsgruppens kommissorium

Danmark tilsluttede sig i 2009 en henstilling fra EU om, at de enkelte EU-lande bar
have formuleret en national strategi/ handlingsplan for sjeeldne sygdomme senest i
2013.

| 2001 udgav Sundhedsstyrelsen anbefalinger om tilretteleeggelsen af indsatsen i
sygehusvaesenet vedr. sadanne sjeldne sygdomme i redegarelsen: ”Sjeldne handi-
cap — den fremtidige tilretteleeggelse af indsatsen i sygehusvaesenet, 2001”.

Redeggrelsen fremsatte en raekke anbefalinger for varetagelse af sjeeldne handicap i
sygehusvasenet, herunder etablering af to hgjtspecialiserede centre, men herudover
ogsa anbefalinger vedr. koordination, sammenhang i patientforlgbene, behand-
lingsprotokoller, Kliniske databaser, det tveersektorielle samarbejde m.m.

Redeggrelsens anbefalinger omfattede generelle overordnede anbefalinger samtidig
med, at disse belystes med konkrete anbefalinger vedr. 11 forskellige sjeldne han-
dicap/sygdomme. Herved afklaredes en raeekke konkrete problemer vedr. tilbuddene
til de pageaeldende patientgrupper, samtidig med at disse forskellige typer sjaldne
sygdomme fungerede som illustrative modeleksempler for, hvorledes lgsninger af
tilsvarende problemstillinger for andre sjeeldne patientgrupper kunne udvikles og
implementeres.

De konkrete anbefalinger vedr. de to hgjtspecialiserede centre i sygehusvasenet
blev implementeret med Sundhedsstyrelsens Vejledning om lands- og landsdels-
funktioner i sygehusvaesenet fra 2001 og er viderefart i Sundhedsstyrelsens nugeel-
dende specialevejledninger. Yderligere er en lang raekke forskellige sjeeldne syg-
domme indplaceret som specialfunktioner i sygehusvasenet i forbindelse med den
nugaldende specialeplan fra 2010.

Danmark har saledes pa den baggrund allerede et solidt grundlag og de ngdvendige
veerktgjer for at leve op til Ministerradets henstilling fra 2009 om at etablere en na-
tional strategi eller handlingsplan for indsatsen vedr. sjeldne sygdomme, og for at
indga i udviklingen af det europziske samarbejde om en styrket indsats pa omradet
herunder bl.a. etablering af faglige netveerk mellem nationale “centres of expertise”
mv.
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Der er imidlertid behov for i lyset af den foreliggende henstilling fra Ministerradet
og udviklingen siden redeggrelsen i 2001 at gennemga, vurdere og opdatere anbe-
falingerne pa omradet bl.a. under hensyn til det europziske perspektiv og de anbe-
falinger for en national strategi som fremgar af Ministerradets henstilling.

Pa denne baggrund nedsatter Sundhedsstyrelsen efter aftale med Ministeriet for
Sundhed og Forebyggelse derfor en bred arbejdsgruppe med henblik pa at udarbej-
de opdaterede anbefalinger pa omradet.

Med udgangspunkt i Sundhedsstyrelsens redegarelse vedr. sjeldne handicap 2001
samt Ministerradets henstilling og anbefalinger har arbejdsgruppen til opgave at
beskrive og vurdere:

e Patientgruppernes starrelse og serlige karakteristika

e Behovene for indsats i relation til diagnostik, behandling, pleje og kontrol
samt rehabilitering

e Den nuvearende organisation af tilbud, herunder samarbejdet mellem sekto-
rer, med udgangspunkt i patientforlgb

e Behovene for erfarings- og vidensopsamling, dokumentation og forskning
e Behovene for information og vidensformidling
¢ Internationalt samarbejde

Arbejdsgruppen skal med udgangspunkt heri fremkomme med anbefalinger til en
national strategi for omradet senest i 2013.

Sundhedsstyrelsen varetager sekretariatsfunktionen for arbejdsgruppen og kan ad
hoc supplere arbejdsgruppen med relevante kompetencer, herunder eventuelt via
etablering af underarbejdsgrupper.

2.4 Arbejdsgruppens sammensaetning

Overlege Sundhedsstyrelsen
Marianne Jespersen (Formand)

Fuldmegtig Ministeriet for Sundhed og Forebyggelse
Mie Rasbech/Gertrud Rex Baungaard

Lisa Riiser/ Randi Lukov/Vibeke Lub- | Socialstyrelsen
anski

Specialkonsulent Region Hovedstaden
Thomas Pihl

Laegefaglig konsulent Region Sjeelland
Britta Oritz Echeverria

Specialeansvarlig overlaege Region Syddanmark
Niels Hlum

Centerchef Region Midtjylland
Stig Yndgaard
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Chefkonsulent Mikkel Grimmeshave/
Specialkonsulent Thomas Kanstrup

Region Nordjylland

Seniorkonsulent
Mette Holm/Helene Skude Jensen

Danske Regioner

Konsulent Kommunernes Landsforening
Lise Holten

Konsulent Kommunernes Landsforening
Rigmor Lond

Overlage, dr. med.
Allan Meldgaard Lund

Center for Sjeldne Sygdomme og Center
for Medfgdte Stofskiftesygdomme, Rigs-
hospitalet

Professor, overlaege dr. med.
John Rosendahl @stergaard

Center for Sjaeldne Sygdomme, Aarhus
Universitetshospital (Skejby)

Overlege
Hans Christian Jacobsen

Dansk Padiatrisk Selskab

Overlage, dr. med
Hanne Dahlgaard Hove

Dansk Padiatrisk Selskab

Overlage, dr. med.
Susanne Kjergaard

Dansk Selskab for Medicinsk Genetik

Formand Sjeeldne Diagnoser
Birthe Byskov Holm

Direktar Sjeeldne Diagnoser
Lene Jensen

Formand PKU Foreningen
Bodil Hgjgaard

Direktar Kennedy Centeret

Karen Brgndum- Nielsen

Overlage, dr. med.
Henning Bundgaard

LVS, Rigshospitalets Enhed for Arvelige
Hjertesygdomme (REAH)

Direktar Dansk Selskab for Almen Medicin
Peter Torsten Sgrensen
Overlege Sundhedsstyrelsen (til 15.juni 2013)

Marie Brasholt

Akademisk medarbejder
Simon Feldbeek Kristensen/
Fuldmagtig Marie Louise Maul

Sundhedsstyrelsen

Sekretaer
Charlotte Erdland

Sundhedsstyrelsen

2.5 Arbejdsgruppens arbejde

Arbejdsgruppen har afholdt en reekke mgder med det formal at drafte relevante om-
rader for en national strategi for sjeeldne sygdomme. I relation hertil har alle ar-
bejdsgruppens medlemmer praesenteret oplaeg vedr. problemer og udfordringer set
fra deres stasted og bagland. Efter denne gennemgang pabegyndtes udarbejdelsen

af den nationale strategi.

Arbejdsgruppen besluttede i relation hertil at nedsatte en underarbejdsgruppe med
den opgave at foretage en gennemgang og vurdering af de sakaldte diagnosebe-
skrivelser, samt overveje mulighederne for sikring af en vedvarende tilgengelig og
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opdateret dansksproget information om sjeeldne sygdomme. Underarbejdsgruppens
arbejde og konklusioner fremgar af kap.10 og bilag IV.

Arbejdsgruppen finder, at strategiens formal bl.a. er at lgfte omradet med sjeeldne
sygdomme yderligere, herunder udvikle omradet og justere den hidtidige strategi
pa baggrund af de indvundne erfaringer og den generelle udvikling, der er sket si-
den 2001 pa de relevante omrader, og herunder bl.a. den i lovgivningen etablerede
specialeplanleegning, kommunalreformen fra 2007 samt resultaterne af evaluerin-
gen heraf i efteraret 2013.

Det tidligere anvendte begreb sjeldne handicap” er i sundhedsvasenet generelt af-
lgst af "sjeeldne sygdomme” bl.a. pa baggrund af den internationale betegnelse "ra-
re diseases”. | andre sammenhange anvendes fortsat ofte betegnelsen “sjeeldne
handicap”. Og patientorganisationerne bruger termen: sjeldne diagnoser”. Alle tre
benavnelser daekker imidlertid over den samme begrebsmaessige og definitoriske
afgraensning.

Tilsvarende anvendes i de respektive afsnit lidt varierende ordene patient, bruger
eller borger om personer med sjeeldne sygdomme. Dette afspejler bl.a. den forskel-
lige kultur og tilgang i de respektive sektorer. Arbejdsgruppen har fundet det mest
hensigtsmaessigt at bibeholde denne variation.
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3 Patientgruppens stgrrelse og karakte-
ristika
3.1 Generelt om begrebet sjeeldne sygdomme

| forbindelse med udarbejdelse af en national strategi for sjeeldne sygdomme er der
en reekke principielle overvejelser vedr. afklaring og afgraensning af begrebet i rela-
tion til tilretteleeggelse af indsatsen og de serlige udfordringer som sjeeldenhed stil-
ler til dette.

Sjeeldne sygdomme - tidligere benavnt sjeldne handicap - er sygdomme med seer-
lig lav forekomst (praevalens og incidens). Af Sundhedsstyrelsens redeggarelse fra
2001 fremgar bl.a., at der i Danmark hvert ar diagnosticeres flere hundrede perso-
ner med sygdomme, som hver for sig er sjeeldne, men som har det til feelles, at der
er behov for en serlig indsats i sygehusvaesenet vedr. diagnostik, behandling, op-
felgning og kontrol. Ligeledes har disse patientgrupper som oftest et behov for en
indsats pa det sociale og evt. det undervisningsmaessige og beskaftigelsesmassige
omrade. Nogle af disse patienter har et serligt stort behov for en velkoordineret
indsats gennem en lang arraekke eller livslangt fra mange forskellige faggrupper,
forskellige sektorer og i henhold til forskellig lovgivning.

Samlebetegnelsen "sjaeldne sygdomme” som den anvendes i Danmark omfatter en
reekke typisk medfadte, arvelige kroniske, komplekse og alvorlige sygdomme og
tilstande, hvor diagnostik, behandling og rehabilitering kraever en sarlig viden, ek-
spertise og sagkundskab. De enkelte sjeeldne sygdomme forekommer med en hyp-
pighed (preevalens) pa ca. 1-2 ud af 10.000 eller derunder, og der kraeves ofte en
langvarig eller evt. livslang behandling, rehabilitering og kontrol. Ofte kan syg-
dommen ikke helbredes, men med relevant indsats kan felger af sygdommen even-
tuelt forebygges, begranses eller behandles.

Sjeeldenhed defineres saledes svarende til en praevalens pa op mod ca. 500 -1.000
personer i Danmark. Der er ikke tale om eller behov for en absolut skarp afgraens-
ning, idet der ikke er knyttet szrlige rettigheder el.lign. til en afgransning.

Det bemarkes, at man i Danmark ligesom i en reekke andre lande har sat afgraens-
ningen lavere end den i EU generelt anbefalede pa 5 pr.10.000, som har sin oprin-
delse i den talmaessige afgreensning for EU’s orphan medicinal products-ordning.

Den europaiske definition af sjeeldne sygdomme har sin oprindelse i EU forordningen om
medicin til sjeeldne sygdomme®. Heri angives, at en given sygdom maksimalt ma ramme 5
pr. 10.000 borgere. EU skgnner at der i henhold til denne afgransning er 27-36 mio. pati-
enter i EU, der pa et tidspunkt i livet rammes af en sjeelden sygdom, fordelt pa 5.000-8.000
forskellige diagnoser, inklusive sjeldne infektionssygdomme og sjeldne cancerformer.

* http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010: DA:PDF
http://ec.europa.eu/danmark/documents/alle_emner/sociale/081111 sygdomme.pdf
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Afgraensningen i EU har sin baggrund i et gnske om at fremme forskning og udvik-
ling af nye medicinske behandlinger til patientgrupper, der pa grund af deres be-
graensede antal ikke umiddelbart er attraktive for medicinalindustrien.

Det danske begreb ”sjeeldne sygdomme” adskiller sig fra den europziske definition
pa flere mader: Praevalensen er sat lavere i Danmark bl.a. fordi det danske begreb
ikke kun relateres til antal, men ogsa til behovene for indsats. Endvidere inkluderes
i Danmark szedvanligvis ikke sjeeldne infektionssygdomme og kreeftsygdomme i
begrebet. Der er imidlertid ikke konflikt mellem den danske og den europaiske de-
finition.

| dansk sammenhang er der udover kriteriet sjeeldenhed sdledes ogsa lagt veegt pa
kompleksitet og alvorsgrad samt behovet for en sarlig indsats eller tilretteleeggelse
i overensstemmelse med kriterierne for specialeplanlaegningen. Andre europaiske
lande med formaliseret specialeplanlaegning har gjort sig lignende overvejelser.

Den lavere praevalensgraense i Danmark er saledes begrundet i kriterier for specia-
leplanlaegning og hvilke patientgrupper med komplekse og alvorlige sjeeldne syg-
domme, der har behov for en hgjtspecialiseret sarlig tilrettelagt indsats i sundheds-
veesenet, typisk i form af hgjtspecialiseret diagnostik og behandling samlet 1-2 ste-
der i sygehusvasenet. Begrebet relateres saledes ogsa til behov for indsats.

Sadanne patientgrupper vil i gvrigt pa baggrund af deres funktionsevnenedszttelser
ofte ogsa have behov for en bred vifte af bl.a. kommunale specialiserede indsatser
med henblik pa, at patienterne far mulighed for den bedst mulige livsudfoldelse.

Det understreges allerede i Sundhedsstyrelsens redeggrelse fra 2001, at det i relati-
on til overvejelser om en szrlig organisation og tilretteleeggelse ikke er hensigts-
maessigt at opstille en entydig og absolut greense for incidens og pravalens i relati-
on til sjeldenhed. Vurderingen af, om der er behov for en serlig indsats pavirkes
udover af sjeldenheden ogsa af en rekke andre forhold bl.a. tilstandens alvorlig-
hed, kompleksitet, behovet for koordination mv.

Man opstillede pa baggrund af sadanne overvejelser nedenstaende 11 kriterier med
henblik pa at karakterisere sadanne sjeeldne tilstande, som havde behov for en szr-
lig hgjtspecialiseret organisatorisk indsats og tilretteleeggelse. Disse kriterier er
fortsat relevante i dag.

Sjeeldne tilstande, hvor der er behov for en szrlig organisation af sygehusveesenets tilbud:

e Detdrejer sig typisk om sjeldne medfadte, ofte arvelige alvorlige sygdomme el-
ler syndromer
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e Tilstande, der typisk er sa sjeldne, at der ikke vil vaere mulighed for at udvikle,
opbygge og vedligeholde den ngdvendige specialviden og erfaring mere end et til
to steder i landet

e Sygdommen kan ofte ikke helbredes, men der er i varierende omfang mulighed
for afhjalpende behandling, forebyggelse af falgetilstande eller forvaerring, eller
opnaelse af bedre funktion.

e Forlgbet er langvarigt evt. livslangt med behov for regelmassig/ kontinuerlig
kontakt med syghusvasenet

e Sygdommen/ syndromer manifesterer sig ofte med symptomer eller grupper af
symptomer fra forskellige organsystemer

e Diagnostik og behandling kan vere vanskelig i sig selv og kan stille krav om
hgjtspecialiseret ekspertise

e Diagnostik, behandling og kontrol involverer ofte flere forskellige leegelige spe-
cialer, dvs. der er behov for en multidiscipliner indsats enten samtidig eller til
forskellige tider i sygdomsforlgbet.

e Der er stort behov for en langsigtet og kontinuerligt velplanlagt opgavevaretagel-
se — med Kklar og entydig ansvarsplacering

e Der forekommer med mellemrum nye og forbedrede diagnosticerings- og be-
handlingsmuligheder

e Der kan ikke opstilles faste graenser for forekomst, men den enkelte patientgruppe
vil typisk omfatte tilstande hvor der forekommer fra 0-50 nye tilfeelde pr. &r

e Der er ofte behov for vejledning og samarbejde med undervisnings- og socialsek-
toren.

Kilde: Sjeeldne handicap — den fremtidige tilretteleeggelse af indsatsen i sygehusveesenet, Sundheds-
styrelsen, 2001

En raekke sygdomme med lav preevalens har ikke brug for samme grad af kontinu-
erlig multidisciplinar teamindsats, f.eks fordi de kun manifesterer sig i et enkelt
organ og derfor i hgjere grad kan varetages sufficient inden for rammerne af et en-
kelt legeligt speciale. Udfordringerne vedr. koordination er her saledes mindre end
ved sygdomme med multiorganmanifestationer. Men ogsa for sjaldne sygdomme,
der hovedsageligt kan varetages monofagligt er der behov for serlig viden og op-
marksomhed for at sikre patienterne tidligere diagnostik og relevant behandling af
kvalitet.

Som det ogsa er tilfeeldet i en lang reekke andre europaeiske lande henregnes i dansk
sammenhang traditionelt hverken sjaldne infektionssygdomme eller sjeldne can-
cerformer under begrebet "sjaeldne sygdomme” i modsetning til i EU -
sammenhang.

Dette er umiddelbart begrundet i, at disse sygdomme indgar som en integreret op-
gave for hhv. infektionsmedicinen og de medicinske og kirurgiske specialer, der i
gvrigt varetager canceromradet, og at opgaverne varetages mest hensigtsmaessigt i
disse regier. Specialeplanlaegningen sikrer samling og ekspertise vedr. de sjeeldne
infektions- og cancersygdomme i de samme specialer som varetager de hyppige in-
fektions- og cancersygdomme blot pa hgjere specialiseringsniveau. Der er imidler-
tid ikke tvivl om, at der ogsa vedr. disse patienter eksisterer en reekke udfordringer
for sundhedsvaesenet og sygehusveesenet relateret til sygdommenes sjeeldenhed.
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Det anbefales:

e At fastholde den hidtidige danske forstaelse, afgraensning og definition af begrebet
’sjeeldne sygdomme” (engelsk: rare diseases), hvorefter begrebet omfatter:

- Enrakke sjeeldne oftest medfadte, arvelige komplekse og alvorlige sygdomme og
tilstande, der kraever serlig viden og sagkundskab, og som har behov for en hgjt-
specialiseret searligt veltilrettelagt koordineret indsats i form af hgjtspecialiseret
diagnostik, behandling, opfalgning og kontrol samlet 1- 2 steder i sygehusvasenet.

- Sjeldne sygdomme forekommer med en hyppighed (praevalens) pa ca. 1-2 ud af
10.000 eller derunder, dvs. op mod ca. 500-1.000 personer i Danmark. Sygdom-
mene kan ofte ikke helbredes, men med relevant indsats kan fglger af sygdomme-
ne eventuelt forebygges, begreenses eller behandles og patienterne dermed sikres
bedre livskvalitet og overlevelse.

- Der ikke behov for en absolut afgreensning i Danmark, idet der ikke knyttes szrli-
ge rettigheder eller lignende til en sadan afgreensning.

- Der kraeves som udgangspunkt en arelang og ofte multidisciplinzr serlig behand-
lingsindsats, der tilretteleegges i overensstemmelse med de kendte specialeplan-
leegningskriterier for hgjtspecialiserede funktioner i sygehusvasenet.

- Sjeldne infektions- og cancersygdomme indregnes sedvanligvis ikke under be-
grebet i Danmark, men vil ofte have tilsvarende udfordringer. Det anbefales i til-
retteleeggelsen af sundhedsvasenets ydelser for de sjeldne infektions- og cancer-
tilstande, at der vises en tilsvarende opmarksomhed pa, at disse patienter henvises
til relevant niveau af leegefaglig ekspertise herunder relevante specialer mv.

- Som hidtil felger og anerkender Danmark EU’s definition i forhold til EU-
forordningen om orphan drug reguleringen mv5.

3.2 Forekomst

Ofte anfares antallet af genetisk betingede sjeeldne tilstande pa verdensplan at ud-
gare 6.000-10.000 forskellige tilstande. Den teknologiske udvikling sarligt pa det
genetiske omrade medfarer kontinuerligt erkendelse af nye tilstande.

EU skenner at der er 27-36 mio. patienter i EU, der pa et tidspunkt i livet rammes
af en sjelden sygdom (iht. EU-definitionen) fordelt pa 5.000-8.000 forskellige di-
agnoser. Det skan svarer til 300.000-400.000 personer i Danmark.

I Danmark kender vi indtil videre til omkring 800 forskellige sjeeldne sygdomme
og syndromer og det anslas at ca. 30.000-50.000 mennesker har en sjaelden syg-
dom i henhold til den danske definition.

Selv blandt de sjaeldne sygdomme er der en betydelig forskel i forekomsten. En
reekke af sygdommene er relativt hyppige som fx Marfan syndrom, cystisk fibrose
og neurofibromatose med incidenser i Danmark pa 5-15 nye tilfeelde om éret og en
ret hgj preevalens, hvilket bl.a. indikerer en relativ god overlevelse.

® http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=CELEX:32000R0141:DA:HTML
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Andre forekommer med 1-2 nye tilfelde om aret, f.eks Crouzon syndrom og
Spielmeyer-Vogt. I nogle tilfeelde er der stor lighed mellem incidens og praevalens,
som udtryk for en darlig prognose med ringe overlevelse, og ved visse sygdomme
er incidensen sa lav, at der kun sporadisk og med ars mellemrum ses tilfelde i
Danmark. Isar i sidstnaevnte gruppe er risikoen for, at sygdommen ikke erkendes
og diagnosticeres serlig stor.

Generelt vil tidlig diagnostik og relevant effektiv behandling, nar det er muligt,
tendere til at @ge praevalensen dvs. antallet af patienter, som pa et givet tidspunkt
lever med sygdommen fordi flere i patientgruppen lever leengere med deres syg-
dom. Dette har f.eks. gjort sig galdende i forbindelse med tilbud om respirations-
behandling for patienter med Duchennes muskeldystrofi og andre sjeldne neuro-
muskulaere sygdomme, hvor overlevelsen er steget vaesentligt.

Inden for en raekke sjeldne sygdomme har bedre behandling bl.a. via samling af

hajt kvalificeret diagnostik og behandling kombineret med effektiv teknologi bety-
det dokumenteret leengere levetid og bedre livskvalitet. Et eksempel herpa er fak-
torbehandling af blgderpatienter. | 1950-erne var den forventede levetid for blg-

derpatienter 11-12 ar, medens velbehandlede bladeres levetid nu naermer sig den
gennemsnitlige levetid for normalbefolkningen®.

Centraliseret behandling af sjeeldne komplekse sygdomme efter princippet om
"gvelse gar mester” har i en reekke tilfaelde vist positiv effekt. For sa vidt angar cy-
stisk fibrose blev det saledes tidligt pavist i Danmark, at en centraliseret behandling
medfarte vaesentlig l&engere overlevelse end decentral behandling og laengere over-
levelse end i andre lande. Effektiv organisation af diagnostik og behandling kan sa-
ledes i sig selv ogsd medfare en hgjere pravalens’.

Pa den anden side vil bl.a. genetisk radgivning og preenatal diagnostik evt. reducere
forekomsten af nye tilfelde dvs. incidensen af en given sygdom. Det kan f.eks.
geelde, nar der gives genetisk radgivning far graviditeten eller nar sveere misdan-
nelser f.eks. rygmarvsbrok eller sveer osteogenesis imperfecta findes ved praenatale
undersggelser.

| enkelte tilfeelde vil et nationalt screeningsprogram med tidlig indsats kunne fore-
bygge udvikling af sygdommen saledes som tilfeldet er med en raeekke sjeeldne
stofskiftesygdomme. Et eksempel er phenylketonuri (PKU, Fgllings sygdom), som
kan identificeres ved den halblodprave, der tages pa nyfadte og der derefter ivaerk-
seettes behandling, der forebygger udviklingen af mental retardering.

I og med der for mange af de sjeeldne sygdomme er en genetisk komponent vil fo-
rekomsten kunne variere betydeligt pa baggrund af genetisk variation mellem for-
skellige landes befolkninger. Dette galder i vidt omfang ogsa inden for Europa og
selv i Norden kan der findes eksempler herpa.

Det betyder, at tilstande kan veere sjeldne i et geografisk omrade og udbredte i et
andet. Immigration mv. kan medfare s&ndringer i forekomsten af en sygdom inden

® http://www.ehc.eu/fileadmin/EHC-conference/2012/22-04_Octapharma-
04_Theis_Bacher_Prohpylaxis_patients_view_Prague_2012.pdf
" cystisk fibrose- organisation af kontrol og behandling, 1988. Sundhedsstyrelsen
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for en relativ kort periode, medfgrende behov for nye eller andre tilbud og anden
organisering end hidtil. Generelt vil globaliseringen tendere til at medfere en hurti-
gere @ndring i forekomst end tidligere.

Alt i alt betyder dette, at forekomsten af sjeeldne sygdomme er dynamisk og kan
&ndre sig vaesentligt over tid. Generelt vil der erfaringsmaessigt veere en tendens til
en vaekst i antallet af patienter med behov for Igbende kontrol og behandling jo me-
re kvalificeret den diagnostik og behandling, der tilbydes faktisk er. Det geelder in-
den for den enkelte sygdomsgruppe som pa tvers af alle grupper. Sadanne andrin-
ger vil dog normalt udspille sig gradvist og over leengere arraekker.

3.2.1 Forekomst i forhold til tilretteleeggelsen af sygehusvaesenets ind-
sats

Det meget store antal forskellige sjeeldne diagnoser udger en serlig udfordring i re-
lation til Sundhedsstyrelsens specialeplanlagning, idet det vil veere bade uover-
kommeligt og uhensigtsmaessigt at sgge at opliste og indplacere hver enkelt af de
mange sjeldne diagnoser/sygdomme i Sundhedsstyrelsens specialevejledninger.

| redegarelsen fra 2001 sggte man at lgse dette problem ved at opstille en generel
model for placering af opgaver samt fremseette nogle generelle krav bl.a. vedr.
samarbejde, patientforlgb mv. og endvidere ved udarbejdelse af konkrete anbefa-
linger (protokoller) for 11 forskellige sjeeldne sygdomme, som kunne tjene som
modeleksempler for lignende sygdomstilstande ved at repraesentere en bredde af
forskellige typer problemstillinger og tilgange til Igsning.

Man udarbejdede herudover som bilag en oversigt omfattende ca. 150 forskellige
sjeeldne diagnoser, som man pa baggrund af forskellige kilder pa davaerende tids-
punkt antog var til stede i Danmark. Denne oversigt indeholdt endvidere de pa
tidspunktet bedste internationale skan over disse tilstandes incidens og pravalens,
idet den faktiske incidens og pravalens af sygdommene i Danmark generelt ikke
var kendt.

Siden er viden om antallet af forskellige sjeeldne diagnoser, som er forekom-
met/forekommer i Danmark gradvis vokset. De to Centre for Sjeldne Sygdomme
har set mange og forskellige patienter og har registreret i alt 3.500 patienter deek-
kende omkring 400 forskellige diagnoser, heraf ca. 600 metaboliske patienter som
fordeler sig pa 150 forskellige diagnoser.

De forskellige diagnoser, som er set og behandlet ved centrene for sjeldne syg-
domme er registreret i Raredis databasen, se bilag Il.

Hertil kommer grupper af sjeldne sygdomme, som er varetaget andre steder end
ved de to centre f.eks. pa Kennedycenteret, der bl.a. varetager Rett patienter og
PKU, samt sjeldne sygdomme som varetages pa hgjt specialiseret niveau i forskel-
lige specialer uden for de to centre f.eks. porfyri og gigant naevus.

Et forsigtigt sken pa baggrund heraf er saledes, at der aktuelt i Danmark kendes pa-
tienter inden for ca. 500 — 800 forskellige sjeldne diagnoser, som opfylder de
ovenstaende kriterier.

Hertil kommer nogle sjeldne sygdomme, som bliver varetaget mere monofagligt
inden for en raekke forskellige lzegelige specialer f.eks. sjeldne arvelige hjertesyg-
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domme. Medtages sjeeldne kraeftformer og infektionssygdomme vil antallet af di-
agnoser blive starre.

Aktuelt er ca. 120 forskellige diagnoser eller grupper af diagnoser direkte navnt og
indplaceret i de geeldende specialevejledninger jeevnfer bilag I11.

Arbejdsgruppen har ogsa sggt at vurdere den samlede patientgruppes starrelse ved
en gennemgang af Orphanets register, herunder vedr. antallet af sygdomme som
ligger inden for den danske praevalensafgreensning. Det kan herved konstateres, at
vurderet ud fra de i Orphanet anferte praevalenser vil ca. 1 % af befolkningen sva-
rende til ca. 50.000 personer i Danmark lide af en sjeelden sygdom. Usikkerheden
ved disse beregninger er imidlertid betydelig. Det kan generelt konstateres, at der
er behov for en vaesentlig bedre epidemiologisk viden.

Der er saledes generelt behov for en systematisk registrering af patienter med
sjeeldne sygdomme/diagnoser bl.a. i kliniske databaser, som udover forekomsten
ogsa ville kunne give information om en lang reekke forhold af betydning for en
forbedring af indsatsen for patienterne bl.a. vedr. diagnostik og behandlingsresulta-
ter, lgbende kvalitetskontrol og mulighed for forskning nationalt og internationalt.
Sundhedsstyrelsen anbefalede da ogsa allerede i 2001-redeggrelsen, at der blev
etableret en registrering af patienterne og patientforlgbene i sygdomsregistre og
kliniske databaser.

Pa baggrund af ovenstaende kan det imidlertid konstateres, at selvom de enkelte
sygdomme kan veere ekstremt sjeeldne, udger de sjeldne tilstande tilsammen en pa-
tientgruppe, der vejer og fylder lige sa meget i sundhedsveesenet som en raekke af
folkesygdommene. Det er derfor hensigtsmassigt at synliggere og handtere de
mange udfordringer forbundet med komplicerede sjeeldne sygdomme og deres fgl-
getilstande pa en velplanlagt og gennemtankt made bade af hensyn til patienterne
som af organisatoriske, kvalitetsmassige og ressourcemaessige grunde.

WHO’s ICD-10 klassifikation har kun koder for en meget lille del af de sjeeldne
sygdomme. Det betyder bl.a. at store nationale registre som landspatientregisteret
og dedsarsagsregisteret ikke i tilstreekkeligt omfang kan bidrage til at belyse fore-
komst, sygdomsbyrde mv. De manglende precise koder medfgrer formentlig en
betydelig underregistrering og undervurdering. Det er uklart om den kommende
revision af WHO’s klassifikation (ICD-11) vil medfare en reel endring heraf. Det
er dog besluttet i WHO, at de sakaldte orphakoder vil blive inkorporeret i ICD- 11,
men der foreligger aktuelt ogsa andre klassifikationssystemer. Enkelte lande i Eu-
ropa har besluttet at anvende supplerende orphakoder i relevante tilfeelde.

Anbefalinger:

e At der vises gget opmaerksomhed mht. at sikre den ngdvendige viden om forekom-
sten af sjeldne sygdomstilstande, herunder udvikling i incidens og pravalens, ud-
vikling i levetid mv.

e Atder sikres basis for registreringer af relevante sjeeldne patientgrupper i registre
og kliniske databaser. Sadanne databaser tilgodeses/prioriteres mindst pa linje med
databaser indenfor folkesygdomme.

e Atder etableres et overblik over foreliggende databaser og registre med sjeaeldne
sygdomme med henblik pé at gge viden om savel forekomst, som kvalitetspara-
metre generelt for sjaeldne sygdomme.
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e At fyldestgarende og systematisk registrering af behandlings- og rehabiliterings-
indsatser for patienter med sjeldne sygdomme gives hgj prioritet, med henblik pé
kvalitetsovervagning, forskning og udvikling.

e At der anvendes en sa precis og ensartet diagnoseklassifikation som muligt herun-
der evt. ved supplerende koder.
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4 Organisering af den sundhedsfaglige
indsats

4.1 Specialeplanleegning — principper og kriterier for tilrettelseggelse i
sygehusveesenet

Sygehusvasenet omfatter overordnet to niveauer for opgavelasning. Pa hovedfunk-
tionsniveau varetages hyppige, kendte og ikke-komplekse tilstande sv.t. omkring
90 % af sygehusvaesenets opgaver.

Specialfunktionsniveauet varetager de mere sjeldne, komplekse og serligt ressour-

cekraevende opgaver sv.t. omkring 10 % af sygehusvaesenets opgaver. Specialfunk-

tionsniveauet omfatter henholdsvis regionsfunktioner og hgjtspecialiserede funkti-
8

oner.

Pa regionsfunktionsniveau varetages opgaver, der har nogen kompleksitet, er rela-
tivt sjeeldent forekommende og hvor ressourceforbruget giver anledning til en vis

samling af ydelserne. Regionsfunktioner vil typisk forega 1-3 steder i den enkelte

region.

Pa hgijt specialiseret niveau varetages funktioner som har betydelig kompleksitet,
som forudsztter tilstedeveerelsen af mange tvaergaende funktioner, og hvor syg-
dommen eller sygehusvasenets ydelser er meget sjeldent forekommende og derfor
medfgrer behov for samling af viden, rutine og erfaring. En hgjt specialiseret funk-
tion kan typisk varetages 1-3 steder i landet.

Med Sundhedsloven fik Sundhedsstyrelsen fra 2006 udvidede befgjelser i forhold
til planleegningen af det specialiserede sygehusvasen. Sundhedsstyrelsen fik sale-
des med Sundhedslovens § 208 hjemmel til at fastseette krav til lands- og landsdels-
funktioner (nu kaldet specialfunktioner), herunder til placeringen af disse pa regio-
nale og private sygehuse, samt hjemmel til at godkende placeringen af specialfunk-
tioner pa offentlige og private sygehuse.

Konkret er dette udmentet i Sundhedsstyrelsens specialevejledninger, der indenfor
de enkelte specialer fastsatter, hvilke funktioner der er specialfunktioner, og pa
hvilke sygehuse disse ma varetages. En specialfunktion ma saledes ikke varetages
pa et sygehus, der ikke har Sundhedsstyrelsens godkendelse dertil. De til enhver tid
gaeldende specialevejledninger er tilgeengelige pa Sundhedsstyrelsens hjemmeside.

Det overordnede udgangspunkt for specialeplanlaegningen er, at "gvelse gar me-
ster” dvs. at viden, rutine og erfaring er ngdvendig for at sikre god kvalitet.

Felgende kriterier ligger — i lighed med tidligere - til grund for vurderingen af, om
en given funktion bgr veere en specialfunktion og herunder en hgjtspecialiseret
funktion.

8 Jf. Rapporten”Specialeplanlagning: Begreber, principper og krav” via link:
https://sundhedsstyrelsen.dk/da/sundhed/planlaegning-og-
beredskab/specialeplanlaegning/~/media/61A05561ABD54362B43E4805B044EF6E.ashx
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Sjeldenhed: Vurderes pa baggrund af patientgruppens sterrelse eller antallet af be-
handlinger inden for den pageeldende funktion og den deraf forventede aktivitet.
Heri indgar endvidere overvejelser om behovet for rutine, erfaringsopsamling, kva-
litetsopfalgning og udvikling af funktionen. Nogle specialfunktioner minder sa
meget om hinanden, at der kan opbygges specifik erfaring, der daekker pa tveers af
disse funktioner. | sddanne tilfeelde vil det indga i vurderingen af den fremtidige
varetagelse af funktionerne.

Kompleksitet: Vurderes ud fra, hvor vanskelig en funktion er fx teknisk eller vurde-
ringsmaessigt samt behovet for multidisciplinart teamsamarbejde med andre speci-
aler/funktioner og endvidere behovet for akut beredskab.

Ressourceforbrug: Vurderes ud fra behovet for bl.a. personale med generelle og
specifikke kompetencer, behov for vagtfunktioner, sarligt udstyr eller serlige lze-
gemidler og behov for serlige faciliteter. Samt endvidere overvejelser om sam-
fundsgkonomiske og driftsgkonomiske forhold.

Som det vil fremga opfylder mange — omend ikke alle — af de sjaldne sygdomme
de kriterier, der tilsiger en samling af ekspertise pa en til to sygehusmatrikler pa
hgjtspecialiseret niveau.

| den nugzldende specialeplan er en lang raekke sjaldne sygdomme da ogsa speci-
fikt fastsat som hgjtspecialiserede funktioner. Som eksempler herpa kan navnes
Mb. Wilson, phenylketonuri (PKU), haamofili, spinal muskelatrofi og Marfan syn-
drom.

4.2 Hgjtspecialiserede funktioner vedr. sjeeldne sygdomme

Sundhedsstyrelsen leegger veegt pa, at hgjtspecialiserede funktioner fortrinsvis pla-
ceres pa sygehuse, hvor der i forvejen er andre hgjtspecialiserede funktioner med
henblik pa at opna synergieffekt og styrke muligheden for det multidisciplinzre
samarbejde.

Inden for nasten alle specialer findes i specialevejledningerne naevnt en reekke
sjeeldne sygdomme eller grupper af sygdomme som er indplaceret som hgjtspecia-
liserede funktioner pa baggrund af deres sjeeldenhed og kompleksitet. Nogle af dis-
se har behov for en Igbende velkoordineret multidisciplinar tilgang i forbindelse
med diagnostik, behandling og kontrol, andre har kun behov for det multidiscipli-
nzre koordinerede tvaergaende samarbejde i dele af sygdomsforlgbet, men kan i
gvrigt hovedsageligt varetages pa hgjt specialiseret niveau i et enkelt speciale med
sedvanlig lgbende rutinemeessig bistand fra parakliniske og understgttende funkti-
oner.

| alt findes i specialevejledningerne pa nuvarende tidspunkt specifikt neevnt mere
end 100 sjeeldne sygdomme el. grupper af sygdomme.

Generelt kan der skelnes mellem sygdomme, som overvejende kan varetages inden
for rammerne af eet speciale pa hgjtspecialiseret niveau med mulighed for at treek-
ke pa ekspertise fra andre hgjtspecialiserede funktioner pa sygehuset ved behov, og
sygdomme som derimod forudszatter et mere lgbende og teet planlagt samarbejde i

en egentlig multidisciplinar teamfunktion med teet koordination.

Udgangspunktet for etablering af centrene for sjeldne sygdomme var behovet for
at samle de sjeeldne, medfadte komplekse sygdomme eet til to steder i landet.
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| Sundhedsstyrelsens redeggrelse og efterfalgende specialeplan fra 2001 fik de to
hgjtspecialiserede Centre for Sjeeldne Sygdomme fglgende koordinerende opgaver:

e Opbygning af to centre for sjeeldne handicap i sygehusvasenet med ud-
gangspunkt i de to eksisterende centre ved hhv. Rigshospitalet og Arhus
Universitetshospital.

e Disse to centre koordinerer patientforlgbsprogrammer i et gensidigt for-
pligtende samarbejde, herunder vedr. databaser.

o Disse centre varetager endvidere de hgjtspecialiserede opgaver placeret
ved centrene i teamsamarbejde med de relevante specialfunktioner ved de-
res landsdelssygehus iht. anbefalinger vedr. de enkelte sjeeldne handicap.

Endvidere blev det anbefalet, at patienter med andre relevante sjeldne handicap in-
den for specialevejledningens rammer pa et tidligt tidspunkt henvistes til et af de to
centre mhp. registrering, vurdering af behandlingsmuligheder og radgivning af den
decentrale lokalfunktion mht. det videre forlgb.

Der blev samtidig abnet mulighed for, at safremt, der forela sarlige forhold, der
talte herfor, kunne opgaver eller delopgaver placeres ved andre afdelinger el. syge-
huse med landsdelsfunktion.

Centrene fik herudover til opgave at foretage:
e Radgivning og vejledning, herunder genetisk radgivning,
o Koordinering af indsatsen og herunder eventuelt viderehenvisning

o Diagnostik og behandlingsopgaver, pleje og kontrol iht. protokoller og
konkrete behandlingsplaner

o Kuvalitetsudvikling, registrering, forskning og uddannelse

e Samarbejde med patientforeninger, internationalt og med andre relevante
instanser vedr. information.

De samlede opgaver for centrene i henhold til rapporten fremgar af bilag 1.

4.3 Status for virksomheden ved de to hgjtspecialiserede centre for
sjeeldne sygdomme

De to centre har oplyst falgende vedr. status for funktionerne.

De to centre for sjeeldne sygdomme varetager diagnostik, kontrol, behandling og
genetisk radgivning af barn og voksne med sjeeldne, komplekse (multiorganinvol-
vering) og oftest arvelige sygdomme, der har behov for hgjt specialiseret, multidi-
sciplinar og tveerfaglig indsats. Patienterne henvises primert fra de regionale bgr-
neafdelinger, flere voksenmedicinske afdelinger, egen lage eller identificeres ved
neonatal screening.

Tilbuddet kan veere radgivende, planleggende og koordinerende, men for en lang

reekke patienter har centrene det primare ansvar for diagnostik, behandling, follow-
up og kontrol. Tilgangen til patientbehandlingen er som udgangspunkt teambaseret
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pa baggrund af sygdommenes komplekse karakter og med Centret som “tovhol-
der”.

Centrene har ansvar for at sikre gennemfgarelsen af flere udviklings- og forsknings-
opgaver, information og undervisning. Det inkluderer falgende:

e  Protokolskrivning
o Udarbejdelse af informationsmateriale
e Sikre optimale kommunikationsveje

e Undervisning, herunder som eksempler, undervisning ved uddannelsen af
specialleeger og undervisning af mere generel oplysende/vejledende karak-
ter pa fx lokale bgrneafdelinger

o Forskning, eksempelvis inden for kliniske observationer, biokemi, moleky-
leer-genetik, neonatal screening og klinisk afpravning af leegemidler — bade
i nationale og internationale netveerk.

e Samarbejde med patientforeninger.
4.3.1 Center for sjeeldne sygdomme, Rigshospitalet

Center for sjeldne sygdomme, Rigshospitalet (CSS RH) er organisatorisk placeret i
Klinisk Genetisk Klinik pa Rigshospitalet og falger omkring 1.600 patienter fordelt
pa ca. 400 forskellige sjeeldne diagnoser, heraf ca. 150 forskellige diagnoser inden
for gruppen af medfadte stofskiftesygdomme, der falges i Center for Medfadte
Stofskiftesygdomme. CSS RH behandler for stort set alle diagnoser bade barn og
voksne. Alle opfylder definitionen eller er hgjtspecialiserede funktioner.

De hovedgrupper af sjeldne sygdomme, som CSS RH falger, inkluderer:

e Galaktosemi og andre medfgdte sjeeldne stofskiftesygdomme, herunder
behandling af screen-positive nyfadte.

e  Prader-Willi syndrom og andre sjeldne genetiske neurologiske sygdomme,
herunder neurometaboliske sygdomme.

e Kraniofaciale misdannelser samt andre patienter med medfgdte misdannel-
ser/dysmorfi-syndromer.

o Arvelige bindeveevssygdomme, herunder skeletdysplasier, osteogenesis
imperfecta, Ehlers-Danlos syndrom, og Marfan syndrom.

¢ Neurofibromatose og andre neurocutane sygdomme,

e Patienter med uafklarede diagnoser med kompleks symptomatologi og
formodet arvelig baggrund.

o  Genomiske syndromer (Sjeldne kromosomafvigelser)

CSS RH har det kliniske ansvar for den udvidede biokemiske screening af nyfadte
for medfadte stofskiftesygdomme.
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Der samarbejdes med bl.a. med Bgrne- Ungeklinikken, RH om indleeggelser af
centerets patienter til udredning og behandling samt opgaver af udviklende og
forskningsmaessig karakter. CSS RH radgiver lokale afdelinger og leeger om den
relevante diagnostiske strategi ved udredningen af en given patient, klinisk, bioke-
misk og molekylzr-genetisk.

Voksne med ikke-vaskulare typer af Ehlers- Danlos syndrom kan fglges pa reuma-
tologisk afdeling.

4.3.2 Center for Sjeeldne Sygdomme, Aarhus Universitetshospital
(Skejby)

Center for Sjeeldne Sygdomme, Aarhus Universitetshospital (CSS AUH) falger ca.
1.500 patienter ligeledes fordelt pa ca. 200 forskellige diagnoser, som alle opfylder
definitionen eller er hgjtspecialiserede funktioner.

De hovedgrupper af sjeeldne sygdomme, som CSS AUH fglger, inkluderer:

e Spielmeyer-Vogt, andre ceroid lipofuscinoser samt visse andre sjeldne ar-
velige neurologiske sygdomme, herunder sjeldne neurodegenerative syg-
domme

¢ Kraniofaciale misdannelser samt andre patienter med medfgdte misdannel-
ser/dysmorfi-syndromer.

e Arvelige bindevaevssygdomme, herunder skeletdysplasier, osteogenesis
imperfecta, Ehlers-Danlos syndrom, og Marfan syndrom.

¢ Neurofibromatose og Tubergs Sklerose og andre sjeldne neurokutane syg-
domme.

e Prader-Willi syndrom og andre genetiske syndromsygdomme, herunder
22qg11deletion syndrom, Angelman syndrom og Rubinstein-Taybi syndrom

e Bgrn med uafklarede diagnoser med kompleks symptomatologi og formo-
det arvelig baggrund.

Blandt de 11 diagnoser navnt i 2001 redeggrelsen varetages endvidere

e Mb. Wilson af levermedicinsk afdeling, AUH,
o Blareekstrofi, i samarbejde mellem padiatri, nefrologi og urologi, AUH
e Myelomeningeocele i urologi og Pelvic Floor Unit, AUH.

For voksne patienter har CSS AUH tilbud til

e Neurofibromatose

e Marfan syndrom

e  Prader-Willi syndrom
e Spielmeyer-Vogt

e Ehlers-Danlos syndrom, vaskuler type.
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Voksne med osteogenesis imperfecta falges pa medicinsk endokrinologisk afde-
ling, AUH,

Voksne med ikke-vaskulere typer af Ehlers- Danlos syndrom kan falges pa reuma-
tologisk afdeling.

Aktuelt afsluttes unge med gvrige diagnoser til relevant hgjtspecialiseret afdeling.

4.3.3 Andre hgjtspecialiserede sygehusfunktioner for sjeeldne sygdom-
me

Kennedy Centret er nationalt forskningscenter for genetik, synshandicap og mental
retardering. Centeret har hgjtspecialiseret landsfunktion for patienter med PKU og
Rett Syndrom. Kennedy Centeret er nu organisatorisk en del af Klinisk Genetisk
Klinik under Rigshospitalet.

I henhold til Sundhedsstyrelsens specialevejledninger varetager flere andre special-
afdelinger, hovedsageligt pa RH og AUH aktuelt hgijt specialiserede centerfunktio-
ner for sjeeldne sygdomme, der opfylder den generelle definition. Der kan her nav-
nes fx. cystisk fibrose og heemofili, jeevnfar bilag I1l.

Neurofibromatose hos bgrn varetages endvidere ogsa pa Odense Universitetshospi-
tal i formaliseret samarbejde med CSS RH og CSS AUH.

4.4 Hgjtspecialiseret tandpleje ved sjeeldne sygdomme

Regionerne skal tilbyde hgjtspecialiseret odontologisk udredning, diagnostik, be-
handlingsplanlegning og/ eller behandling af patienter med sjeldne sygdomme,
hos hvem den tilgrundliggende tilstand giver anledning til specielle problemer i
teender, mund og keeber®. Der er typisk tale om sjaldne, medfadte og oftest gene-
tisk betingede sygdomme, som kan vare associeret med afvigelser i tanddannelsen,
teendernes eruption, teendernes statteveev, mundhulens slimhinder og/eller orofacia-
le funktioner.

Opgaven varetages af de to odontologiske landsdels- og videnscentre ved hen-
holdsvis Rigshospitalet og Arhus Universitetshospital og lgses i taet samarbejde
med tandlaegeskolerne i Kgbenhavn og Arhus. Centrene har desuden et naert sam-
arbejde med de tand-, mund- og kaebekirurgiske afdelinger og Centre for Sjeeldne
Sygdomme ved Rigshospitalet og Arhus Universitetshospital. Centerteamet er et
multidisciplinart team med repraesentanter fra de relevante fagdiscipliner (primaert
ortodonti, kirurgi, protetik, paeedodonti).

De odontologiske landsdels- og videnscentre tilbyder udelukkende behandling, nar
den henviste patient har behov for hgjtspecialiseret behandling, andre mindre spe-
cialiserede behandlinger og forebyggelse udferes i specialtandplejen, regionstand-
plejen, barne- og ungdomstandplejen eller praksistandplejen i samrad med centre-

° Bekendtggrelse af sundhedsloven nr. 913 af 13. juli 2010, kap.48 § 163-165.
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ne. Der findes herudover en sarlig regional tilskudsordning til tandpleje i privat
praksis for patienter med sjeldne sygdomme™®.

4.5 Sjeeldne sygdomme i relation til sygehusenes hoved- og regions-
funktionsniveau

Hovedfunktionsniveauet i sygehusvasenet varetager de almindelige ikke-
komplicerede opgaver, der forekommer med en vis hyppighed. Generelt varetager
hovedfunktionsniveauet ca. 90 % af sygehusopgaverne, herunder vedr. diagnostik
og behandling, ligesom en meget stor del af akutfunktionerne varetages pa hoved-
sygehusniveau. Dette betyder, at man pa hovedsygehusniveau vil komme til at mg-
de patienter med sjaldne sygdomme uagtet af, at disse matte veere naevnt og ekspli-
cit eller implicit indplaceret som hgjtspecialiserede funktioner i sygehusvasenet.
Det vil typisk ske i forbindelse med indledende diagnostik, akutte indleeggelser
pga. den sjeldne sygdom eller i forbindelse med et fastlagt opfalgningsforlgb pa
hovedsygehuset eller eventuelt i forbindelse med anden sygdom.

Pa regionsfunktionsniveauet varetages de noget komplicerede, men dog rimeligt
hyppigt forekommende opgaver, hvor der er patientgrundlag for 1- 3 steder i hver
region.

Det er bade pa hovedfunktionsniveau og regionsfunktionsniveau vigtigt, at der er
en opmerksomhed overfor muligheden af en sjaelden sygdom er i spil, samt hvilke
serlige forhold, der i givet fald skal tages hgjde for. | den forbindelse er det endvi-
dere vigtigt, at der er mulighed for at konsultere eksperter mhp. konkret radgivning
og vejledning, samt at der er let adgang til information om den specifikke sjeeldne
sygdom, sa der kan foretages relevante viderehenvisninger mv. inden for speciale-
vejledningens rammer og intentioner. Der kan bl.a. sgges radgivning herom ved de
to centre for sjeeldne sygdomme.

Ogsa patienter med sjeeldne sygdomme og handicap kan blive ramt af almindeligt
forekommende sygdomme og skader som ikke er relateret til deres sjeldne sygdom
og som normalt vil kunne blive handteret pa hovedsygehus — eller regionssygehus-
niveau. | sadanne tilfeelde kan den sjeldne grundsygdom imidlertid stille krav om
serlige forholdsregler i relation til diagnostik og behandling og medfere, at patien-
ten skal henvises (direkte) til et hgjtspecialiseret center.

4.6 Almen praksis og sjeeldne sygdomme

Almen praksis kan som udgangspunkt have en vasentlig rolle i forbindelse med
den indledende mistanke og diagnostik ved sjeeldne sygdomme. Generelt vil en
praktiserende leege kun mgde fa patienter med sjeldne sygdomme i lgbet af sit
praksislageliv. Det er imidlertid vigtigt, at den praktiserende leege kan fa tanken og
dermed mistanken om, at der for en given patient vil kunne foreligge noget sjel-
dent, og at den praktiserende laege i givet fald har let adgang til relevant og valid
information samt klarhed over relevante henvisningsmuligheder, radgivning mv.

For patienter med langvarige evt. livslange sjeldne sygdomme som falges i syge-
husvasenet, vil den praktiserende leege som udgangspunkt fortsat veere patientens

10 Bekendtgarelse om tandpleje nr. 179 af 28. februar 2012, kap.7 § 26.
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lzege i relation til andre sundhedsmaessige forhold og almindelige tilfeeldigt fore-
kommende sygdomme. I nogle tilfeelde vil sddanne normalt almindelige og banale
sygdomme kunne indebeere seerlige udfordringer og risici for patienten med en
sjeelden sygdom. Det er i den forbindelse vigtigt, at den praktiserende lzege for den
enkelte patient har klarhed over hvem han kan kontakte, henvise til el. sgge radgiv-
ning hos. Ligesom de relevante informationer skal tilga den praktiserende laege fx
epikriser m.v.

Den enkelte praktiserende leege vil som navnt kun have fa patienter med sjeeldne
tilstande. Det kan dog beregnes, at en praktiserende leege skansmaessigt i snit vil
kunne have ca.10 patienter med en sjelden sygdom tilknyttet sin praksis, sandsyn-
ligvis alle dog med en forskellig sjelden sygdom.

Den praktiserende laege vil nar en diagnose og behandlingsstrategi — plan foreligger
og forudsat tilgang af relevant information f.eks. epikriser, principielt have mulig-
hed for at kunne sette sig ind i netop sin patients specifikke sjeldne sygdoms ser-
lige karakteristika, advarselstegn, kritiske symptomer mv. og via dette gare sig til
en relevant sparrings- og samarbejdspartner/ formidler for savel patienten som for
den hgjtspecialiserede sygehusfunktion og i gvrigt i relation til f.eks. kommunale
sundhedsopgaver, det lokale social- og undervisningsomrade og det sociallzgelige
samarbejde.

Forudseatning herfor er, at almen praksis har let adgang til valide informationer og
let adgang til kvalificeret konkret radgivning fra det specialiserede sygehusveesen.

4.7 De kommunale sundhedstilbud

De borgernere sundhedstilbud i kommunerne har udgangspunkt i sundhedsloven
og omfatter sundhedspleje, hjemmesygepleje, genoptraening og treening samt ve-
derlagsfri fysioterapi og patientrettet forebyggelse. Der foregar i disse ar en udbyg-
ning af de borgenare sundhedstiloud med udgangspunkt i kommunerne. | relation
hertil er der ogsa et paradigmeskift med fokus pa sammenhzng, rehabilitering og
vaegt pa borgerinddragelse. Det kommunale sundhedsomrade i relation til sjaeldne
sygdomme beskrives naermere i kapitel 7.
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5 Udfordringer for sygehusveesenet
5.1 Rettidig diagnostik

Et tilbagevendende problem for patienter med sjeldne tilstande er, at det kan tage
meget lang tid fer en diagnose bliver stillet. I nogle tilfeelde tager det ar.

Ved abenlyse medfadte sjaldne lidelser og misdannelser vil patienten formentlig
hurtigt og direkte nu om dage komme frem til det relevante hgjtspecialiserede ni-
veau. Men i de fleste andre tilfeelde skal mistanke om noget sjeeldent opsta i almen
praksis og oftest vil der herefter ske henvisning til en specialafdeling i egen region.
I nogle tilfelde kan den indledende diagnostik her vaere enkel, under forudsatning
af den relevante mistanke overhovedet opstar.

For den hovedpart af patientgruppen, hvor symptomerne viser sig tidligt i barn-
dommen vil henvisning typisk ske til en padiatrisk afdeling med hovedfunktion el-
ler evt. regionsfunktion. Det er i denne sammenhang derfor sarligt vigtigt, at de
paediatriske afdelinger har viden og indsigt om medfadte sjaeldne tilstande i et sa-
dant omfang, at de kan foretage en hurtig relevant indledende udredning og afkla-
ring.

Det er endvidere vigtigt, at de peediatriske afdelinger har en klar viden og forstaelse
for, hvornar i diagnosticeringsforlgbet de skal viderehenvise til det hgjtspecialise-
rede niveau, herunder fx til centrene for sjeeldne sygdomme i henhold til principper
og bestemmelser i specialeplanen.

Med henblik pa sikring af tidligere og rettidig diagnostik bar der saledes foreligge
instrukser, algoritmer for udredning mv. som er bade kendte og let tilgeengelige pa
afdelingerne. Ogsa grundigt kendskab til specialevejledningen og de bagvedlig-
gende grundlaeggende kriterier og principper bgr vaere kendte og accepterede og
indga som en veesentlig del af de padiatriske afdelingers uddannelses- og kvalitets-
arbejde.

Sjeeldne sygdomme, der debuterer sent med ukarakteristiske symptomer eller med

symptomer fra flere forskellige organsystemer risikerer i serlig grad at fa forsinket
diagnose bl.a. ogsa pa baggrund af den made specialerne og visitationsprocedurer-
ne er tilrettelagt pa.

Manglende eller fejlagtige diagnoser bl.a. ogsa pa baggrund af “specialemaessigt
tunnelsyn” udger i den forbindelse en stor udfordring for sygehusvaesenet — og for
patienterne.

Med den nuveerende praksis for henvisning og visitation kan man risikere, at pati-
enter vandrer fra almen praksis til specialafdeling tilbage til almen praksis til ny
specialist uden at der etableres et hensigtsmaessigt sammenhangende diagnostice-
ringsforlgb og stilles den korrekte diagnose inden for en rimelig tidshorisont.

Dette er en generel udfordring for hele sundhedsvasenet. Men for sjeldne patienter
er risikoen pga. manglende viden serlig stor, og det kan i varste fald medfgre are-
lange forsinkelser af relevant diagnostik.

I relation hertil papeges, at en hel del sjeldne sygdomme kan vere vanskelige at
diagnosticere, men ikke ngdvendigvis er vanskelige at behandle, nar farst den kor-
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rekte diagnose foreligger. En meget lang diagnostisk forsinkelse kan saledes med-
fare ikke bare laengere tid med plagsomme symptomer, men ogsa evt. varige funk-
tionsevnenedsattelser, der i gvrigt ellers kunne veere undgaet.

Konsekvenser af mangelfuld diagnostik af patienter med sjeeldne sygdomme er po-
tentielt:

e Ungdige tab af funktionsevner, muligheder og mistet livskvalitet — og i
vearste fald mistede levear

e Mangelfuld udvikling
e Tabte uddannelses- og arbejdsmaessige muligheder

¢ Manglende udnyttelse af allerede eksisterende effektive behandlingstilbud,
herunder specifik malrettet terapi

e Manglende udnyttelse af eventuelle specifikke og malrettede effektive re-
habiliteringsindsatser.

¢ Mangelfulde kompenserende og stattende indsatser
e Manglende vidensopsamling
e Faerre forskningsprojekter

e Uudnyttede muligheder for forbedret undervisning og uddannelse af sund-
hedspersonale, herunder af specialleeger, sygeplejersker, terapeuter m.fl.

Case

En 33-arig mand henvises til en smerteklinik pga. voldsomme og invaliderende - nu
kroniske smerter i haender og fedder. Fra allertidligste barndom erindrer han vold-
somme smerter i haender og fadder ved kulde/varme/ anstrengelsesprovokation.
Foraldrene opsggte et stort antal specialister for at finde en forklaring — men ob-
jektivt fandtes normale forhold og sagen blev afsluttet. Pa smerteklinikken fik lz-
gen mistanke om, at smerterne kunne veere led i Anderson-Fabrys sygdom og hen-
viste til den hgjtspecialiserede landsfunktion for denne sygdom, hvor diagnosemis-
tanken kunne bekreftes. Sygdommen skyldtes mangel pa et enzym, som man i
Danmark gennem de forudgaende 10 ar har kunnet tilfare kunstigt.

Det er en erfaring, at patienter med en sjaelden kompleks og uafklaret diagnose ofte
falges for lang tid lokalt uden fremdrift, for de viderehenvises til hgjtspecialiseret
niveau. Dette galder bade sjeldne sygdomme som primeert er monoorgansygdom-
me savel som multiorgansygdomme og syndromer.

Samarbejde pa multidisciplineer basis er et grundleggende krav til hgjtspecialisere-
de funktioner, og det bar naturligt ogsa finde anvendelse i relation til den diagno-
stiske proces.

For mange sjaldne sygdomme kan det aktuelt ikke lade sig gare at opstille klare
evidensbaserede udredningsprogrammer. Dette bgr imidlertid ikke forhindre, at
man i relation til den enkelte patient tager ansvar for at tilretteleegge et hensigts-
maessigt udredningsforlgb og sikrer en diagnostisk tovholderfunktion, med klar an-
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svarsplacering for et hensigtsmaessigt samlet evt. trinvist udredningsforlgb med de
relevante gvrige specialfunktioner.

Der er nyligt indfert en udredningsret, hvorefter patienten har ret til en plan for den
videre udredning, hvis det ikke er muligt at afklare diagnosen inden for den givne
tidsramme. Denne ret geelder ogsa for patienter med sjeldne sygdomme.

5.2 Behovet for koordination

Antallet af kontakter til forskellige fagpersoner i sundhedsvasenet er for nogle pa-
tienter ganske overvaeldende. En undersggelse fra 2005 viste, at hver anden pati-
ent med en sjelden sygdom havde haft kontakt til alle niveauer af sundhedsvaesenet
inden for det sidste ar og hyppig kontakt til forskellige sygehusafdelin-
ger/sygehuse.

CASE

En familie, der har et barn med CHARGE syndrom har optalt antallet af forskelli-
ge instanser, de har veeret i kontakt med i de farste 1% levear. | alt havde familien
haft kontakt til 28 forskellige instanser i sundhedsvasenet, og 17 forskellige instan-
ser i det sociale system. Inden for hver instans har der veeret kontakt til en raekke
forskellige fagpersoner. Der indgar i alt 21 deldiagnoser og problemstillinger i
barnets sygdomsbillede.

CHARGE syndrom skyldes en genmutation og indebarer forekomst af en raekke
forskellige misdannelser, herunder defekter i gjets regnbuehinde, hjertefejl, for-
snaevret nesesvaelg, generel darlig vaekst og udvikling, misdannelser i urin- og
kansorganer, gremisdannelser og hgreskader, evt. endvidere laebe-ganespalte, spi-
sergrsatresi m.m.. Forekomst 1: 10.000 levendefadte

Det er en gennemgaende oplevelse for patienter og deres familier, at patienten selv
og de pargrende i urimelig hgj grad fortsat selv skal varetage ansvaret for koordina-
tion og sammenheng i forbindelse med diagnostik, behandling, opfalgning, rehabi-
litering og kontrol.

Ogsa andre patientgrupper oplever manglende koordination og sammenhzang, men
risikoen herfor er starre for patienter med sjeeldne sygdomme, i det der her typisk
ikke foreligger guide-lines, behandlingsvejledninger, standard udredningsforlgb og
lignende.

I henhold til en undersagelse af patienttilfredsheden fra 2003 var tilfredsheden
absolut starre for de patienter, som gik i centraliseret behandling end for de mere
decentralt behandlede og kontrollerede. Der har siden da regelmaessigt veeret frem-
sat gnske fra sjeldne patientgrupper om at blive specifikt naevnt og indplaceret i
Sundhedsstyrelsens specialeplanlaegning f.eks med tilknytning til centrene for
sjeeldne sygdomme. Den senere undersggelse fra 2005 og senest en interviewun-
dersggelse gennemfart i 2013 bekraefter fortsat disse patientoplevelser.

1 Sjzldne Diagnoser og SFI: Statte og radgivning i hverdagen (2005)
12 Kontaktudvalget for Mindre Sygdoms- og handikapgrupper/Sjaldne Diagnoser: Sundhedstilbud til sjeeldne syg-
doms- og handicapgrupper (2003)
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Det er saledes en absolut kerneopgave i sygehusvasenet og herunder specielt en
kerneopgave for de to hgjtspecialiserede centre for sjeeldne sygdomme at sikre ko-
ordination og sammenhang i indsatsen for patienter med sjaeldne sygdomme her-
under patienter med multiorgansygdomme og herunder ogsa at sikre en hensigts-
maessig multidisciplinaer forlgbskoordination.

Ogsa koordinationen og sikring af sammenhang i indsatsen pa tveers af sektorer er
veesentlig og afgarende for hensigtsmaessige forlgb jeevnfar kap. 7.

I den forbindelse skal det her sarligt understreges, at is&r de sjeldne multiorgan-
sygdomme ofte gar pa tveers af etablerede graenser og saledes hverken overholder i
gvrigt vedtagne alders-, organ- eller specialeafgraensninger — eller sektorgraenser.

5.3 Voksne patienter

Voksne patienter med en sjeelden sygdom udger en seerlig udfordring, herunder
hvis der er tale om en kompleks multiorgansygdom og iser hvis den fgrst debuterer
i voksenalderen. Dette skyldes bl.a.

o Den organspecifikke tilgang i de fleste specialer.

e Mange specialer konfronteres med sjeldne sygdomme, som tidligere kun
fandtes i barnealderen og dermed i padiatrien, men hvor den forbedrede
overlevelse nu preesenterer specialerne for nye og hidtil ukendte problem-
stillinger, muligheder og udfordringer.

e Der er et stigende antal voksne med sjaldne sygdomme, der nar hgjere al-
der og dermed far sene komplikationer samt andre tilkommende sygdom-
me og helbredsproblemer, enten generelt og tilfeldigt fordi de lever laenge-
re eller som fglge af at have levet leengere med den sjeeldne sygdomstil-
stand.

De to hgjtspecialiserede centres opgaveportefglje, som den blev formuleret i anbe-
falingerne fra 2001 omfatter bade bgrn, unge og voksne patienter inden for de
sjeeldne sygdomme, der blev placeret ved centrene.

Centrene har imidlertid i den forlgbne tid i praksis hovedsageligt taget udgangs-
punkt i barnegruppen. Voksne patienter er saledes ofte ikke blevet fastholdt ved
Centeret og tilstreekkeligt handteret og tilgodeset i samme omfang. Unge der over-
gar fra at blive fulgt pa centeret til en voksenafdeling har oplevet en mindre koor-
dineret og sammenhangende indsats.

Voksne patienter udger alligevel efterhanden en stigende del af den samlede pati-
entpopulation ved Centrene for Sjeldne Sygdomme. Patienter > 20 ar udger sale-
des ca. 1/3 pad CSS RH og CSS AUH og patienter > 40 ar udger 13-15 % pa hvert
center.

Sikring af et kvalificeret og koordineret multidisciplineert tilbud til gruppen af
voksne patienter bgr saledes fremadrettet vare et vaesentligt element i en national
strategi.

I den forbindelse er det arbejdsgruppens opfattelse og anbefaling, at behandling af
de voksne som udgangspunkt bgr forblive ved de eksisterende centre og ved de
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samme matrikler — dvs. RH og AUH - med henblik pa sikring af den relevante sy-
nergieffekt, vidensdeling, uddannelse, eventuel unge-voksen transition, laboratorie-
faciliteter og udnyttelse af de etablerede netveerk af samarbejdspartnere, som cen-
trene allerede har opbygget. Udfordringen er saledes at integrere en voksenfunktion
i centrenes funktion med henblik pa et samlet tiloud om diagnosticering, behand-
ling og opfelgning pa hejtspecialiseret niveau i et sammenhangende livsforlgb.
Der skal sdledes vere et tat integreret samarbejde mellem eksperter vedr. bgrn- og
eksperter vedr. organspecialiserede problemstillinger og voksenpatienter.

5.4 Udfordringer i relation til specialeplanlaegningen

Sundhedsstyrelsens specialevejledninger vil ikke kunne indeholde en udtemmende
beskrivelse af alle de sjeldne sygdomme/diagnoser, der skal samles og handteres
pa det hgjt specialiserede niveau.

Der skal saledes findes et operationelt detaljeringsniveau i relation til specialevej-
ledningerne, der sikrer en relevant visitation og varetagelse af den enkelte sjeldne
sygdom. | en raekke tilfeelde kan dette sikres ved passende gruppering.

Der er i specialevejledning for klinisk genetik anfert eet center for medfadte arve-
lige sjeeldne stofskiftesygdomme pa Rigshospitalet, hvor til alle patienter skal hen-
vises med mindre, der eksplicit i en specialevejledning er anfart en anden place-
ring for en specifik navngiven sygdom.

Internationalt har man brugt betegnelsen *orphan’ (foreeldrelgs) om en gruppe af
sjeldne diagnoser bl.a. fordi de repreesenterer sygdomme, som ikke hgrer til i noget
bestemt speciale eller som reprasenterer sig som et lille og perifert nicheomrade i
en raekke forskellige specialer.

Sadanne "specialehjemlgse sygdomme” risikerer at fa utilstreekkelig opmarksom-
hed og ikke at fremga i specialevejledningerne fordi de ikke har veldefinerede spe-
cialetilhgrsforhold. I en raekke tilfelde er det den multidisciplinare teamfunktion,
der er vaesentligst og samarbejdet der derfor bgr veere i fokus.

I den nugeeldende specialevejledning for paediatri er der under overskriften ”sjeld-
ne handicap” listet en raekke specifikke sjaeldne tilstande. Imidlertid fremgar det
ikke klart af specialevejledningerne, at ikke alene patienter med disse, men ogsa
patienter med en raekke andre (lignende) tilstande bar henvises til de to enheder for
sjeeldne sygdomme.

Der er endvidere en tvaergaende udfordring i, at der kan findes diskrepans mellem
specialeindplaceringer af samme sygdom f.eks. navnes en rakke tilstande specifikt
i specialevejledningen for paediatri, mens samme tilstande ikke tilsvarende navnes
i vrige specialer, selv nar patienterne har uzndret behov for ekspertbistand ogsa i
voksenalderen. Arbejdsgruppen finder derfor, at der i arbejdet med revidering af
specialeplanen bgr veere fokus pa at sikre overensstemmelse mellem de enkelte
specialevejledninger herunder bl.a. med udgangspunkt i strategiens overvejelser og
anbefalinger.

Med den nuvaerende udformning af specialevejledningerne er der en vis risiko for,
at en raekke patienter ikke umiddelbart kan genfindes” i specialevejledningerne og
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at deres behandling dermed risikerer ikke at blive varetaget pa det relevante speci-
alfunktionsniveau eller i det koordinerede multidisciplinaere samarbejde som der er
behov for.

Det drejer sig bl.a.om:

o Patienter med sjeeldne tilstande der ikke er eksplicit navnt

e Patienter, der overgar fra et speciale til et andet herunder iser fra padiatri
til "voksenspeciale”

e Patienter, hvor den komplekse sygdom farst diagnosticeres i voksenalderen
eller

o Egentlige specialehjemlgse sygdomme

Et serligt problem i forbindelse med specialeplanlaegningen er den grundlaeggende
opfattelse i mange specialer, at det ikke tjener noget formal at viderehenvise den
meget sjeeldne patient — dem der kun er en eller to af om aret pa landsplan - hvis
der ikke foreligger et specifikt hgjtspecialiseret tilbud om diagnostik eller behand-
ling. Her anvendes “gvelse gar mester- princippet” omvendt — der er alligevel ikke
patienter nok til at nogle kan blive mere gvede end andre, sa patienten kan lige sa
godt falges decentralt. Ofte papeges, at der i gvrigt alligevel ikke kan etableres evi-
densbelagt diagnostik eller behandling.

Pa kort sigt kan argumentet forekomme at veere relevant. Det kan dog samtidig
konstateres, at sker der ikke en eller anden form for systematisk registrering, vi-
densopsamling, erfaringsbaseret udvikling og evaluering medvirker man fra de lee-
gelige specialers side imidlertid hermed ogsa til, at denne situation ikke har udsigt
til at &endre sig.

Registrering, vidensopsamling og monitorering er saledes en forudsatning for ud-
vikling. Generel rutine, kompetence og erfaring vedr. de udfordringer, der ligger i
forhold til saerligt sjeeldne tilstande er ogsa vigtig og vasentligt. Nogle sjeldne
sygdomme og deres behandling har herudover sa mange fellestraek, at der kan op-
nas en synergieffekt ved at disse sjeldne sygdomme ses og falges i samme center
selvom der maske for dén enkelte givne diagnose kun findes én dansk patient.

5.5 Centrenes fremtidige funktion

Som det fremgar varetager de to centre opgaver vedr. vaesentligt flere diagnoser og
patienter end de oprindeligt konkret fastlagte, hvilket er i overensstemmelse med
intentionen i 2001- redegarelsen, som var, at centrene ogsa skulle modtage, regi-
strere og vurdere sjeldne medfadte tilstande, der ikke umiddelbart var placeret an-
detsteds i specialvejledningerne.

Henvisningerne til centrene har veeret stat stigende gennem arene. Generelt modta-
ger centrene flere henvisninger end de afslutter. Dette afspejler, at der i sundheds-
vaesenet savel som blandt patienter opleves et betydeligt behov for en sadan center-
funktion.

De to centre koordinerer, diagnosticerer og behandler ud fra en multidiscipliner

leegefaglig tilgang, og sikrer derigennem patienten en velkoordineret medicinsk og
kirurgisk behandling pa hgjt fagligt niveau.
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Der er aktuelt ikke i centrene tilsvarende fokus og muligheder pa andre sundheds-
faglige omrader herunder f.eks. fysioterapi/ergoterapi og psykolo-
gisk/neuropsykologisk ekspertise og dermed bl.a. fokus pa den specialiserede reha-
biliteringsindsats. Samarbejdet med og den tilstraekkelige opmarksomhed omkring
det sociale- undervisnings- og beskaftigelsesmassige omrade, herunder radgiv-
ning, opsamling og vidensformidling i relation til sociale forhold, skole, fritids- og
arbejdsforhold opleves med fordel at kunne styrkes og forbedres med henblik pa i
fremtiden at kunne leve op til internationale anbefalinger vedr. ”centre of experti-

Ses’.

Patientforlgbene er ofte praeget af tunge socialmedicinske problemstillinger, der i
stigende grad er tids- og ressourcekravende for centrene. Patienternes samlede si-
tuation er ofte kompleks og kreever sammenhangende kvalificerede lgsninger ty-
pisk pa grundlag af ekspertise og tet samarbejde mellem flere faggrupper og tveer-
sektorielt.

Centrene oplever, at ikke mindst samarbejdet med kommunerne om rehabiliterin-
gen af den enkelte patient kunne styrkes betydeligt, hvis der i relation til centrene
var tilstedeveerelse af serlige kompetencer vedr. f.eks. funktionsevnevurdering,
specialsygepleje, socialradgivning, peedagogik mv.

CSS RH og CSS AUH er aktuelt organisatorisk forankret i hhv. klinisk genetik og
padiatri — og den laegelige ekspertise udgares som udgangspunkt af specialleeger i
padiatri. Dette opleves at give god mening, da der er tale om genetiske sygdomme,
der for omkring 75-80 % vedkommende debuterer i barnealderen, og det forhold, at
det paediatriske speciale ikke er afgraenset til et organ, men til alder.

Dette medfgrer imidlertid samtidig som nevnt store udfordringer i forhold til be-
handlingen af de sjeeldne voksne patienter. Det er saledes vasentligt at Centrene
for Sjeldne Sygdomme ikke reduceres til en specialfunktion kun for bern og unge
og inden for padiatri.

Centrene har serlige forpligtelser til at sikre tovholder- og koordinationsopgaven i
forbindelse med den multidisciplinare teamindsats vedr. diagnostik og behandling
i relation til de voksne patienter inden for de patientgrupper og specialfunktioner,
der er placeret ved centrene. For de sjeldne patientgrupper, der ikke pa tilsvarende
vis er eksplicit nevnt og indplaceret i specialevejledningerne, men som i overens-
stemmelse med den overordnede intention med centrene, er blevet henvist til og
fulgt pa centrene gennem barnealderen, har man ikke i samme grad systematisk va-
retaget et opfelgnings- og koordinationsansvar bl.a. i relation til de voksne. Centre-
ne oplever, at viderehenvisning til at skulle varetages af et ”voksenspeciale” af pa-
tienterne i mange tilfeelde er blevet oplevet som en brat overgang til utilstreekkelig
koordination og manglende sammenhang, fordi voksenspecialerne typisk ofte er
afgraenset i forhold til enkeltorganer.

Centrene konstaterer endvidere, at patienter, der har en kompleks sjaelden sygdom,
og som i henhold til specialeplanleegningen diagnosticeres og behandles pa hgjt
specialiserede organspecifikke afdelinger, i mange tilfelde ikke i tilstreekkeligt om-
fang far et multidisciplinart koordineret og tveerfagligt tilbud. Det betyder, at pati-
enterne i hgj grad selv skal koordinere deres behandling med risiko for forsinkelser
i behandlingen af manifestationer af deres sygdom fra andre organer.

Den nuverende konkrete organisering betyder ogsa, at en del voksne patienter med
meget sjeldne sygdomme ikke behandles i tilknytning til et af de to centre for
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sjeeldne sygdomme ved RH og AUH, men ofte er fordelt pa fire universitetshospi-
taler uden, at der er mulighed for at drage fordel af den viden, der forefindes ved
centrene og den synergieffekt, der ligger i at have mange forskellige komplekse
sjeeldne sygdomme samlet eet sted.

Centrene finder séledes, at der er et behov for, at styrke indsatsen for, at voksne pa-
tienter med en sjelden og kompleks sygdom med multiorganinvolvering modtager
et multidisciplinert tilbud om diagnosticering og behandling pa én samlet syge-
husmatrikel.

Udfordringen bestar i at koordinere indsatsen saledes, at den enkelte patient fortlg-
bende far den relevante udredning, kontrol, behandling, opfglgning og radgivning.
Dette fordrer etablering af et velkoordineret multidisciplingrt teamsamarbejde mel-
lem de relevante specialer indenfor rammerne af specialeplanlaegningens begreber
0g principper.

Patienter med en sjalden multiorgansygdom kan saledes tildeles en leegelig for-
lgbsansvarlig gruppe fra de relevante specialer, som kan forestd, at udrednings- og
behandlingsforlgb koordineres pa en sadan made, at den enkelte patient henvises til
relevante undersggelser, radgivning og behandling i henhold til hgjeste specialist-
kompetence og i et sammenhangende og koordineret forlgb.

Den lzgeligt forlgbsansvarlige kan enten veere fra centeret for sjeeldne sygdomme
eller fra en af de hgjt specialiserede organspecifikke afdelinger, som indgar i det
multidisciplinare teamsamarbejde. Som udgangspunkt kan det veere hensigtsmeaes-
sigt, at ansvaret for forlgbet varetages af specialleeger inden for det speciale, som
forestar udredning og behandling af den enkelte patients dominerende problem. Da
dette kan &ndre sig undervejs i sygdomsforlgbet kan det veere relevant at forlgbs-
ansvaret overdrages. Dette skal i sa fald ske ved specifik aftale i teamet.

Patienter med en sjeelden eller mistaenkt sjeelden sygdom, som er medfedt eller
misteenkt genetisk betinget og med kompleks eller uafklaret symptomatologi og
som ikke er (klart) placeret andetsteds i specialevejledningerne kan henvises til et
af de to centre med henblik pa udredning. Centrene kan sikre, at patienterne vurde-
res i det multidisciplingere teamsamarbejde ved centerets sygehusmatrikel eller ved
viderevisitation til en af de specialespecifikke hgjt specialiserede afdelinger. Evt.
kan der skabes mulighed for at henvise direkte til en multidisciplinar visitations-
konsultation.

En hensigtsmeessig transition fra barn til voksen kan sgges sikret ved, at der tidligt
tages stilling til hvem og evt. hvilket speciale, der skal varetage forlgbsansvaret i
voksenalderen og at leeger og andet personale herfra involveres i patientens be-
handling i den senere del af et padiatrisk regi.

Udover den multidisciplineere leegefaglige indsats bar der ogsa indga nar relevant
fagpersoner med anden serlig ekspertise i det multidisciplinare teamsamarbejde
mellem de involverede hgjtspecialiserede funktioner f.eks. sygeplejersker, dieti-
ster, ergoterapeuter, fysioterapeuter, psykologer og socialradgivere bl.a. med hen-
blik pa udredning af funktionsevnen og udarbejdelse af genoptraeningsplaner.

Der skal i endvidere i videst muligt omfang udarbejdes patientforlgbsbeskrivelser.
Der kan her bl.a. tages udgangspunkt i internationale beskrivelser af ” best prac-
tice” f x Gene Reviews. Ved de konkrete aftaler om opgavefordeling i forbindelse
med teamfunktioner bgr tilstreebes en optimering af vidensopbygning.
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En model kan veere, at opbygge "voksenafsnit” pa CSS RH og CSS AUH, som
samarbejder i “teams” med relevante voksenafdelinger pa matriklen. Nogle patien-
ter kan have stgrre behov end andre for at blive set pa centret, saledes at nogle re-
gelmassigt bliver fulgt af teammedarbejdere pa centeret, mens andre primeert tages
hand om af teampartnere pa de relevante voksenafdelinger.

Formentlig vil der vise sig behov for anvendelse af flere forskellige diagnosegrup-
pe-associerede modeller.

Inden for denne overordnede forstaelsesramme arbejder med CSS RH med:

1) udbygning af voksenfunktionen i det eksisterende center,

2) oprettelse af teamsamarbejdsaftaler for konkrete diagnoser med relevante
voksenafdelinger til at varetage funktionen,

3) udarbejdelse af samarbejdsaftaler for akutte indlaeeggelser af voksne pa RHs
gvrige afdelinger.

| forbindelse med saddanne teamsamarbejder med "voksenafdelinger” skal der tages
hgjde for den hgje grad af kompleksitet, nar fx. flere organsystemer er involveret,
saledes, at der sikres en koordineret indsats pa tveers af specialer vedr. de ” specia-
lehjemlgse (orphan) patienter” jeevnfer ovennavnte overvejelser.

Pa CSS AUH arbejdes der pa at skabe én enhed pa tveers af Aarhus Universitetsho-
spital med det formal at sikre alle relevante patienter (bgrn og voksne) med sjeeldne
sygdomme et hgjtspecialiseret, multidisciplineert, tveerfagligt og velkoordineret til-
bud tilpasset den enkelte patients behov.

Arbejdsgruppen anbefaler:

e Atder i tilretteleeggelsen af sygehusveaesenet herunder ved driften af de hgjtspecia-
liserede funktioner viser de her navnte udfordringer sarlig opmarksomhed

Anbefalinger vedr. henvisning, udredning og koordination

e At der fokuseres pa at styrke en tidligere og rettidig diagnostik i relation til sjald-
ne sygdomme.

e Atder sikres muligheder for/foretages viderehenvisning direkte fra specialafdeling
til andre specialafdelinger i konkret planlagte koordinerede udredningsforlgb, her-
under ogsa stillingtagen til viderehenvisning af patienter, der forgaeves er sggt ud-
redt pa en specialafdeling i eet givet speciale. Det kan dreje sig bade om vertikal
henvisning dvs. til hgjere specialiseringsniveau, som horisontalt til andet relevant
speciale.

e Instrukser, algoritmer for udredning mv. bar foreligge pa alle afdelinger med hen-
blik pa tidligere og rettidig viderehenvisning af alvorlige uafklarede tilstande, hvor
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der kan misteenkes eller overvejes muligheden for en sjelden diagnose.

At der udvikles bedre koordination og samarbejde mellem flere specialer i relation
til vanskelige udredningsforlgb bl.a. mhp at sikre en hurtigere og mere effektiv vej
gennem systemet.

Koordination og samarbejde pa multidiscipliner basis er et grundleeggende krav til
hgjtspecialiserede funktioner i sygehusvaesenet, som ogsa bgr finde anvendelse og
styrkes i relation til den diagnostiske proces ved sjeldne sygdomme.

Centrene for sjeeldne sygdomme har en szrlig forpligtelse til at yde radgivning,
vejledning, undervisning og sikre koordinering ved mistanke om sjeldne syg-
domme og syndromer. Dette geelder badefor barn og voksne.

Anbefalinger vedr. multidisciplinar behandling, opfalgning mv.

Der konstateres et serligt behov for at styrke indsatsen for, at voksne patienter med
sjeeldne og komplekse sygdomme med multiorganinvolvering modtager en velorga-
niseret multidisciplinar diagnostik og behandling med udgangspunkt i eksisterende
hgjtspecialiserede funktioner. Der anbefales derfor en sgrlig opmarksomhed og
styrkelse af indsatsen for voksne patienter.

At der med udgangspunkt i Centrene pa hgjt specialiseret niveau arbejdes videre
med at udvikle modeller og aftaler om multidisciplinaert teamsamarbejde for pati-
entgruppen, sa bade bgrn og voksne med en sjzelden og kompleks sygdom sikres en
plan for relevant, multidiscipliner, tvaerfaglig og velkoordineret indsats.

I erkendelse af, at komplekse sjaeldne sygdomme ikke overholder alders-, organ- el-
ler specialegranser anbefales som udgangspunkt, at de voksne patienter ogsa hvor
relevant, behandles ved Centrene for Sjeeldne Sygdomme eller ved de samme syge-
husenheder/ sygehusmatrikler som bgrnepatienterne behandles pa, i et sddant samar-
bejde, at der for patienten sikres kontinuitet og sammenhang over tid i patientforlg-
bet og for behandlerne sikres starre erfaringsgrundlag, viden og rutine.

At patienten med den sjeeldne komplekse sygdom tilknyttes et veldefineret leegeligt
forlgbsansvarligt team ved det hgjtspecialiserede sygehus med deltagelse fra fx Cen-
tret for Sjeldne Sygdomme, gvrige involverede specialfunktioner og herunder ogsé
relevante andre faggrupper.

Dette team forestar koordination af udrednings- og behandlingsforlgbet pa en sadan
made, at koordinationsansvaret for forlgbet varetages af en leege/legefaglig specia-
listgruppe fra Centret eller fra det speciale, som forestar udredning og behandling af
den enkelte persons dominerende problem. Da dette kan &ndre sig undervejs i syg-
domsforlgbet kan det vere relevant at forlgbsansvaret overdrages. Dette skal i sa
fald ske ved specifik aftale i teamet.

At patienter med en sjelden el. misteenkt sjeelden sygdom, medfadt eller misteenkt
genetisk betinget, som ikke er klart placeret andetsteds i specialevejledningerne, kan
henvises til et af de to centre. Centrene kan sikre, at patienterne vurderes i det multi-
disciplinzere teamsamarbejde ved Centerets sygehusmatrikel eller ved viderevisitati-
on til en af de specialespecifikke hgjt specialiserede funktioner pa sygehuset.

En hensigtsmassig transition fra barn til voksen sgges i givet fald sikret ved, at der
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tidligt tages stilling til hvilket speciale, der skal varetage forlgbsansvaret i voksenal-
deren og at leger og andet personale fra dette speciale involveres i patientens be-
handling i god tid far overgangen.

Ud over den multidisciplinzre leegefaglige indsats ber der ogsa, nar relevant indga
fagpersoner med anden szrlig ekspertise i det multidisciplingere teamsamarbejde
mellem specialfunktionerne f.eks. sygeplejersker, dietister, ergoterapeuter, fysiote-
rapeuter, psykologer, tandlaeger og socialradgivere.

Fortszttes pa naste side.

I videst muligt omfang udarbejdes patientforlgbsbeskrivelser. Der kan her bl.a. ta-
ges udgangspunkt i internationale beskrivelser af ”” best practice” fx Gene Re-
views.

Ved de konkrete aftaler om opgavefordeling i forbindelse med teamfunktionerne
bar tilstreebes en optimering af vidensopbygning.

Arbejdsgruppen konstaterer, at der i relation til Sundhedsstyrelsens specialevej-
ledninger kan veere risiko for at nogle sjeldne patientgrupper ikke kan ”genfindes”
pa tveers af specialer eller at der kan forekomme utilsigtede uoverensstemmelser i
beskrivelserne og anbefaler derfor, at der i arbejdet med revidering af specialepla-
nen er fokus pa at sikre overensstemmelse mellem de enkelte specialevejledninger
bl.a. med udgangspunkt i strategiens overvejelser og anbefalinger.

Anbefalinger i forhold til almen praksis og hovedfunktions- og regionsfunktionsniveau:

At almen praksis savel som hovedfunktions- og regionsfunktionsniveau far let ad-
gang til valid og opdateret information vedr. sjeeldne tilstande og mulighed for
kvalificeret radgivning og sparring fra Centrene for Sjeeldne Sygdomme og de
hgjtspecialiserede multidisciplinare teams.

Der sikres klare informationer om fremtidig kontrol og behandling og relevante af-
taler om evt. opgavefordeling i forhold til den enkelte patients behandlingsplan
mv.

Anbefalinger til de leegefaglige selskaber:

At de lzegevidenskabelige selskaber i deres virksomhed viser gget opmeaerksomhed
over for de serlige udfordringer, som de sjaeldne sygdomme indebarer. Det geel-
der i relation til speciallegeuddannelsen, kvalitetsudvikling, forskning mv.

At de lzegevidenskabelige selskaber gger fokus pa rettidig diagnosticering og be-
handling, rehabilitering, forskning og udvikling vedr. sjeldne tilstande inden for
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det enkelte speciales omrade. F.eks. kan store specialeselskaber nedsatte serlige
udvalg med opgaver vedr. varetagelse af sjeeldne sygdomme pa deres omrade

e At de lzgevidenskabelige selskaber har gget opmaerksomhed pé og ogsa forholder
sig til de seerlige udfordringer som de specialehjemlgse” sjeldne komplekse syg-
domme indeberer f.eks. i tveergaende draftelser med andre specialer.

6 Nye diagnostiske og behandlings-
maessige muligheder

6.1 Genetik

Mange sjeeldne sygdomme skyldes defekter i enkeltgener eller kromosomafvigel-
ser, og genetiske undersggelser har igennem mange ar spillet en central rolle i ud-
redningen af patienter med sjeldne sygdomme. Ligeledes er genetisk radgivning af
familier, hvori der forekommer en sjelden sygdom, en vasentlig opgave for sund-
hedsvaesenet, fx radgivning i forhold til familiemedlemmers egen sygdomsrisiko og
i forhold til risiko for kommende barn.

En hurtigere og mere sikker diagnose vil indebare mange fordele for patienter og
familier, herunder:

e Feerre diagnostiske undersggelser, herunder ogsa undersggelser og indgreb for-
bundet med risiko for komplikationer (forkortelse af “den diagnostiske odys-
Sé”)

e Hurtigere adgang til relevante forebyggelses- og kontrolprogrammer
e Hurtigere adgang til eventuelle behandlingsmuligheder
e Bedre viden om prognose

e Bedre viden om risiko ved fremtidige graviditeter og mulighed for praenatal di-
agnostik

e Bedre grundlag for kontakt med andre patienter

De samme faktorer vil kunne influere pa sundhedsvasenets samlede udgifter til
behandlingen af den enkelte patient.

6.1.1 Aktuel status

Den nugzldende specialevejledning for klinisk genetik udkom i juni 2010. Der er
aktuelt seks godkendte matrikler. Den hgijt specialiserede funktion ”Genetisk ud-
redning og radgivning” er placeret ved disse enheder. Herudover er der placeret
enkelte specialfunktioner i andre specialer, fx “neurogenetik for voksne” i specialet
neurologi, der kan varetages pa udvalgte neurologiske afdelinger i teet samarbejde
med klinisk genetik, og visse funktioner vedr. genetiske undersggelser af hjerte-
sygdomme, der kan varetages pa udvalgte kardiologiske afdelinger i samarbejde
med klinisk genetik. Der er ikke i specialeplanen taget seerskilt hgjde for nye un-
dersggelsesmodaliteter.
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Aktuelt testes der i Danmark for ca. 144 sjeeldne gener og ca. 224 sjeldne syg-
domme.*

I henhold til 2013 report on the state of art of rare disease activities in Europe*
tilbydes der genetiske undersagelser internationalt bade i offentlige og private labo-
ratorier. Der var séledes i december 2012 knap 1300 laboratorier, der tilogd tests
for mere end 2000 forskellige gener og knap 3000 sygdomme.

Antallet af test, der tilbydes i de enkelte europeeiske lande er tilsyneladende i hen-
hold til Orphanet meget varierende og fremstar uden nogen klar systematik eller
sammenhang med befolkningsunderlaget.

Land Antal Gener Antal sjeeldne sygdomme
Danmark 144 224

United Kingdom 644 747

Tyskland 1754 1922

Belgien 401 478

Holland 1064 1005

Sverige 119 175

Norge 116 133

Finland 182 230

Kilde: 2013 report on the state of art of rare disease activities in Europe.Part I: Overview of rare
disease activities in Europe.

Der foregadr omfattende udveksling over graenserne vedr. genetisk testning. Det ma
som udgangspunkt vurderes som hensigtsmaessigt, iseer med hensyn til testning for
meget sjeldne sygdomme, at der internationalt kan forega en arbejdsdeling. Der vil
i den sammenhang vaere behov for klare kvalitetskriterier og standarder for labora-
torier.

Pa nationalt plan kan der endvidere veare behov for en nermere afklaring af hvor-
nar genetisk testning skal/ kan tilbydes inden for det offentlige sygehusvasens
rammer, i relation til f.eks. den kliniske eller radgivningsmaessige relevans, sikker-
hed og sandsynligheden for sygdom.

6.1.2 Perspektiver

De teknologiske landvindinger pa omradet har inden for de seneste 5-10 ar betydet
en markant udvikling — en udvikling som vil fortsatte de kommende ar. Der findes
i dag en kendt genetisk baggrund for skansmaessigt ca. 80 % af de kendte sjeeldne
sygdomme, og dette tal ma forventes at stige markant.

3 http://www.eucerd.eu/?p=2561
¥ http://www.eucerd.eu/?p=2561
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Den teknologiske baggrund herfor, er udviklingen af nye hgjteknologiske platfor-
me til undersggelse af store dele af genomet eller hele genomet hos et individ. Det-
te har medfart nye diagnostiske muligheder:

Man kan nu med serlige (sakaldte microarray-teknik) teknikker pavise mikrodele-
tioner og — duplikationer i de enkelte kromosomer, dvs. at dele af arvematerialet
enten mangler eller er fordoblet. Med introduktionen af microarray er antallet af ny
erkendte mikrodeletioner og — duplikationer som arsag til udviklingsheemning, au-
tisme og medfgdte misdannelser vokset rapidt, og denne udvikling forventes at
fortseette de kommende ar.

Og man kan med next generation sequencing (NGS) sekventere hele genomet eller
dele deraf pa relativt kort tid, hvorved sygdomsfremkaldende mutationer kan iden-
tificeres. Med NGS har man allerede pa nuverende tidspunkt kunnet pavise speci-
fikke mutationer som arsag til en reekke hidtil uforklarede sygdomme, og dette an-
tal ma ligeledes forventes at vokse rapidt de kommende ér.

Der er saledes ingen tvivl om, at den Kkliniske genetik i disse ar undergar en mar-
kant udvikling, som vil fa afgarende betydning for diagnostikken af sjeeldne syg-
domme.

Whole exome/genome sequencing til klinisk diagnostik udfares endnu ikke pa de
klinisk genetiske afdelinger i Danmark, men det ma forventes at denne undersggel-
sesmulighed indfgres inden for kort tid. Dansk Selskab for Medicinsk Genetik har i
august 2012 udgivet et politikpapir pa omradet, som indeholder anbefalinger og ud-
fordringer vedr. den kliniske anvendelse af denne undersggelsesmodalitet og anbe-
falinger vedr. anvendelse til screeningsformal.

6.1.3 Udfordringer

Arbejdsgruppen gnsker at pege pa en raekke udfordringer, som denne udvikling
medfarer:

e Fortolkningen af analysesvar bliver mere kompliceret

Det kreever indgaende viden at fortolke de store meengder information, der fas
ved anvendelse af de nye teknikker. Det er for eksempel ikke altid klart, om en
pavist genetisk forandring er sygdomsfremkaldende eller ej, og om den dermed
kan betragtes som arsag til patientens kliniske tilstand.

Variationen i genomet fra individ til individ er meget stor, og der er behov for
mere viden, der kobler genetiske forandringer med kliniske tilstande.

e Analyserne kan give information om forhold, der ikke har umiddelbar relevans
for den aktuelle kliniske situation

Det kan fx dreje sig om oplysninger om, at der i en familie optraeder en mutati-
on, der giver gget risiko for udvikling af sygdom senere i livet fx kreeft. Eller
det kan vise sig, at en patient lider af en ikke-erkendt anden sygdom, som ikke
har noget med den aktuelle kliniske situation at gare.
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Vanskeligt fortolkelige data og uventede fund stiller ggede krav til den geneti-
ske radgivning

Risikoen for alvorlige uventede fund stiller store krav til den radgivning, der
gives forud for den genetiske undersggelse, sa det kan sikres, at patienten er
bekendt med reekkevidden af sit informerede samtykke. Det kan veere vanske-
ligt at fortolke data, og det er dermed ikke i alle situationer muligt at sige noget
eksakt om konsekvensen af et givet fund, men alene om sandsynligheder for
hvad dette fund kan betyde. Der er szrlige etiske hensyn at tage, nar det drejer
sig om bgrn.

Der kan i stigende grad vise sig behov for, at der etableres systemer der kan
sikre opfglgning for patienter, der har faet foretaget genetiske analyser

Der sker en voldsom stigning i viden om genomet i disse ar. Dette betyder, at
der — fx i situationer hvor den genetiske analyse ikke har givet en forklaring pa
patientens tilstand - kan veere behov for at revurdere patienten med henblik pa
eventuel fornyet genetisk test igen efter passende tidsrum, fx i lyset af nytil-
kommen viden om gener, nye behandlingsmuligheder eller nye kliniske mani-
festationer hos patienten.

@gede diagnostiske muligheder kan medfere gget pres pa sundhedsvasenet

Der ses allerede nu stigende efterspargsel efter genetiske undersggelser, og
denne udvikling vil formentlig fortsette i takt med at flere og flere far mere in-
formation. Fx ses der allerede nu efterspargsel af genundersggelse af raske
partnere til raske individer, der som fglge af optraeden af autosomal recessiv
genetisk sygdom i deres familie er blevet bekendt med, at de er raske anlaegs-
beerere af en genetisk sygdom.

Lettere tilgeengelig og billigere teknologi kan medfgre spredning af teknologien
uden for de traditionelle ekspertmiljger

En spredning af teknologierne kan betyde, at genetisk testning i stigende grad
udfares i et regi, hvor der ikke er den forngdne ekspertise i forhold til fx for-
tolkning af uventede fund og i forhold til genetisk radgivning.
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Anbefalinger

e Det kan overvejes at udarbejde retningslinjer for, i hvilke situationer det — med de
fordele og ulemper de nyeste teknologiske muligheder giver — er relevant at tilby-
de omfattende genetisk undersggelse til en patient.

e Det bor i specialeplansammenhang vurderes, om der er behov for samling og op-
gavefordeling vedr. genetiske specialfunktioner herunder vedr. samling af under-
segelse og radgivning for udvalgte sjeldne sygdomme ved farre genetiske afde-
linger.

o Det bar sikres, at patienter, for hvem en omfattende genetisk undersggelse ikke har
givet en forklaring pa tilstanden, far mulighed for at blive revurderet efter et pas-
sende tidsrum nar relevant.

e Genetiske undersggelser bgr generelt forudsette, at der foreligger en relevant kli-
nisk beskrivelse/udredning af patienten (probanden)

6.2 Screening

Det nationale screeningstilbud i Danmark omfatter bl.a. tilbud om hal-blodprave
umiddelbart efter fadslen til analyse for ca. 20 forskellige sjaldne tilstande bl.a.
Fenylketonuri (PKU), kongenit hypothyroidisme, kongenit adrenal hyperplasi, mel-
lem-keedet acyl-CoA dehydrogenase mangel, maple syrup urinsygdom m.fl. Der-
udover tilbydes bl.a. screening af nyfgdte for medfadt hgretab, samt screening af
voksne for en raeekke kraeftsygdomme.

Udgangspunktet for screeningsprogrammer er grundlaeeggende WHO?’s kriterier
formuleret af Wilson and Junger. Der skal saledes bl.a. foreligge:

e Etalvorligt helbredsproblem
e Envelegnet test
e En god behandling el. intervention, der &ndrer prognosen

¢ Diagnostik og behandling skal vare let tilgeengelig.

Screening kan ogsa tilbydes udvalgte hgjrisikopopulationer, safremt der foreligger
en velegnet screeningstest og mulighed for opfalgende relevant intervention.

Muligheden af praegestationel baererscreening kan evt. i fremtiden medfgre udfor-
dring af Wilson and Junger kravene, i forbindelse med at dette vil kunne anvendes
som basis for fremtidig praenatal diagnostik.

De genetiske muligheder i kombination med forskellige fertilitetsteknologier f.eks.
preeimplantationstest og lignende kan evt. i fremtiden ogsa pavirke syn og tilgang
til screening af hgjrisikogrupper.
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Arbejdsgruppen konstaterer, at screening kan vare en hensigtsmassig made tidligt
at finde alvorlige sygdomme pa jf. bl.a. 2008-rekommendationerne for Neonatal
Screening i Danmark™.

6.3 Behandling

Der tilkommer med mellemrum nye muligheder for behandling vedr. sjeldne syg-
domme. Det drejer sig primeert om nye medicinske behandlinger f.eks. i form af
substituerende enzympraeparater til medfadte stofskiftelidelser og andre typer me-
dicinsk behandling. Men ogsa andre behandlingsmetoder og teknologier end medi-
cin kan veere pa tale f.eks. kirurgisk behandling mv.

Seerligt for sa vidt angar de ekstremt sjeeldne diagnoser kan det i konsekvens af
sjeeldenheden vaere yderst vanskeligt at belyse disse behandlingers effekt i de regel-
rette klinisk kontrollerede forsgg som almindeligvis og ideelt danner basis for ind-
farelse af nye behandlinger i sundhedsveesenet.

Samtidig kan det forekomme, at nye behandlingsmuligheder i nogle tilfeelde er
kostbare eller meget ressourcekraevende og derfor evt. udlgser eller giver anledning
til budgetmaessige overvejelser.

I nogle tilfeelde forekommer tilstanden sa sjaeldent, at der nappe inden for en over-
skuelig arreekke — ej heller via evt. internationalt samarbejde - kan praesenteres tra-
ditionel evidens for behandlingens effekt. | andre tilfeelde fx ved visse sveere kra-
niofaciale misdannelser og andre komplekse misdannelser og syndromer vil det
endelige resultat af behandlingsindsatsen fgrst kunne bedgmmes efter en arelang
indsats, hvor det i gvrigt evt. vil veere vanskeligt at vurdere fx det enkelte indgrebs
betydning.

I relation til disse vanskeligheder ber der derfor ved vurdering af effekten af be-
handlingsmodaliteter leegges vaegt pa evt. at inddrage en bredde af forskellige vi-
denskabelige metoder og tilgange.

Endvidere kan der i de enkelte relevante tilfeelde vises en starre fleksibilitet for at
foretage kontrolleret eksperimentel eller forsggsmassig behandling evt. pa case -
niveau selv om der evt. ikke er basis for protokollerede undersggelser og lignende.

Det skal understreges, at der i det danske sygehusvesen ikke er begraensning for
anvendelse at eksperimentel behandling eller behandlingsforseg som foregar inden
for rammerne af Sundhedsstyrelsens VVejledning om indfarelse af nye behandlinger
i sundhedsveesenet af 2. juli 1999%.

Der er endvidere i sarlige tilfeelde mulighed for behandling med lsegemidler, der
ikke har en opnaet godkendelse og markedsfaringstilladelse i Danmark via leegelig
ansggning til Sundhedsstyrelsen om en specifik udleveringstilladelse.

' http://sundhedsstyrelsen.dk/publ/publ2008/cff/screening/biokemisk_screening.pdf

1 http://sundhedsstyrelsen.dk/publ/Vejledninger/99/nye_behand_sundv/Vejledning990702.htm
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Herudover eksisterer der mulighed for eksperimentel, forskningsmeessig eller hgjt
specialiseret behandling i udlandet under forskellige serligt fastsatte betingelser og
forudsatninger.

Der ber i relation til disse udfordringer leegges veegt pa, at der i videst muligt om-
fang, udarbejdes patientforlgbsbeskrivelser med udgangspunkt i internationalt fore-
liggende best practices”.

Det skal samtidig understreges, at omhyggelig registrering og dokumentation i sa-
danne tilfeelde er vaesentlig.

| forbindelse med overvejelser om indfgrelse af nye behandlinger for sjeeldne pati-
enter, og herunder for serligt sjeeldne tilstande skal det erindres, at disse patienter
allerede i vidt omfang modtager eller burde modtage mange ngdvendige indsatser
fra sundhedsvaesenet, social-, undervisnings- og beskeftigelsesomradet pa grund-
lag af deres sygdomsproblemer. Diagnostik, eventuel kurativ behandling eller be-
handling, der medfgarer bedre funktionsevne i hverdagen, bedre livskvalitet og
vundne levear kan repraesentere en veesentlig mere konstruktiv anvendelse af res-
sourcerne og er i overensstemmelse med det paradigmeskrift som bl.a. kommer til
udtryk i det @gede fokus pa rehabilitering.

Sammenhang, koordinering og teamsamarbejde vil i sig selv kunne medvirke til at
sygdommene -ikke mindst de komplekse syndromer med multiorganmanifestatio-
ner kan kontrolleres og behandles bedre og i tide. Og den tvaersektorielle koordina-
tion af behandling og rehabilitering skal haenge sammen og ga hand i hand.

Anbefalinger

o Forsggsvis eksperimentel behandling ber fortsat veere mulig og foretages i rele-
vante tilfeelde.

e Der bar vaere opmarksomhed pa muligheden af henvisning til forskningsmaessig
behandling i udlandet, nar der er relevant mulighed herfor.

e Ved vurdering af effekten af behandlingsmodaliteter leegges vaegt pa evt. at ind-
drage en bredde af forskellige videnskabelige metoder og tilgange.

Fortsattes pa naste side.

e Patientforlgbsbeskrivelser og behandlingsprotokoller bar udarbejdes og i videst
muligt omfang bygge péa international ” best practices”.

e International kommunikation og samarbejde mellem ekspertcentre bar derfor til-
godeses og styrkes i relation til udvikling af guide-lines og best practices”.

o Patientforlgb og resultater af behandlingsforsgg bgr dokumenteres og vidensop-
bygning tilgodeses.
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7 Organisering af rehabilitering og an-
dre indsatser i kKommunen

7.1 Den individuelle behovsvurdering

For de fleste patienter med en sjeelden sygdom er den sundhedsfaglige indsats i sy-
gehusvaesenet central og veesentlig, men kan ikke sta alene. Der vil ofte veere for-
skellige funktionsevnenedsettelser som fglge af den sjeeldne sygdom, som kan for-
udsette en ofte omfattende og kontinuerlig rehabiliteringsindsats fra det kommuna-
le sundheds-, social-, undervisnings- og beskaftigelsesomrade med henblik pa
etablering og opretholdelse af en sa tilfredsstillende livskvalitet og funktionsevne,
som der er mulighed for.

Mennesker med sjeeldne sygdomme har meget forskellige sygdomsbilleder og der-
af fglgende funktionsevnenedseettelser i relation til deres sygdom. Opgaven med at
yde den rette indsats, radgivning, stette, bistand og hjelp til bgrn, unge og voksne
med sjaldne sygdomme er i princippet ikke anderledes end for andre personer med
komplekse sygdomme, tilstande og funktionsevnenedsettelser.

Nar der alligevel er en gennemgaende og fzelles udfordring i relation til mennesker
med sjaeldne sygdomme skyldes det, at der generelt er manglende eller kun meget
lidt viden om deres sygdom, og hvad den betyder for personen i forhold til progno-
sen, behandlingsmuligheder og funktionsevne. Ydermere medfarer kompleksitet i
det sjeeldne sygdomsbillede, at der kan vaere mange forskelligartede udfordringer
og problemstillinger og derfor et behov for et serligt teet samarbejde pa tvaers mel-
lem specialiserede funktioner fra flere omrader hver med deres sarlige viden og er-
faring om de specifikke problemstillinger.

Indsatsen for mennesker med sjaeldne sygdomme skal altid tilrettelaegges med et
individuelt rehabiliterende/habiliterende sigte. Den enkelte persons problemer og
funktionsevnenedszttelse er afgarende for, hvilke indsatser vedkommende skal til-
bydes. Viden om de sarlige sygdomsbetingede forhold og prognosen vil her ofte
veere veaesentlig for tilrettelaeggelsen, karakteren og omfanget af rehabiliteringsind-
satsen - herunder om indsatsen kan varetages pa et ikke-specialiseret niveau eller
om indsatsen kraever en specialiseret indsats.

Antallet af borgere med en given sjeelden diagnose i en kommune er i sagens natur
meget begraenset og muligheden for at opna viden, rutine og erfaring tilsvarende
begreenset. Det medfarer en s&rlig udfordring for de fagpersoner, som skal vurdere
behovet for indsatser til den enkelte person med en sjelden sygdom.

Det bliver kun vanskeligere af, at der samtidig inden for den samme diagnose kan
veere forskellige behov, problemstillinger og grad af funktionsevnenedsattelse.
Dette kan afhaenge af f.eks. alder, fase af sygdomsforlgb, konkret svaerhedsgrad,
familiemaessige ressourcer mv. Nogle diagnosegrupper har karakteristiske funkti-
onsevnenedsattelser tilknyttet diagnosen. Andre problemstillinger gér pa tveers af
diagnoser og relaterer sig mere til selve sjeldenheden.

Det kan kraeve faglig specialkompetence at vurdere funktionsevnen og behovene
hos en borger med en sjelden sygdom. Det medfarer ogsa et behov for, at fagper-
soner ved, hvor de kan opsgge relevant og valid faglig viden, og ved hvor der fin-
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des faglige miljger, hvor der kan hentes kvalificeret bistand og rad og hvor faglige
erfaringer og specifik viden er opsamlet.

Der er saledes behov for samling af ekspertise, sa fagpersoner far mulighed for at
vurdere og falge de fa personer med en specifik sjelden sygdom, der matte vare
og derved opna viden, rutine og erfaring og herigennem medvirke til at borgere
med sjeeldne tilstande kan fa ensartede faglige og sagligt begrundede relevante til-
bud i forhold til den enkeltes problemer. | gjeblikket findes sadanne fagmiljger kun
i meget lille grad i forhold til rehabilitering og pa det sociale og undervisnings-
maessige omrade.

7.2 Rehabilitering

WHO definerer'’ rehabilitering som en raekke indsatser, der statter det enkelte
menneske, som har eller er i risiko for at fa nedsat funktionsevne, i at opna og ved-
ligeholde bedst mulig funktionsevne, herunder at fungere i samspil med det omgi-
vende samfund.

Rehabilitering omfatter saledes en reekke indsatser rettet mod den nedsatte funki-
onsevne, som er en falge af sygdommen. Disse kan omfatte bade genoptraning af
funktioner og feerdigheder samt andre indsatser inden for alle livsomrader. Malet er
at mindske falgerne af sygdommen, og at personen sa vidt muligt opnar et selv-
steendigt og meningsfuldt liv. Indsatserne kan veere afgraensede til enkeltproblem-
stillinger, men skal sattes ind i en sammenhzang og omfatte et mal om bedring af
den samlede funktionsevne. Indsatserne kan veere kortvarige eller langvarige, fore-
ga som afsluttede forlgb eller kontinuerligt samt vekslende over tid f.eks. i forhold
til sygdomsprogession eller i relation til bgrn og deres udvikling.

Rehabilitering ved sjeeldne omfattende og komplekse tilstande varetages ofte bedst
af et tveerfagligt team, som bade har den faglige indsigt vedr. sygdommen og end-
videre har viden og kompetencer til at vurdere de funktionsevnenedsattelser, som
medfarer behov for rehabiliteringsindsatsen. Der kraeves her ofte et teet samspil pa
tveers mellem kommunale forvaltninger og samarbejde med specialiserede rehabili-
teringsfunktioner og sygehusvasenet.

Det er seerligt vigtigt at barn og unge med medfadte sjeeldne sygdomme, som i lg-
bet af barndommen og ungdommen far betydelige funktionsevnenedszttelser, lg-
bende far de relevante og ngdvendige indsatser, sa de kan udvikle sig sa hensigts-
maessigt som muligt pa alle omrader. For mange bgrn og unge vil der veere behov
for dette frem til og ind i voksenalderen.

7.2.1 Udredning af funktionsevne

Diagnosen alene giver ikke altid et deekkende billede af alvorlighed, varighed og
falgevirkninger af en given sygdom. For at kunne give en beskrivelse af funktions-
evnen anvendes derfor WHO’s internationale funktionsevneklassifikation (ICF).

ICF-klassifikationen er baseret pA WHO’s bio-psyko-sociale begrebsmodel og har
til formal at give en samlet begrebsramme og en systematisk terminologi om den
helbredsrelaterede funktionsevne. Funktionsevnen omfatter tre komponenter:

7 \world Report on Disability, 2011, World Health Organization & The World Bank, ©WHO, 2011
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Kroppens funktioner og anatomi, aktiviteter samt deltagelse. Komponenterne pa-
virker hinanden gensidigt, ligesom den samlede funktionsevne pavirkes af omgi-
velsesfaktorer, personlige faktorer og helbredsmaessige forhold.

Forudseetning for en relevant rehabiliteringsindsats er en systematisk udredning. |
den forbindelse er det vasentligt at inddrage de medicinske problemstillinger, som
kan veere afgarende for, hvordan rehabiliteringsindsatsen kan gennemfares. Der
bar i gvrigt anvendes validerede undersggelsesmetoder ved udredningen af funkti-
onsevnen i det omfang, de findes.

Alle kommuner anvender i dag metoder til sagsbehandling og udredning af borger-
nes funktionsevne, der bygger pa ICF. De konkrete metoder er fx ICS- Integrated
Children’s System; VUM - voksenudredningsmetoden og Feelles Sprog Il. Det in-
debeerer bl.a., at kommunerne anlagger en helhedsvurdering i forhold til barnet,
den unge eller den voksnes funktionsevne, herunder samspillet mellem fysiske,
psykiske og sociale funktionsnedszattelser og personens muligheder for aktivitet og
deltagelse, samspillet med omgivelserne og betydningen af personlige faktorer,
netveerk og relationer.

Metoderne anlagger et helhedsperspektiv, der har fokus pa borgerens samlede livs-
situation og ikke kun pa diagnosen snavert set. Det er vigtigt at have dette in men-
te. | forhold til borgere med sjaeldne diagnoser ma det dog konstateres, at oven-
naevnte metoder ofte ikke er tilstreekkelige til at vurdere den samlede helbredsrela-
terede funktionsevne.

Det anbefales at:

e Rehabilitering ved sjeeldne sygdomme tager udgangspunkt i en sammenhzangende
tveerfaglig udredning af den helbredsrelaterede funktionsevne og behovene for
indsats bl.a. p& baggrund af den foreliggende viden om sygdomstilstanden.

e Funktionsevnen udredes med udgangspunkt WHQO’s funktionsevnebegreb.

7.3 Kommunernes ansvar

Kommunerne har i dag i henhold til en reekke forskellige love myndigheds- og for-
syningsansvar pa en lang raeekke omrader, som har betydning for bgrn, unge og
voksne med sjeldne sygdomme. Kommunernes ansvarsomrader deekker bade over
ansvaret for en reekke almene tilbud, som er malrettet alle i Danmark, og ansvaret
for ydelser, som er malrettet barn, unge og voksne med szrlige behov. | bilag IV
findes en oversigt over kommunernes ansvar pa hhv. det almene og det specialise-
rede omrade. | forhold til bgrn og unge omfatter opgaverne fx sundhedspleje, dag-
institutioner, skoler, herunder al specialundervisning og specialpadagogisk bi-
stand til smabgrn og ungdomsuddannelser. | forhold til voksne omfatter opga-
verne fx specialundervisning til voksne, arbejdsmarkedsindsatser, sociale ind-
satser, herunder hjelpemidler, merudgiftsydelse, personlig og praktisk hjelp,
socialpaedagogisk bistand og botilbud. Endvidere varetager kommunen en raek-
ke sundhedsindsatser, herunder genoptraning, forebyggelse og sundhedsfremme.

En mindre gruppe bgrn, unge og voksne med en sjelden diagnose har multiple el-
ler komplekse funktionsevnenedsattelser som faglge af diagnosen, og har derfor

behov for omfattende hjelp hele livet. Hjelpen kan ydes i borgerens hjem eller fx
en handicapbolig, som er indrettet til at imgdekomme borgerens specifikke behov,
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det kan fx. dreje sig om plads til serlige hjelpemidler. Borgeren kan ogsa modtage
personlig hjeelp dggnet rundt i en handicapbolig, eller et botilbud jf. serviceloven.

Kommunerne driver hovedparten af de sociale dag- og degntilbud til barn, unge og
voksne med sarlige behov. Tilbuddene er enten malrettet en enkelt malgruppe eller
flere malgrupper med sammenlignelige problemstillinger.

7.3.1 Sagsbehandling, handleplaner mv. pa det sociale omrade

Alle bagrn og unge, som modtager et dggntilbud, og alle voksne med betydelig
nedsat funktionsevne har ret til en handleplan, jf. servicelovens §§ 140 og 141.
Planen udarbejdes som led i kommunens myndighedsarbejde og sagsbehandling.
Handleplanen for voksne bgr udarbejdes ud fra borgerens forudsatninger og sa vidt
muligt i samarbejde med denne.

| handleplanen skal kommunen bl.a. angive formalet med indsatsen, og hvilken
indsats, der er ngdvendig for at opna formalet. Indsatsen kan fx veere, at en voksen
borger visiteres til et dggntilbud, og at der i degntilbuddet skal veere kompetencer
til stede, som kan hjeelpe borgeren med at kompensere for de fglger, som den
sjeeldne diagnose medfarer. For en borger med Prader Willi er det fx veasentligt,
at det tilbud, borgeren far, kan statte borgerens udvikling trods dennes kognitive
funktionsnedsattelse og samtidig ogsa giver mulighed for at arbejde med at be-
greense de sundhedsskadelige og livstruende risici (overspisning), som diagnosen
indebaerer.

For alle barn, unge og voksne er det veesentligt, at kommunen far fulgt op og fert
tilsyn med, at den visiterede indsats hjalper. Herunder er det vigtigt, at kommu-
nen har fokus pa, om borgeren har brug for andet tilbud, og om der i tilbuddet er
tilstreekkeligt fokus pa samarbejde med andre relevante aktgrer, fx borgerens net-
veerk, familie, speciallege og den hgjtspecialiserede sygehusfunktion.

Den enkelte sagsbehandler kan og skal ikke vide alt om de mange forskellige
sjeeldne sygdomme. Let tilgengelig viden om de enkelte sjeeldne diagnoser og mu-
lighed for at kunne traekke pa relevant og kvalificeret radgivning er derfor afgaren-
de for at medvirke til, at mennesker med sjeldne diagnoser far den rette indsats og
dermed en god livskvalitet. Praktiserende leege, leegekonsulent m.fl. besidder ikke
ngdvendigvis den rette information om diagnosens manifestationer og sagsbehand-
lernes informationsveje bar kunne ga til de miljger, hvor den relevante hgjt specia-
liserede viden findes.

Ofte er det ikke den konkrete sociale indsats i sig selv, som kraver specialistviden,
men det kraever en god radgivning at finde frem til, hvad der er de relevante og
bedste indsatser i den enkelte borgers situation.

7.3.2 Bgrn og unge — og deres familier

Nar det drejer sig om bgrn og unge med sjeldne sygdomme er det ofte den be-
graensede viden om de enkelte diagnoser og sygdommens prognose, der fylder. Det
er vanskeligt at planleegge indsatserne ret lang tid af gangen, da udviklingen i for-
hold til den sjeldne sygdom/ handicap ikke altid er kendt og til at forudsige for den
enkelte patient.
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Det betyder, at der kan veere behov for at treekke pa de vidensressourcer, der findes,
eventuelt internt i kommunens forskellige forvaltninger, men i mange tilfalde vil
dette veere sygehusenes hgjtspecialiserede funktioner eller specialinstitutioner med
erfaringer for diagnosen eller eventuelt patientforeningerne.

| forhold til bgrn er det vigtigt at sikre en god dialog og et godt samarbejde om-
kring afklaring af valg af f.eks. daginstitution og skole og om de foranstaltninger,
der eventuelt skal til for at understatte barnets udvikling bedst muligt. Det er ogsa
vigtigt, at de andre barn og personalet i daginstitutioner og skoler kan fa radgivning
og information om den sjaldne sygdom, et barn eller en ung har, dels for at give
den ngdvendige forstaelse og rummelighed og dels i forhold til den konkrete funk-
tionsevnenedseettelse for at kunne tilretteleegge indsatsen rigtigt. Endelig er der be-
hov for et fokus pa barnets muligheder for et aktivt fritidsliv.

Nar det gelder sjeldne sygdomme er det vigtigt, at kommunerne er serligt op-
marksomme pa koordination imellem social- og sundhedsomradet i kommunen og
pa overgange. Det gelder overgange fra daginstitution til skole, skole til ungdoms-
liv — og endelig overgangen fra barn til voksen. | overgangene er det vigtigt, at
kommunerne sikrer, at informationen om barnet kommer fra den ene instans til den
naste, idet det befrier foreeldrene for at skulle have ansvaret som koordinatorer og
vidensbarere, hvilket nogle foraldre bruger rigtig mange ressourcer pa og nogle
slet ikke magter (se afsnit 7.7 for uddybning). Ved det 18. ar sker der en lang raek-
ke eendringer i den made, unge kan fa statte pa, og hvilke krav, der stilles til dem i
forhold til uddannelse og beskaftigelse. Det er ngdvendigt, at kommunen forbere-
der denne overgang i dialog med den unge og dennes familie og i denne forbin-
delse har forstaelse og viden om f.eks. sygdomsforlgh og prognose.

For mange unge med sjeldne handicap er det en udfordring at skulle lgsrive sig fra
sine foraeldre samtidig med, at der stadig er sa mange forskellige instanser, der skal
koordineres. Der bgr derfor i kommunen vere fokus pa at stgtte den unge i at lgs-
rive sig fra sine foraldre og at kunne leve et selvstendigt liv pa egne preemisser.
Idet kognitive vanskeligheder forekommer ved en stor del af de sjeldne diagnoser
vil det veere vigtigt, at den unge kan fa tilbudt en kontaktperson i kommunen, som
kan hjalpe med koordinationen af indsatserne. En stor andel af foraldre til barn
med sjaeldne diagnoser har brugt mange ressourcer op gennem barnets og den un-
ges opvaekst for at sikre, at barnet fik den rette statte og forstaelse fra omverde-
nen. Nar den unge bliver myndig, er det vigtigt, at familien stgttes i at finde den
rette balance mellem omsorg og respekten for den unges liv.

Familier med bgrn kan have stort udbytte af, at mgdes med andre familier med
barn med samme eller lignende sjeeldne sygdomme eller andre med tilsvarende
nedsatte funktionsevne, bade for at dele erfaringer, give og fa stette fra andre i
samme situation og med henblik pa at styrke familiens samlede trivsel, herunder
sgskende og parforhold.

Raske sgskende til bgrn med sjeldne sygdomme og handicap har det ofte sveert og
ved indsatsen for disse familier ber det sikres, at raske sgskende far de samme mu-
ligheder og opmerksomhed som i familier uden bgrn med sjeeldne sygdomme.

Tilsvarende kan unge med sjeeldne sygdomme have meget stort udbytte af at mgdes
med andre unge med lignende sjaeldne sygdomme eller nedsatte funktionsevne.
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7.3.3 Voksne

| forhold til voksne med medfadte sjeldne sygdomme er det vigtigt, at forsta, at
hovedparten af disse har et sygdomsforlgb, der streekker sig tilbage fra barndom-
men og ofte allerede igennem en lang arraekke har modtaget forskellige indsatser
fra kommunen. Det er saledes vigtigt at de forskellige enheder /afdelinger i kom-
munen samarbejder, nar en borger med en sjelden sygdom har brug for fortsat stet-
te i sit voksenliv. | jobcenteret kan der fx veere vaesentligt for medarbejderne at
hente viden fra socialforvaltningen, eller hjemmesygeplejen. Samarbejde med spe-
cialfunktionen i sygehusveesenet eller VISO ift. at afklare, hvilken stgtte en borger
nu har brug for i forhold til forsgrgelse/arbejdsmarked/bolig mv. er ogsa vaesentlig.

Det er vigtigt, at kommunen samarbejder pa tveers med andre offentlige myndig-
heder og akterer, herunder specialfunktionen i sygehusveesenet til gavn for de bor-
gere, hvor det er relevant.

Ogsa nar det gaelder voksne borgere med sjeeldne sygdomme og de kommunale
sagsbehandlere, der skal behandle deres sag, er det vigtigt at der er adgang til spe-
cialiserede vidensressourcer, der kan vaere med til at afklare behovene. Der skal
veere adgang til god og let tilgeengelig information om de sjeeldne sygdomme og
betydningen for funktionsevnen samt prognosen.

7.4 Det kommunale sundhedsomrade

De kommunale sundhedstilbud har udgangspunkt i sundhedsloven og omfatter
sundhedspleje, hjemmesygepleje, genoptreening og treening og vederlagsfri fysiote-
rapi samt patientrettet forebyggelse. Der foregar i disse ar en udbygning af de bor-
gernere sundhedstilbud med udgangspunkt i kommunerne. Der er i relation hertil
et paradigmeskifte med stgrre fokus pa sammenhang og pa rehabilitering, og vaegt
pa at borgere/patienter, proaktivt/aktivt bliver inddraget.

Udbygningen af de borgerneere sundhedstilbud er rettet mod at forbedre rammerne
og indsatserne for mennesker med kroniske sygdomme generelt og retter sig sale-
des ikke specifikt til patienter med sjeeldne sygdomme, men aktiviteterne bar ogsa
omfatte patienter med sjeeldne sygdomme, som i hgj grad ogsa har behov for kom-
munale sundhedsindsatser. Det overordnede mal er, at patienterne og deres familier
understgattes i at kunne mestre dagligdagen, sygdommen og den nedsatte funktions-
evne og samtidig far styrket deres handlekompetence

Mange bgrn og voksne behandles Igbende i sygehusvaesenet, og far derudover ogsa
regelmaessigt forskellige former for indsatser i kommunalt regi fx fysioterapi.
Sammenhzng, og koordinerede og tilstreekkelige indsatser er saledes vigtige og
kan vaere med til at sikre en sa god trivsel, mestring og funktionsevne som muligt
herunder for bern set i et udviklingsperspektiv.

| forbindelse med rehabiliteringsindsatsen bar ogsa indtenkes patientuddannelse og
familieuddannelse. Der bgr endvidere vere fokus pa, hvordan man bedst kan un-
derstatte familier udsat for sezrlige belastninger. Nogle sjeldne sygdomme medfg-
rer, at der kan vere behov for etablering af helt serlige og individuelle tilbud pa
baggrund af den specifikke sjeeldne sygdoms karakter og deraf fglgende funktions-
evnenedsettelse.
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Nedenfor opridses en raeekke af de kommunale sundhedstilbud, hvor indsatsen med
fordel kan fokuseres i forhold til de sjeldne og evt. komplicerede sygdomme.

7.4.1 Sundhedspleje

Sundhedsplejersken skal have fokus pa forsinket udvikling og tegn pa sygdom
mhp. at sikre hurtig viderehenvisning til relevant udredning.

Barn og unge med sjaeldne sygdomme og eventuelt nedsat funktionsevne skal —
uanset om de folges og behandles af specialiserede sygehusafdelinger — tilbydes de
samme indsatser som andre bgrn og unge fra den kommunale sundhedstjeneste.
Familier med bgrn og unge med seerlige behov f.eks. nedsat funktionsevne skal
desuden tilbydes en gget indsats (jf. sundhedsloven § 122) uanset omfanget af spe-
cialister, der i gvrigt er involveret i det tveerfaglige og tvaersektorielle samarbejde
omkring familien.

7.4.2 Hjemmesygepleje

Kommunens hjemmesygepleje vil i nogle tilfeelde have opgaver i relation til pati-
enter med sjeldne sygdomme bade barn og voksne. Det kan f.eks. dreje sig om
hjeelp til medicinadministration, injektioner eller varetagelse af andre sygeplejer-
skeopgaver efter lzegelig ordination. Der kan bade vere tale om periodevis som
mere permanent behov for hjemmesygepleje. | relation til progredierende lidelser,
der involverer hjemmesygeplejen er det vaesentligt, at hjemmesygeplejen er infor-
meret om prognosen og den relevante og korrekte behandlingsindsats. Det er sale-
des vigtigt, at der sikres fyldestgarende kommunikationsveje fx. til de hgjtspeciali-
serede sygehusafdelinger, der falger patienten ligesom, der bar vaere let adgang til
konkret radgivning om problematikker vedr. den enkelte patient.

7.4.3 Genoptreening og genoptraeningsplaner efter udskrivning fra sy-
gehus

Den samlede opgave vedr. genoptraening og rehabilitering er i forbindelse med
kommunalreformen samlet i kommunerne med henblik pa at sikre, at genoptraening
foregar som sammenhangende indsatser af hgj faglig kvalitet. Jevnfer sundheds-
loven § 84 og § 140.

En genoptraningsplan er en legelig henvisning fra sygehus til kommune eller til et
andet sygehus ved afslutning af en sygehuskontakt. Bgrn og voksne med sjeeldne
sygdomme, som har kontakt med sygehusvasenet har i lighed med andre ogsa ret
til en genoptraningsplan, hvis de har et leegefagligt begrundet behov for genoptrae-
ning.

Genoptreningsplanen for patienter med sjeeldne sygdomme bgr indeholde ngdven-
dig og tilstraekkelig information om patientens funktionsevne, genoptreenings- og
rehabiliteringsbehov saledes, at den kan udgare et relevant grundlag for den efter-
falgende indsats. Isaer for bgrn og voksne som har omfattende og komplekse behov
for indsatser er det vaesentligt at kravene til kompetencer og specialiseringsniveau
fremgar klart af genoptraningsplanen.

De formelle krav til indholdet i genoptraningsplaner er aktuelt under revision. Op-
felgningen pa evalueringen af kommunalreformen viste et behov for at styrke fag-
ligheden i genoptraening og rehabilitering isaer for patienter med omfattende og
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komplekse rehabiliteringsbehov. Der er derfor igangsat et arbejde med at fastleegge
nye specialiseringsniveauer og malrette genoptraningsplanerne til den enkelte pati-
ents behov.

Der arbejdes i den forbindelse med tre specialiseringsniveauer: Basalt, avanceret
og specialiseret niveau. Gruppen af patienter med sjeldne sygdomme kan have be-
hov for genoptraening og rehabilitering pa alle tre niveauer afhangig af kompleksi-
tet og krav til specifikke kompetencer. Initiativet koordineres med Socialstyrelsens
arbejde med national koordination.

7.4.4 Vederlagsfri fysioterapi og anden treening

Kommunen skal tilbyde vederlagsfri fysioterapi hos praktiserende fysioterapeut el-
ler i kommunale institutioner til patienter med en raekke specificerede sygdomme.
Nogle voksne med sjeldne sygdomme vil saledes vaere omfattet af ordningen om
vederlagsfri fysioterapi.

Barn med sjeeldne sygdomme og dermed forbundne fysiske funktionsnedsattelser
har behov for traening af funktioner og feerdigheder, Igbende eller i afgreensede pe-
rioder. Dette foregar i forskellige regier, ofte i forbindelse med de institutioner
(daginstitution, skole), som barnet er i. Enkelte store kommuner har kommunale
treningstilbud med ergoterapeuter og fysioterapeuter. Der er behov for systematisk
koordinering af treeningsindsatserne i forhold til andre indsatser, hvilket generelt
ikke foregar i gjeblikket. Barnet og foraldrene oplever derfor ogsa, at der er mange
professionelle involveret, at indsatserne foregar pa forskellige matrikler og i for-
skellige regier, uden at der ngdvendigvis er specialiseret viden tilstede hos de fag-
personer, de har kontakt til. Mangelfuld koordinering og sammenhang er en bety-
delig belastning for foraeldrene i den forbindelse.

Den traening og fysioterapi, der i givet fald tilbydes personer med sjaldne syg-
domme ber finde sted med udgangspunkt i aktuelt bedste viden om de relevante og
eventuelt helt specifikke fysiske funktionsnedsattelser, som faglger af den sjeldne
sygdom og forega i overensstemmelse med eventuelle ngdvendige serlige hensyn
og behov. Specifik viden samt den bedst mulige rutine og erfaring hos terapeuten
vil sdledes vere bade gnskelig og veasentlig i tilretteleggelsen af tiloud af kvalitet i
relation til den enkelte patient med en sjeelden sygdom.

7.5 Specielt vedr. undervisning, uddannelse og beskeeftigelse ved
sjeeldne sygdomme.

For borgere med sjldne sygdomme er det vigtigt, at der pa baggrund af forelig-
gende bedste viden foreligger sa konkrete oplysninger som muligt om hvad den
specifikke sjaeldne sygdom indeberer af funktionsevnenedszettelser, vanskelighe-
der og udfordringer for den enkelte, i relation til tiloud vedrarende undervisning,
uddannelse og senere beskeeftigelse.

For de sjeldne sygdomme opleves dokumentationsbyrden pga. manglende viden
og kendskab til den sjeldne sygdom og dens falger ogsa pa disse omrader at veere
stor, nar der seges om statte eller tildeling af ydelser. Ligesom det opleves bela-
stende, nar borgeren eller familien skal begynde forfra med at redegare for den
sjeeldne tilstand og dens falger ved kontakt med endnu en forvaltningsenhed. Der
er saledes generelt behov for en styrkelse af det interne samarbejde pa tvers at de
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forskellige kommunale forvaltninger i relation til overgangene og borgerens syg-
doms- og livsforlgb.

Herudover er det behovet for konkret viden om den enkelte patients sjeldne syg-
dom, prognose og funktionsevne, som er det gennemgaende behov i relation til dis-
se omrader.

7.5.1 Undervisning

Bgarn og unge med sjeeldne sygdomme er omfattet af undervisningspligten og skal
undervises i forhold til deres forudseetninger. Nogle barn og unge med sjeeldne
sygdomme vil have behov for specialpadagogisk bistand og stette, andre har behov
for specialtilbud.

Den padagogisk — psykologisk radgivning (PPR) er en kommunal funktion med
udgangspunkt i folkeskoleloven. PPR er organiseret forskelligt i kommunerne, men
kerneopgaven er at yde paedagogisk- psykologisk radgivning omkring bgrn og unge
fra 0-18 ar. PPR-funktionen varetages typisk af psykologer, men ikke ngdvendigvis
kliniske psykologer. Herudover kan der veere audiologopaeder og i nogle tilfeelde
fysioterapeuter eller ergoterapeuter tilknyttet PPR.

PPR har i forhold til bern til opgave at undersgge og vurdere behovet for fx. speci-
alundervisning. PPR yder radgivning om relevante muligheder for afhjelpning af
undervisningsmaessige vanskeligheder. Beslutning om tildeling treeffes af kommu-
nen. Heller ikke PPR vil ngdvendigvis besidde den relevante viden og erfaring om
en given sjelden sygdom og dens falger.

7.5.2 Uddannelse

For unge med sjeeldne sygdomme er der vigtigt, at der sker afklaring og vejledning
om mulighederne for at gennemfgre en ungdomsuddannelse f.eks en gymnasial
uddannelse, en erhvervsgrunduddannelse eller en serligt tilrettelagt ungdomsud-
dannelse. Ungdommens Uddannelsesvejledning vejleder unge under 25 ar. UU skal
have sarligt fokus pa barn og unge med serlige behov for vejledning, herunder og-
sa barn og unge med sjldne sygdomme, som kan have behov for sarlig statte til
at gennemfare en ungdomsuddannelse. Det er i forbindelse med denne vejledning
af unge med sjaeldne sygdomme vigtigt, at der foreligger konkret viden om hvad
den specifikke sjaeldne sygdom indebeerer af funktionsevnenedsattelser, vanske-
ligheder og udfordringer. Der er mulighed for unge med sjeeldne sygdomme, her-
under ved udviklingshaemning at tage en uddannelse specielt tilrettelagt for unge
med serlige behov.

7.5.3 Beskeeftigelsesindsats

Den beskaftigelsesmassige afklaring foretages med udgangspunkt i kommunens
jobcenter og vil typisk omfatte afklaring af erhvervsevnen, hvis personen ikke kan
tilknyttes arbejdsmarkedet pa almindelige vilkar, endvidere serligt tilrettelagte re-
habiliteringsforlgb rettet mod beskeeftigelse, herunder specialundervisning til voks-
ne, og endelig eventuel tildeling af fartidspension.

National strategi for sjeeldne sygdomme 70/ 143



7.6 Koordination og samarbejde pa tvaers af forvaltninger i kommunen

Som det fremgar, vil bern og unge med sjeldne sygdomme og deres foreldre ofte
have kontakt til mange forskellige aktgrer i den kommunale organisation. Det kan
eksempelvis veere daginstitution, skole/SFO, PPR, handicap- og socialforvaltnin-
ger, den kommunale sundhedstjeneste, genoptraningscentret mv. Derudover kan
der i det enkelte forlgb yderligere vaere involveret eksterne fagpersoner f.eks fra
andre kommuner og/ eller specialiserede sociale tiloud som varetager specifikke
opgaver.

Nogle har daglig kontakt, mens andre kun ser barnet med den sjaldne sygdom ind i
mellem og andre primart har kontakt til foraeldrene. Tilsvarende vil den voksne
med en sjeelden sygdom ogsa kunne have kontakt med forskellige forvaltninger og
aktgrer i den kommunale organisation.

I henhold til brugerundersggelser (se kap. 8) oplever brugerne kontakten med
kommunens forskellige instanser som meget stressende, og praget af manglende
information, koordination og manglende indbyrdes samarbejde. Der er saledes be-
tydeligt behov for tvaergaende koordination og at nogle i kommunen i det enkelte
tilfelde patager sig en ansvarlig koordinerende tovholderfunktion.

Et seerligt opmaerksomhedspunkt er derudover, at disse forskellige enheder i den
kommunale organisation m.m. kan have medarbejdere med samme uddannelse,
f.eks. fysioterapeuter og ergoterapeuter i genoptraeningscenter, i PPR samt i speci-
alinstitutioner/skoler. Samling af fagprofessionelle vurderinger og planer for ind-
satser for den enkelte i relation til de specifikke behov kan vare hensigtsmaessigt
for den rehabliteringsindsats, der skal forega.

Anbefalinger:

e At der skabes grobund for tvarfaglige vidensmiljger mhp. at sikre kontinuitet og
vidensopsamling, herunder i hgjere grad at kunne samle ekspertise, s& myndig-
hedspersoner i forbindelse med sagsbehandling har adgang til relevant viden og
radgivning om de sjeldne diagnoser og de funktionsevnenedszttelser, som er typi-
ske for de enkelte sygdomme og handicap.

e At der sattes fokus pa indgangen til kommunen og til adgangen til sociale statte-
foranstaltninger.

e Atder tilstrebes kontinuitet og stabilitet i samarbejdet mellem familier med sjeeld-
ne sygdomme og deres kommunale sagsbehandlere og fagpersoner, herunder at
der sattes fokus pa behovet for en koordineret sagsbehandling i kommunen — ger-
ne med én koordinerende sagsbehandler pr. familie, der kan veere tovholder i for-
hold til de forskellige forvaltninger og afdelinger i kommunen samt eventuelt kon-
takten med sygehusvasenet.

e At det ved overgangen fra barn, ung og til voksen sikres, at borgeren far den rele-
vante og koordinerede sociale indsats, og at der serligt tages hand om overfarsel
af viden, da netop manglende viden om de sjaldne diagnoser og deres manifestati-
oner kan risikere at medfgre ungdigt komplicerede sagsforlgb.

e At der fokuseres pa sammenhang og helhed i indsatsen, herunder pa raske sg-
skendes trivsel og udviklingsmuligheder.
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8 Ny struktur pa det sociale omrade ef-
ter evaluering af kommunalreformen

8.1 Socialstyrelsens ansvar efter evalueringen — Den Nationale Koordi-
nation

Kommunalreformen skabte en ny organisering pa en lang reekke omrader. Hvor
opgaverne far var delt mellem amter og kommuner, blev ansvaret bl.a. for det spe-
cialiserede sociale omrade samlet i kommunerne.

Samme organisering gar igen pa specialundervisningsomradet, hvor kommunerne
overtog de amtslige specialskoler og fik mulighed for at overtage kommunikations-
centrene. Dog blev ansvaret for at drive og udvikle indsatsen pa de meget speciali-
serede undervisningstilbud overfart til regionerne.

Evalueringen af Kommunalreformen?®® viser, at der siden kommunalreformen er
sket en gradvis beveegelse hen imod gget inklusion af borgere i naermiljget, som var
et af de tilsigtede mal. Men evalueringen papeger ogsa, at kommunerne ikke gar
nok brug af specialiserede tilbud, og at der derfor kan veere sket en uhensigtsmees-
sig afspecialisering. Evalueringen udtrykker ogsa en bekymring for, om sarlige
faglige miljger gar tabt."

Regeringen har derfor besluttet, at Socialstyrelsen fra og med 2014 skal have en ny
rolle med at sikre koordination og faglig planleegning af den mest specialiserede
indsats pa det sociale omrade og specialundervisningsomradet, kaldet Den Nationa-
le Koordinationsstruktur. Socialstyrelsen far med Den Nationale Koordinations-
struktur til opgave at skabe et nationalt overblik over den specialiserede indsats
samt en systematisk vidensopbygning om indsatsen for de malgrupper, der har be-
hov for en hgjt specialiseret social indsats, herunder mennesker med sjeeldne han-
dicap. Formalet med dette er at forhindre uhensigtsmaessig afspecialisering. Malet
er, at Den Nationale Koordinationsstruktur er fuldt implementeret i juli 2015.

Den Nationale Koordinationsstruktur vil fa mulighed for at foretage centrale ud-
meldinger inden for omrader og malgrupper, hvor det vurderes, at der er behov for
gget koordination og planlaegning for at sikre og videreudvikle specialiseret viden.
Den farste centrale udmelding bliver inden for specialundervisningsomradet og til
borgere med kompleks erhvervet hjerneskade og forventes at komme i november
2014. Afgraensningen af malgrupper for udmeldingerne er endnu ikke fastlagt, men
det forventes, at mennesker med sjeldne sygdomme vil vaere omfattet af den over-
vagning af omradet, der skal forega. @konomi- og Indenrigsministeriet har sidelg-
bende hermed bestilt en kortlaegning af organiseringen af de specialiserede tilbud i
forhold til 5 definerede malgrupper — herunder de sjaldne sygdomme, som forven-
tes at kunne understatte fremtidige tiltag.”

18 Bedre Kvalitet og Samarbejde — Opfalgning pé evaluering af Kommunalreformen, Regeringen, juni 2013, Kapi-
tel 3, s. 8.

19 Bedre Kvalitet og Samarbejde — Opfalgning pé evaluering af Kommunalreformen, Regeringen, juni 2013, Kapi-
tel 3, s. 8.

2 Tyaergdende kortleegning af organiseringen af specialiserede tilbud til fem malgrupper. Kortleegningen gennem-
fares af KORA i perioden jan. 2014 - marts 2016.
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8.2 Regionernes ansvar

Med kommunalreformen overgik en reekke amtslige sociale tilbud til regionerne.
Det drejer sig primeaert om specialinstitutioner/bosteder samt specialundervisnings-
tilbud. .

Regionerne har ikke myndighedsansvar, men leverandgransvar dvs. forsynings-
pligt. De regionale tilbud finansieres af kommunerne via takstbetaling. Pa social-
omradet varetager regionerne opgaver vedr. borgere med serlige behov i det om-
fang, kommunerne bestiller tilouddene. Derudover driver regionerne de sakaldte
lands- og landsdelsdaekkende tilbud.

| relation hertil tilbydes specialradgivning og varetages funktioner som VI1SO-
leverandgr mv. for enkelte hgjt specialiserede sociale tilbud til barn, unge og voks-
ne med en sjeelden diagnose. Tilbuddene er enten malrettet en enkelt malgruppe el-
ler flere malgrupper med lignende problemstillinger.

8.3 Socialstyrelsens opgaver

Socialstyrelsens opgave er at bidrage til, at Folketingets socialpolitiske beslutnin-
ger bliver omsat til effektive sociale indsatser i kommunerne. Det sker gennem
radgivning i enkeltsager og ved at understatte implementering i kommunerne.

I regi af Socialstyrelsen er der etableret to forskellige organer, der rummer indsat-
sen for mennesker med sjeeldne handicap /sygdomme. Radgivningen i enkeltsager
varetager VISO i Socialstyrelsen, mens kontoret for Kommunikationshandicap,
Sjeeldne Handicap og Specialundervisning understgatter vidensudvikling og imple-
mentering i kommunerne.

8.3.1 Kontoret for Kommunikationshandicap, Sjeeldne Handicap og
Specialundervisning

Socialstyrelsens kontor for Kommunikationshandicap, Sjeldne Handicap og Speci-

alundervisning21 bidrager til socialfaglig vidensudvikling pé sjeeldneomradet. Fo-
kus for vidensudviklingen er metoder og indsatser, som bidrager til at understgtte
rehabilitering for borgerne. Kontorets opgave er at formidle denne viden til kom-
muner og beslutningstagere mhp. at den aktuelt bedste socialfaglige viden anven-
des pa sjeldneomradet. Vidensudviklingen vil bl.a. ske via strategisk nationalt og
internationalt samarbejde.

Kontoret varetager den socialfaglige vidensfunktion pa sjeeldneomradet, der indtil
1. januar 2011, 1 i Center for Sma Handicapgrupper. Den vejlednings- og statte-
funktion, CSH husede, blev i 2011 overfert til en ny enhed i Socialstyrelsen, Team
Sjeeldne Handicap, der blev nedlagt igen i foraret 2012. Siden da har der ikke eksi-
steret en seerlig radgivnings- og stettemulighed for borgere med sjeldne handicap i
offentligt regi. Specialradgivningen varetages nu af VISO — ogsa nar det omhandler
sjeldne handicap.

2 http://socialstyrelsen.dk/handicap/sjaeldnehandicap.
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8.3.2 VISO?

Den nationale videns- og specialradgivningsfunktion, VISO i Socialstyrelsen, har

som primar opgave at yde gratis, landsdaekkende specialradgivning til kommuner,
borgere og specialtilbud, nar der er behov for supplerende ekspertise, viden og er-

faring. VISOs radgivning og udredning varetages af et nationalt netveerk af faglige
specialister, der besidder specialiseret viden inden for det sociale omrade og speci-
alundervisningsomradet.

VISO udfarer tre typer af radgivningsydelser:

Radgivningstype Indhold

Radgivning til borgere, VISO tilbyder et individuelt tilrettelagt radgivningsfor-

Kommuner og specialtilbud lgb som et supplement til den kommunale radgivning
0g indsats

Radgivning om grupper VISO radgiver om indsatser, der kan bidrage til at kva-

lificere kommunens videre arbejde med en afgraenset
gruppe af borgere med samme problemstilling

Udredning VISO kan bista med en afdakning og beskrivelse af
borgerens situation, hvis en kommunal forvaltning an-
moder om en udredning. P& specialundervisningsom-
radet yder VI1SO alene bistand til kommunens udred-
ning.

VISO har ikke myndighedsansvar og kan derfor ikke palaegge kommunerne at traf-
fe konkrete afgarelser eller at eendre allerede eksisterende afggrelser inden for det
sociale omrade. Kommunerne er ikke forpligtet til at sege radgivning hos VIS0,
men har det som mulighed.

1. juli 2014 overtager VISO endvidere ansvaret for at tilvejebringe den specialrad-
givning, der i dag varetages af de lands- og landsdelsdaekkende tilbud. Tilbuddenes
malgruppe er bl.a. barn, unge og voksne med komplekse kommunikationshandicap
herunder sjeldne handicap.

8.3.3 VISO-leverandgrer

VISOs landsdeaekkende netveerk har specialiseret viden og kompetencer i relation til
socialpsykologiske og socialpaedagogiske problemstillinger pa det sociale omrade
og specialundervisningsomradet.

VISO faciliterer bade faste netveaerk og kan ad hoc nedsette faglige netveerk efter
behov. VISO-Specialisterne med viden omkring de sjeldne malgrupper indgar pt. i
et nyopstartet ad hoc netvaerk under VISO. Enkelte har lang erfaring med special-
radgivning omkring enkelte sjeeldne malgrupper, eksempelvis Spielmeyer-Vogt
teamet, som er naevnt nedenfor. Andre leverandgrer er bosteder, der eksempelvis

2 ses mere om VISO her: http://www.socialstyrelsen.dk/viso
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har en beboer med Prader-Willi syndrom boende, og derfor har nogle erfaringer.
Formalet med netvaerket er at sikre videns- og erfaringsudveksling.

Et eksempel pa en VISO-leverandgr, der har en helt szrlig specialistviden omkring en
sjeelden sygdom er Spielmeyer-Vogt teamet. Teamet har til huse pa Synscenter Refsnas.
Teamets opgaver er at yde radgivning og vejledning til barn og unge med Spielmeyer-Vogt
sygdommen og deres familie samt radgive myndigheder i planlegningen af sociale indsat-
ser. Teamets mal er at forbedre indsatsen for familier og bgrn med Spielmeyer-Vogt syg-
dom ved at:

- Indsamle og formidle viden om sygdommen og dens konsekvenser

- Udarbejde modeller og metoder til at arbejde med sjeeldne fremadskridende syg-
domme

Teamet bestar af en socialradgiver, to pedagogiske konsulenter og en foreldrerepraesen-
tant. Hertil kommer tilknyttet psykolog og speciallzege fra den hgjtspecialiserede funktion i
sygehusvasenet ved Center for Sjeldne Sygdomme AUH.

Der er pt. 23 Spielmeyer- Vogt patienter i alt i Danmark.?

8.4 Den uvildige konsulentordning p& Handicapomradet (DUKH)?*

Den uvildige konsulentordning pa Handicapomradet, DUKH, radgiver om handi-
capkompenserende ydelser i sager mellem en borger og typisk en kommune.
DUKH er en uvildig part i sagen og er organiseret som selvejende institution under
Ministeriet for Barn, Ligestilling og Sociale forhold. Formalet med DUKHSs virke
er at medvirke til at styrke retssikkerheden for mennesker med handicap.

DUKHs radgivningstilbud kan benyttes af bade borgere (ogsa parerende) og myn-
digheder. Der gives radgivning og vejledning i sager, der maske er gaet i hardknu-
de, eller hvor borgeren faler sig uretfeerdigt behandlet. Der gives dog ikke radgiv-
ning til kommunale sagsbehandlere, der gnsker vejledning om regler og regelfor-
tolkning. Kommunale sagshehandlere kan hente radgivning hos andre instanser,
herunder Ankestyrelsens hotline.

Den viden og de erfaringer, der oparbejdes i DUKH, formidles i artikler, pa nettet
0g gennem en omfattende foredrags- og kursusvirksomhed.

Blandt DUKHSs publikationer er lovguider til borgeren, som giver et overblik over de mest
grundleeggende regler inden for forskellige emner, f.eks. merudgifter og tabt arbejdsfortje-
neste. Emnerne er udvalgt pa baggrund af DUKHSs erfaringer for, hvor det ofte gar galt i
samarbejde mellem borger og myndighed. Se DUKH’s lovguider her:
http://www.dukh.dk/om-dukh/info-foldere/borgerguider>

% Ifglge Spielmeyer-Vogt teamets opgarelse 2014.
2 Lses mere om DUKH her: http://www.dukh.dk/
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9 Behovet for koordination og sam-
menhaeng i indsatsen

9.1 Brugernes oplevelser

En undersggelse fra 2005 viste, at fire ud af fem personer med en sjalden syg-
dom far tildelt en eller flere ydelser efter serviceloven. Samme undersggelse viser,
at kontakten til socialforvaltningen er noget af det, der stresser familierne allermest
og opleves som vanskeligt, fordi diagnosen er sjelden og problemerne og funkti-
onsevnenedsattelserne dermed er ukendte for systemet.

Samme undersggelse viser, at patienter med sjeldne sygdomme i meget vidt om-
fang oplever selv at skulle fungere som koordinatorer i deres samlede forlgh. Sale-
des oplever halvdelen af patienter med sjeldne sygdomme, at deres sociale og
sundhedsmaessige statte ikke er velkoordineret og % oplever selv at veere hoved-
person i koordinationsindsatsen.

I henhold til samme undersggelse brugte de sjeeldne bagrnefamilier i gennemsnit 5,3
timer om maneden pa ansggninger og anden kontakt til socialforvaltningen og i gv-
rigt ni timer om maneden pa kontakt til sundhedsvaesenet. Ni ud af 10 forzldre
havde kontakt til forskellige sagsbehandlere og i gennemsnit havde familierne kon-
takt til 4,8 sagshehandlere pa samme tid. Barn med steerkt nedsat funktionsevne
skiftede i gennemsnit sagsbehandler hver 11. maned. Foraldre til barn med staerkt
nedsat funktionsevne skulle i gennemsnit have revurderet deres situation med hen-
blik pa at &ndre indsatsen hver 26. dag.

En lille interviewundersggelse med pargrende og borgere med sjeeldne diagnoser
udgivet af patientparaplyorganisationen Sjaldne Diagnoser i 2014 bekrafter dette
billede®.

Det fremgar her, at indgangen til at fa hjaelp og statte fra kommunen kan veere et
problem. Familierne bliver ofte farst sent opmarksomme pa mulighederne for at fa
stgtte fra kommunen og der opleves stor ugennemsigtighed i sagsbehandlingen og i
forhold til hvilke stgttemuligheder der findes. Sjeldenheden betyder ogsa, at stan-
dardprocedurerne ikke fungerer f.eks. ved indhentning af information om helbreds-
tilstanden, hvor sagsbehandler typisk henvender sig til praktiserende leege og ikke
den behandlende sygehusenhed, hvilket medfarer mange misforstaelser og forsin-
kelser. Familierne oplever selv at skulle formidle oplysninger fra relevante specia-
listinstanser og at blive mgdt med mistro og manglende anerkendelse af deres be-
hov. Dette tilskriver familierne i serlig grad skyldes, at sagsbehandlerne intet
kendskab har til deres sygdom og faglgerne af denne.

% Sjzldne Diagnoser: "Statte og radgivning i hverdagen. En undersggelse af den sociale indsats overfor familier
med sjeeldne diagnoser” (2005) af Steen Bengtsson, Socialforskningsinstituttet. Knap 1.000 familier med sjeeldne
sygdomme og handicap deltog i undersggelsen.

2% Sjeeldne Diagnoser: "Det er de steerke, der overlever” (2014)

En interviewundersggelse af 11 sjeeldne familiers oplevelser af en hverdag i teet kontakt med sygehusveaesenet og
det sociale system.
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Nedenstaende figur illustrerer de forskellige kontakter en familie skal handtere.
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Familierne i interviewundersggelsen oplever bl.a., at sagsbehandlerne stiller
spergsmalstegn ved rigtigheden af den information, de giver. Familierne vurderer,
at det manglende kendskab til de sjeldne diagnoser bevirker, at kravet til doku-
mentation i forbindelse med ansggninger til kommunen gges. Det er noget af det,
familierne beskriver som mest udfordrende i forholdet til kommunen.

Herudover er det et serligt problem, at der ofte skiftes sagsbehandler hvorved kon-
tinuiteten og det opbyggede vidensgrundlag forsvinder. Generelt klages over lange
sagsbehandlingstider, behov for ankesager og inddragelse af det politiske niveau.

Familierne i interviewundersggelsen brugte gennemsnitligt 25 timer om maneden
pa kontakten til social- og sundhedsomradet, hvor kontakten til socialomradet fyl-
der mest. Ikke blot tidsforbruget er fortsat i 2014 hgjt. Antallet af forskellige kon-
takter er ligeledes hgjt. Typisk har familierne aktuelt kontakt til over 10 forskellige
kontaktpunkter i social- og sundhedsomradet, som de ofte selv skal koordinere
imellem. De patienter, der er tilknyttet et af de specialiserede Centre for Sjaldne
Sygdomme, er generelt tilfredse, fordi der her findes fagpersoner med viden om di-
agnosen, og der tilbydes koordination af kontrol og behandling. Dog er der stor ef-
terspargsel pa at fa mere socialradgiver og psykologstatte tilknyttet centrene.

En anden undersggelse har vist, at foraldre til bgrn med sjeeldne sygdomme er me-
re udsat for psykiske stressreaktioner som angst, depression og PTSD end forealdre
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til bern med almindelige handicap. Disse reaktioner kan generelt medfare betydelig
mistrivsel i hele familien.”’

9.2 Koordination, viden og samarbejde pa tveers af sektorer

Som det fremgar har personer med sjeldne sygdomme ofte en stor bergringsflade
med forskellige dele af bade social- og sundhedsvaesenet pa flere forskellige ni-
veauer. Denne situation kan veere yderst kompleks for alle involverede. Der bar
derfor vaere fokus i alle sektorer pa at sikre det forngdne samarbejde og koordinati-
on samt relevant erfaringsudveklsing, nar diagnosen er sjelden. Det er essentielt
for at kunne yde den rette radgivning, vejledning og stette samt sikre sammenhang
i forlgbet og indsatsen for borgeren med en sjeelden sygdom.

For de fleste af de sjeldne sygdomme er den sundhedsfaglige indsats central og
veaesentlig, men der kan vaere mange helbredsmaessige funktionsindskraenkende fal-
ger, som forudseetter en omfattende, langvarig og kontinuerlig indsats fra social- og
undervisningsomradet til etablering og opretholdelse af en efter omstzendighederne
bedst mulig livskvalitet og funktionsevne.

En diagnostisk afklaring vil seedvanligvis altid vare et positivt bidrag for patienten
og de pargrende til at handtere sygdommen og falgerne af denne. Ogsa selvom der
ikke aktuelt findes eller er udsigt til effektiv behandling vil symptomer imidlertid
bedre kunne lindres eller falgetilstande forebygges, nar diagnosen kendes. Afgg-
rende for den konkrete livskvalitet og funktionsmulighed vil her ofte veere den re-
habiliterende og sociale understgttende indsats. Selve indsatsen vil ikke altid veere
unik for den enkelte, men viden om de serlige forhold og prognosen vil vare vee-
sentlig for tilretteleeggelsen, karakteren og omfanget af indsatserne.

Indsatserne vil ofte skulle veere livslange med skiftende problemer og udfordringer
over tid. Det geelder indsatsen i sygehusvasenet savel som pa det kommunale om-
rade. Der vil ofte veere tale om parallelle forlgb hvor Igbende samordning og tveer-
sektoriel koordination er vaesentlig.

Ansatte pa sundheds-, social-, undervisnings, og arbejdsmarkedsomradet, som ar-
bejder med borgere med sjeeldne sygdomme, skal vere klar over, hvor de kan sgge
relevant information og relevant radgivning om typiske funktionsevnenedsattelser
ved de sjeldne sygdomme, nar de kommer i kontakt med en borger med en sjelden
sygdom i deres arbejde. Let adgang til valid generel information om sjaldne syg-
domme er saledes vigtig, men ikke altid tilstreekkelig.

| de hgjt specialiserede behandlingsmiljger, jf. kapitel 4., findes stor viden om de
sjeeldne diagnoser og dét at leve med dem. Det er vigtigt at denne viden systema-
tisk bringes i spil i forhold til det sociale omrade pa en hensigtsmeessig made.

Behovet for rehabiliteringsindsatser vil ofte vaere taet forbundet med den enkeltes
specifikke diagnose. Dette forudsetter saledes ofte videreformidling af en special-
viden, som det kan veere vanskeligt at fa tilbudt uden for de hgjtspecialiserede cen-
terfunktioner.

T posttraumatic stress disorder and psychosocial distress in children with chronic disease and their families: Risk
and resilience factors. Drifa Bjork Gudmundsdéttir, Ph.D. Thesis, January, 2009
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Det er samtidigt vigtigt, at de informationer fra sygehusveasenet som stilles til ra-
dighed for de gvrige sektorer forstds og kan anvendes relevant og hensigtsmassigt i
rehabliteringsindsatsen pa det kommunale social- og undervisningsomrade. Ogsa i
relation til kommunernes opgaver pa sundhedsomradet ber relevant viden nyttigge-
res med henblik at etablere tilbud af kvalitet for borgere med sjeldne sygdomme,
bl.a. via de genoptraningsplaner som sygehusveesenet er forpligtet til at fremsende
til kommunen efter udskrivning fra sygehus. Tilsvarende er det veesentligt, at in-
formationer fra social- og undervisningsomradet medtages i det samlede forlgb i
sygehusvaesenet.

I relation til behovet for koordination og sammenhang i indsatsen bliver der ogsa
peget pa behovet for bedre koordination internt i sygehusvesenet og internt mellem
de forskellige instanser pa det kommunale omrade.

Det kan i ovennavnte undersggelser konstateres, at de patienter, der er tilknyttet et
af de hgjtspecialiserede centre for sjeeldne diagnoser generelt er tilfredse, fordi der
her findes fagpersoner med viden om diagnosen, og der tilbydes koordination af
kontrol og behandling. Dog ma det bemaerkes, at der er stor efterspargsel pa at fa
psykologhjaelp og mere socialradgiverbistand i tilknytning til centrene.

De to Centre for Sjaeldne Sygdomme pa hhv. Rigshospitalet og Arhus Universitets-
hospital oplever ogsa, at der i dag er et udeekket behov for psykologisk og paedago-
gisk udredning og radgivning samt socialradgiverbistand. Dette geelder savel for
patient og familie som fra daginstitutioner, skole og i nogle tilfelde arbejdsplads.

Centrene oplever saledes, at patientforlgbene er praeget af tunge socialmedicinske
problemstillinger, hvor kommunerne har sveert ved at lgfte opgaven uden vejled-
ning fra centrene. Centrene finder en hensigtsmassig lgsning herpa kan vere styr-
kelse af centrenes muligheder for radgivning bl.a. fra psykolog- og socialradgiver-
funktioner pa centrene. Samtidig efterlyses en stgrre dialog med kommunerne med
henblik pa at aftale mere rationelle arbejds- og beslutningsgange.

Fra kommunal social side eftersparges omvendt ofte lettere adgang til radgivning
og konsultative funktioner fra de to Centre for Sjeeldne Sygdomme.

Konklusionen er, at informationsudveksling, koordination samt samarbejde og
tvaersektorielle indsatser er essentielle i forhold til at kunne yde den rette radgiv-
ning, vejledning og statte og de rette tilbud samt sikre sammenhang i forlgbet og
indsatsen for personer med sjeldne sygdomme.

9.3 Sundhedsaftaler

Sundhedsaftalen indgas mellem regionsradet og kommunalbestyrelserne i regionen
og bidrager til at sikre sammenhang og koordinering i de patientforlgb, der gar pa
tvaers af sygehuse, almen praksis og kommuner, sa den enkelte patient og borger
modtager en indsats, der er sammenhzngende og af hgj kvalitet uanset antallet af
kontakter eller karakteren af den indsats, der er behov for.

Sundhedsaftalen sikrer primert koordination pa tveers af sundhedsomradet, men
den er samtidig en oplagt ramme for at sikre sammenhang i indsatsen mellem
sundhedsomradet og andre tet forbundne omrader, herunder social-, undervis-
nings- og beskaftigelsesomradet.
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Patienter med sjeeldne sygdomme er en patientgruppe, hvor der er udfordringer i
forhold til at sikre kvalitet og sammenheng i tveaersektorielle forlgb. Sundhedsafta-
len skal saledes have fokus pa at handtere de problemstillinger, som patienter med
sjeldne sygdomme ma forventes at opleve i tveersektorielle forlgb.

Den nye vejledning, som er geeldende for tredje generation af sundhedsaftaler
(2015-2018) fastleegger nye indsatsomrader og har bl.a. fokus pa at sikre sammen-
haeng for patienter, som har samtidige forlgb i flere sektorer, som det typisk er geel-
dende for patienter med sjeeldne sygdomme.

Sundhedsaftalen omfatter aftaler pa fire obligatoriske indsatsomrader: *Forebyg-
gelse’, ’Behandling og pleje’, ’Genoptreening og rehabilitering’ samt ’Sundheds-it’.
Seerligt indsatsomradet *Genoptreening og rehabilitering’ er relevant for patienter
med sjaeldne sygdomme. Det overordnede formal med dette indsatsomrade er, at
borgere med nedsat funktionsevne tilbydes sammenhangende rehabiliteringsforlab
af hgj faglig kvalitet, ligesom aftalen skal understgtte sammenhang i behandlings-
og rehabiliteringsindsatser.

Sundhedsaftalen pa de enkelte indsatsomrader skal tage udgangspunkt i en reekke
tvaergaende temaer: *Arbejdsdeling og samarbejde, herunder videndeling og sund-
hedsfaglig radgivning imellem sektorer’, *Koordination af kapacitet’, *Inddragelse
af patienter og pargrende’, "Lighed i sundhed’ samt *Dokumentation, forskning,
kvalitetsudvikling og patientsikkerhed’.

| forhold til patienter med sjeeldne sygdomme bar det sikres, at sundhedsaftalen
omfatter de problemstillinger, som giver serlige udfordringer i det konkrete tveer-
sektorielle samarbejde.

Det kan bl.a. veere:

e Hvordan patienter med sjeeldne sygdomme sikres en tveaerfaglig udredning
af deres funktionsevne

e Hvordan patienter med sjeeldne sygdomme sikres en sammenhangende
behandlings- og rehabiliteringsindsats af hgj kvalitet

e Hvordan regioner, kommuner og praksissektor kan sgge radgivning, dialog
og samarbejde hos hinanden og dele viden pa relevante omrader i forbin-
delse med bade konkrete patientforlgb og generelle problemstillinger

e Hvordan regioner og kommuner kan understgtte en fortsat kvalitetsudvik-
ling og kvalitetssikring af de enkelte ydelser og af den tvaergaende indsats.

Regioner og kommuner kan i relation hertil eventuelt veelge at samle aftaler om
samarbejdet ift. patienter med sjeeldne sygdomme i en konkret samarbejdsaftale i
regi af sundhedsaftalen.

Anbefalinger:

e At hensigtsmassig specialiseret viden og kompetencer pa social- og undervis-
ningsomradet i forhold til de mest komplicerede sjeldne handicapgrupper/ sjeld-
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ne sygdomme, sikres gennem Socialstyrelsens Nationale Koordinationsstruktur.
Arbejdsgruppens anbefalinger — den tvarsektorielle indsats:

e Atder sikres let adgang for fagprofessionelle fra alle sektorer til valid og opdateret
viden om sjaldne tilstande.

e At der fokuseres pa sammenhzng i patientforlgb undervejs gennem udredning,
behandling, efterforlgb, rehabilitering og evt. palliation imellem sundhedsvaesenet
og socialomradet. Der vil ofte veere tale om langvarige evt. livslange parallelle for-
lab.

e At relevant information deles pa tveers af sektorer, forvaltningsomréader og aktarer
under hensyntagen til geeldende lovgivning om tavshedspligt m.m.

e At der fokuseres pa at indsamle viden om vellykkede tvaerfaglige og koordinerede
indsatser mellem alle relevante aktgrer pa omradet, herunder muligheden for etab-
lering af nye opgavefordelinger og tvaergadende samarbejde mv. (fx som Spielmey-
er-Vogt teamsamarbejdet).

e Atder sikres kontinuerlig udvikling af fagprofessionel viden og kompetence som
beskrevet i kap.11.

e Atregioner og kommuner sikrer, at sundhedsaftalen omfatter relevante problem-
stillinger, ift. sammenhang og hgj kvalitet i rehabiliteringsindsatsen, samt sam-
menhang i behandlings- og rehabiliteringsforlgb, hvilket bl.a. vil komme borgere
med sjaldne sygdomme til gode.

e At myndighedspersoner, der skal belyse og treeffe afggrelse om statte til sjeeldne
borgere sa vidt muligt forpligtes til at opsgge relevant viden og anvende denne i
sagsbehandlingen.
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10 Information og videndeling

Adgang til let forstaelig, dansksproget information om den enkelte sjaeldne diagno-
se er af stor vigtighed for bade personer med sjeldne sygdomme og fagfolk.

For patienter og pargrende er viden og information en forudsatning for at kunne
forholde sig til at skulle leve med en alvorlig kompleks sygdom. At have adgang til
den mest aktuelle viden om sygdommens forlgh, prognose og sarlige forhold er et
vigtigt element i at handtere sygdommen. Ogsa viden og information om implikati-
oner i forhold til sociale, uddannelsesmassige og andre forhold er med til at tegne
en samlet ramme om livet med en sjalden sygdom.

For fagfolk, f.eks. socialradgivere, paedagoger og andre, er information ngdvendig
for pa kort tid at kunne seette sig ind i en given tilstand og de mulige implikationer
heraf. Informationen har betydning for sagsbehandling, undervisning samt statte og
vejledning.

Leaeger og andet sundhedspersonale har ogsa gavn af hurtig og nem adgang til en
kortfattet sygdomshbeskrivelse og karakteristiske symptomer ved sjeeldne sygdom-
me. Information og viden er bl.a. en forudsatning for relevante henvisninger mv. i
sundhedsveaesenet.

Internettet byder pa en rig maengde af oplysninger og kilder om sygdomme og han-
dicap. Det giver muligheder, men er ogsa problematisk idet kvaliteten af informati-
onen er svingende.

Valide informationer er saledes veaesentlige. Nar det handler om sjaldne sygdomme
er der endvidere den serlige udfordring, at der ofte kun eksisterer lidt reel viden
om den enkelte sygdom, sygdommens forlgb, hvordan det er at leve med den og de
sociale implikationer af sygdommen.

10.1 Diagnosebeskrivelser

Diagnosebeskrivelser af sjeeldne sygdomme har veeret og er et centralt element i in-
formationen om sjaldne sygdomme og handicap i Danmark. Der findes ogsa andre
nationale og internationale kilder om sjaeldne sygdomme og handicap, men der fin-
des ikke én samlet indgang til hverken den danske eller den internationale viden
om sjaldne sygdomme og handicap.

Gennem mange ar har Center for Sma Handicapgruppers (CSH) diagnosebeskri-
velser udgjort grundstammen i dansksproget information om sjaeldne sygdomme og
handicap til lzeg- og fagfolk. Arbejdet med diagnosebeskrivelserne blev startet om-
kring 1990. Beskrivelserne har veeret forankret i CSH til og med 2010. Pr. 1. januar
2011 blev CSH fusioneret ind i Socialstyrelsen, jf. kapitel 8, herunder ogsa opga-
ven med at udarbejde og vedligeholde diagnosebeskrivelserne. Socialstyrelsen til-
kendegav imidlertid tidligt i arbejdsgruppens arbejde, at man ikke fandt, at arbejdet
med diagnosebeskrivelserne fremover kunne varetages i regi af Socialstyrelsen,
idet man savnede den sundhedsfaglige ekspertise.

Pa baggrund heraf og i relation til de problemer arbejdsgruppen i gvrigt fandt, der
var omkring diagnosebeskrivelserne blev der nedsat en underarbejdsgruppe med
den opgave at vurdere diagnosebeskrivelserne, at overveje muligheder for at sikre
vedvarende tilgeengelig dansksproget information, og at overveje mulighederne
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vedrgrende den fremtidige varetagelse af denne opgave. Gruppens overvejelser er
gengivet i bilag V.

Underarbejdsgruppen konstaterede, at der foreligger godt 400 diagnosebeskrivelser
indeholdende information om bade sundhedsfaglige, sociale og andre forhold.

Sundhedsfagligt indeholder beskrivelserne information om de vigtigste symptomer,
prognose, oplysninger om eventuelle behandlingsmuligheder og den anslaede fore-
komst af antal tilfeelde af den pagaldende sygdom i Danmark.

Herudover indeholder en del af beskrivelserne oplysninger om socialfaglige og an-
dre emner. F.eks. kan det veere vurderet hvilke sociale tiltag, der kan komme pa ta-
le ved en given diagnose, idet de sociale tiltag dog altid beror pa en individuel vur-
dering, som foretages af kommunen pa baggrund af eksempelvis en leegelig udred-
ning. Endelig indeholder beskrivelserne i videst mulige omfang links til:

e Yderligere viden pa enten dansk, svensk, norsk eller engelsk.
e Oplysninger om hvor man kan fa mere leegefaglig viden om sygdommen.

o Kontaktmuligheder. Dvs. link til patientforening eller link til Sjeeldne-
netveerket, hvorigennem der er mulighed for at komme i kontakt med ligestil-
lede.

De vigtigste malgrupper for diagnosebeskrivelserne er borgere med sjaeldne syg-
domme og deres fagfolk. Socialstyrelsen angiver, at den klart starste gruppe af
fagfolk, som benytter beskrivelserne kommer fra socialomradet i kommuner, regi-
oner, Socialministeriet, specialinstitutioner og bosteder. Andre faglige brugere er
fra bl.a. sundheds-, uddannelses- og arbejdsmarkedsomradet. Der findes ikke
egentlig statistik pa omradet.

Undergruppens gennemgang af diagnosebeskrivelserne har vist omfattende kvali-
tetsproblemer, bl.a. er mindre end halvdelen af beskrivelserne legefagligt kvalitets-
sikrede og under en 1/3 af beskrivelserne er opdateret inden for de seneste fire ar.
Der er endvidere store forskelle i indhold og form. Da beskrivelserne er helt centra-
le i den dansksprogede informationsindsats til bade fagfolk og patienter/pargrende
om sjeeldne sygdomme, er det afggrende vigtigt, at disse er relevante og valide
samt at diagnosebeskrivelserne lgbende kan opdateres, kvalitetssikres og videreud-
vikles.

10.2 Andre videnskilder

Der er en raekke danske videnshavere omkring sjeldne sygdomme. Det er de speci-
alfunktioner, centre og behandlingsmiljger, der er etableret for sjeeldne sygdomme
samt Sundhedsstyrelsen, Socialstyrelsen og VISO-leverandgrerne og endvidere de
frivillige foreninger pa omradet.

Herud over findes en raeekke videnskilder, der kan tilgas pa internettet. Nationalt er
der beskrivelser af sjeeldne sygdomme pa bl.a. pa patientforeningernes hjemmesi-
der, netdoktor.dk og sundhed.dk. P4 sidstnavnte portal findes bade en laegehand-
bog og en patienthandbog indeholdende en del diagnosebeskrivelser, hvor bade
sundhedsfaglige og andre informationer er samlet. Se link:
https://www.sundhed.dk/sundhedsfaglig/laegehaandbogen/om-laegehaandbogen/
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Paraplyorganisationen Sjeldne Diagnoser har pa sin hjemmeside et afsnit om "Ve-
je til Viden ” under udvikling. Hertil kommer en raekke internationale kilder.

10.2.1 Rarelink

Pa nordisk plan findes rarelink.dk, som er en samling af nordiske links til informa-
tion om sjeldne sygdomme, malrettet bade patienter/pararende og fagfolk
www.rarelink.dk. Ideen er, at det enkelte deltagerland leegger sygdomsbeskrivelser
og information fra egen national hjemmeside ind pa Rarelink.

I Norge og Sverige stiller flere institutioner information om sjaeldne sygdomme og
handicap til radighed herunder:

o Agrenska, som er det svenske uddannelsescenter for sjeldne familier og deres
fagfolk, www.agrenska.se

e Den svenske nationale funktion for samordning, koordinering og informations-
formidling omkring sjeeldne sygdomme, www.nfsd.se

e Frambu, som er et norsk uddannelses- og kompetencecenter for sjeeldne famili-
er og fagfolk, www.frambu.no.

10.2.2 OrphaNet

Orphanet er en feelles europaisk portal, som indeholder en lang raekke informatio-
ner om sjeldne sygdomme, liste over leegemidler til sjeeldne sygdomme, videns-
centre, behandlingssteder og forskning mv. primart malrettet fagfolk bl.a. pa en-
gelsk og fransk. Orphanet har gennem en arraekke veeret stattet af EU og udger en
vigtig informationskilde i international sammenhang og pa EU — plan.

Der deltager ca. 40 lande i Orphanet. Det Franske koordinatonsteam er ansvarlig
for infrastruktur, drift og kvalitetskontrol af informationerne om sygdomme, klassi-
fikationer mv.

Udgangspunktet herfor er, at nationale orphanet- teams eller koordinatorer har an-
svar for indsamling af information om bl.a. ekspertcentre, laboratorier, forskning
0g patientorganisationer i deres land. Dette forudsattes at forega iht. Orphanets
fastlagte standardprocedurer.

Orphanet tilbyder bl.a. fglgende:

e En oversigt over sjeldne sygdomme og en Klassifikation af sjeldne sygdomme
e Enencyklopadi om sjeldne sygdomme (rare diseases) pa fransk og engelsk
e En oversigt om orphan medicinal products pa forskellige udviklingsstadier

¢ Information om ekspertklinikker, laboratorier, forskningsprojekter, kliniske
forsag, registre, netveerk, teknologiske platforme og patientorganisationer

e Diagnoseassistance ved sggning pa tegn og symptomer

e Etnyhedsbrev og en rapportserie.
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Forudsetningen for relevant og fuldgyldig information vedr. det enkelte land bl.a.
om nationale ekspertcentre, projekter mv. afhanger af den nationale indrapporte-
ring.

10.2.3 EURORDIS

Den europziske sjeldne-patientorganisation EURORDIS har i efteraret 2013 in-
troduceret en info-hub, som sigter mod at samle en raekke links til kvalitetsinforma-
tion om sjeeldne sygdomme og handicap, se http://www.eurordis.org/rare-disease-
information

10.2.4 Leegefaglige informationsdatabaser

For leger findes engelsksprogede sites med information, f.eks. Gene Reviews.org,
PubMed.org, og OMIM.org. Der findes endvidere talrige andre faglige sundheds-
videnskilder af hgj kvalitet, som kan anvendes af professionelle i det daglige arbej-
de med patienter fortrinsvis for eksperter/ specialister. Det er ikke umiddelbart mu-
ligt at udarbejde en komplet liste.

10.3 Arbejdsgruppens konklusion

Arbejdsgruppen vurderer at let tilgeengelige valide dansksprogede diagnosebeskri-
velser er et vigtigt redskab for savel patienter med sjaldne sygdomme og deres pa-
rgrende som for fagfolk til at opna hurtigt overblik over en given sjelden diagnose
og implikationerne deraf. Der findes ikke andre dansksprogede kilder, som pa
samme made kan opfylde dette behov.

Det er séaledes vigtigt, at der foreligger en robust og velfungerende organisation
omkring diagnosebeskrivelserne, idet ajourfert relevant og valid let tilgeengelig in-
formation vurderes at veere afggrende for sikring af kvalitet i indsatserne vedr.
sjeeldne sygdomme.

Det anbefales derfor:

e At diagnosebeskrivelserne kvalitetssikres, viderefares og udbygges i de kommen-
de ar.

e Atder sikres en mekanisme for regelmassig vurdering og ajourfgring.

e Diagnosebeskrivelserne incl. ressourcer overfgres fra Socialstyrelsen til en plat-
form i et steerkt, beeredygtigt og robust sundhedsfagligt miljg med mulighed for
socialfagligt input.

e At der tages initiativ pa relevant niveau mhp. en realisering heraf som led i imple-
mentering af den nationale strategi.

e Herudover anbefales - bl.a. i lyset af de pAgaende EU-aktiviteter pA omréadet og
muligheder og udfordringer i relation til patientmobilitetsdirektivet, en konsolide-
ring af den danske informationsindsats i relation til EU-aktiviteter pd omradet ved:

e Dansk deltagelse i Orphanet-samarbejdet.

e Atder generelt bl.a. i regi af de to centre i sygehusveesenet arbejdes hen imod
at etablere et mere samlet overblik over relevante videnskilder nationalt og in-
ternationalt.
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11 Empowerment, patientuddannelse og
patientorganisationer

11.1 Empowerment og sjeeldne sygdomme

| 2001-redegarelsen identificeredes brugernetveerk og — organisationer som en cen-
tral kilde til viden om, hvorledes sjeeldne sygdomme ytrer sig i dagligdagen, varia-
tionen i livssituationen og handteringen af denne samt familiens og de pargrendes
situation. Redegarelsen identificerede saledes brugernetveerk og —organisationer
som veesentlige aktarer, men indeholdt ingen egentlige anbefalinger om det kon-
krete samarbejde og samspil mellem offentlige sundhedstilbud og disse aktarer fra-
set en anbefaling om kontakt mellem de to foreslaede centre for sjeldne sygdomme
0g brugerorganisationerne. Siden er brugerinvolvering blevet en naturlig og inte-
greret del af virksomheden.

Empowerment er et centralt begreb i relation til rehabilitering af patienter med
sjeeldne sygdomme, idet disse patienter oplever sarlige problemstillinger, der kan
stille store krav til deres egen og pargrendes evne til selv at tage hand om deres si-
tuation. Der er ofte en stor forsinkelse til at fa en diagnose, og nar den rette diagno-
se er stillet kan behandlingsmulighederne vise sig at veere begransede.

Dertil kommer, at der meget ofte kun findes begreenset viden om sygdommene, og
hvordan man lever med dem. Mange sjeldne sygdomme er karakteriseret ved at
veere komplekse, hvilket kan gere det ngdvendigt med kontakt til mange forskellige
fagfolk og fagmiljger, ofte ogsa pa tveers af sektorgraenser. Sadanne mangeartede
kontakter stiller store krav til patienters og pargrendes egen evne til koordination,
mestring og overblik.

Da der generelt er begranset viden om sjaldne sygdomme spiller erfaringsbaseret
viden fra andre i samme situation en meget stor rolle. Bl.a. nar der kommer bedre
behandlinger kan livsperspektivet blive @ndret og dermed opstar nye og hidtil
ukendte problematikker — sakaldte farste generationsproblematikker. Patienter med
sjeeldne sygdomme og deres pargrende har i serlig grad behov for at mades med
andre i samme situation for at hente stotte, udveksle erfaringer og praktisk viden.

Begrebet empowerment har gennem de seneste ar vundet stadigt sterre indpas og
kan defineres som “the process of increasing individuals or groups ability to make
informed choices and to transform those choices into actions and outcomes.”

Effekten af empowerment beskrives saledes: “As a result of empowerment, pa-
tients with rare diseases have in many cases played an active and instrumental role
in determining research projects and shaping health care policy. In addition, em-
powerment may result in better management of the daily needs of patients and bet-
ter compliance with care protocols, in coping with the associated psychological
conditions and in improving social inclusion. Promotion of education and of work
participation is also important actions to foster the psychological development of
rare disease patients and their families.”
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Empowerment kan forstas pa flere niveauer: Individ- og familieniveau, forenings-
og paraplyniveau samt samfundsniveau. Alle niveauer kan spille en vasentlig rolle
for patienter med sjeeldne sygdomme.

Det handler om bl.a. at reducere afmagt og styrke egenkontrol og mestring i for-
hold til egen situation og herunder ikke mindst adgang til at deltage i beslutninger
om eget liv.

Pa individniveau kan empowerment styrke patientens/omgivelsernes evne til egen-
omsorg og til mestring af livet med en sjelden sygdom. Heri indgar som vasentli-
ge elementer adgangen til netveerk til andre i samme situation, adgang til informa-
tion om sygdommens natur og mulige forlgb, og adgang til viden om stgttemulig-

heder, radgivning og samarbejde med fagprofessionelle.

Pa forenings- og paraplyniveau kan der bidrages til empowerment af patienter og
pargrende gennem netvaerksdannelse og adgang til information, der kan supplere
den information, der ydes i den offentlige sektor. Samtidig kan foreninger og para-
plyorganisationer selv have behov for empowerment, sa de i starre grad bliver i
stand til at medvirke til den opgave, det er at etablere og vedligeholde netveerk, ar-
rangere forskellige typer af aktiviteter, der kan deekke medlemmernes behov, og
bidrage til at foreningerne pa adaekvat vis kan fungere som talergr for deres med-
lemmer.

Pa samfundsniveau kan der bidrages til empowerment pa individniveau gennem op-
lysnings-, undervisnings- og radgivningsindsats og gennem sikring af gode rammer
for egenomsorg, fx ved rehabiliteringsindsatser, tildeling af relevante hjelpemidler,
boliger, arbejdspladser, bosteder m.v. Samfundsniveauet kan ogsa veare med til at
sikre rammerne for foreningers og paraplyorganisationers virke og udvikling.

11.2 Patientuddannelse

Patientuddannelse er et struktureret uddannelsesforlgb, rettet individuelt eller til
grupper af patienter og eventuelt pargrende. Patientuddannelsen kan veere syg-
domsspecifik, rettet til patienter med en given sygdomstilstand eller generel, rettet
til patienter/ borgere med forskellige sygdomme/ tilstande.

Patientuddannelse har til formal at styrke patienternes og deres familiers egenom-
sorg, handlekompetence og autonomi og dermed forbedre helbredsstatus og livs-
kvalitet og gere dem i stand til pa bedst mulig made at leve livet med den sjeldne
sygdom. Patientuddannelse kan ogsa bibringe patienterne og deres familier en for-
staelse af sygdommen og dens behandling og kan ogsa omfatte indgvning af ngd-
vendige ferdigheder.

Patientuddannelse kan saledes bidrage til at give borgeren/patienten og familien
bedre kompetencer til at mestre livet med en sjelden sygdom. Selvom der fortsat
generelt kunne gnskes mere viden om effekten og de forskellige virkemidler inden
for omradet er patientuddannelse en integreret del af den gvrige behandling. Pati-
entuddannelse skal forega i et aktivt samspil mellem patient og sundhedsprofessio-
nelle.

Sygdomsspecifik patientuddannelse sigter pa at give patienten en forstaelse af den
konkrete sygdoms narmere karakter og dens behandlings- og forebyggelsesmulig-
heder. Uddannelsen skal ogsa sigte pa at give praktisk viden og kompetencer til at
mestre sygdommen og livet med den sjeldne sygdomz. Heri indgar ogsa mulighe-
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der for eventuel egenbehandling og monitorering af sygdommen i et aktivt samspil
med sundhedsveaesenet/sygehusvasenet. | den forbindelse er det en sarlig udfor-
dring, at der ofte kan mangle konkret viden om den enkelte sjeeldne sygdom.

Generel patient og familieuddannelse har fokus pa generelle temaer omkring livet
med en sygdom. Det vil typisk sige livsstilseendringer og psykologiske og sociale
forhold, herunder ogsa f.eks. arbejdsmaessige forhold mv. der pavirkes i magdet med
sygdommen. Hovedvagten leegges pa, at patienten og familien far ggede kompe-
tencer til bedre at mestre situationen, sygdom og symptomer og de problemer, der
opstar som falge af den sjeeldne sygdom.

Patientuddannelse ma ses som en del af den patientrettede forebyggelse og bar ind-
ga som en del af rehabiliteringen. Nar borgere ramt af sjeelden sygdom tilbydes pa-
tientuddannelse er det vigtigt at veere opmarksom pa, at programmet tilpasses net-
op de specifikke behov og ressourcer, som patientgruppen har. Fx bgr der tages
udgangspunkt i, at det ofte er hele familien, der er i spil nar en sjelden sygdom
rammer. Det bgr endvidere tages i betragtning, at de udfordringer, der falger af en
sjeelden sygdom, som oftest ikke er tilsvarende udfordringerne ved fx livsstilsrela-
terede sygdomme. Patienter og familier med sjeeldne sygdomme vil ofte kun i be-
graenset omfang kunne profitere af, at deltage i geengse patientuddannelsesforlgb,
men kreever anden stgtte — eventuelt som et intensiveret, individuelt eller gruppeba-
seret specifikt uddannelsestilbud for en periode. Der kan eventuelt ogsa vare behov
for helt individuelt tilpassede tilbud fx som tilknytning af en stattefunktion.

Traditionelt har mange store patientforeninger veeret aktive pa patientuddannelses-
omradet for deres patientgrupper. Tilsvarende tilbud og muligheder for sjeldne pa-
tientgrupper er mere sparsomme.

I Norge og Sverige tiloydes malrettet patientuddannelse til sjeeldne patienter og de-
res familie i form af tiloud om ugekurser mv. med henblik pa empowerment af fa-
milierne.

| Danmark har Rehabiliteringscenter for Muskelsvind tilbud rettet til bade foraeldre
og barn, diagnosespecifikke og tilrettelagt i forhold til vigtige livsfaser f.eks. ved
nydiagnosticering, skolestart, samt ved vigtige overgangsfaser f.eks. tab af gang-
funktion og overgang til karestolsbrug mv.

Paraplyorganisationen ’Sjeldne Diagnoser’ har udviklet konceptet ”Sjeeldne Fami-
liedage” som malrettet patientuddannelse til sjeeldne barnefamilier, der ikke har
andre relevante tilbud om netveerksdannelse og uddannelse. Det bestar af et week-
endkursus for hele familien, en opfalgningsdag for foreeldrene og adgang til et luk-
ket internetforum med information om livet med en sjeelden sygdom og handicap?.
Afprgvningen af konceptet var tilrettelagt som et kontrolleret randomiseret forsgg
og der kan pavises signifikant effekt af kurset i forhold til deltagernes viden om
hvor man kan fa radgivning og vejledning i forhold til sjeeldne sygdomme og of-
fentlige stotteforanstaltninger mv. Sjeeldne Famliedage er i 2014 sat i drift, idet
kurserne finansieres af de deltagende familier selv, typisk gennem individuel,
kommunal bevilling.

2 http://sjaeldnefamiliedage.subo.dk/ -
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Patientuddannelse og kompetence i Norge og Sverige

De selvejende institutioner Agrenska og Frambu er et hhv. svensk og norsk kompe-
tencecenter for sjeldne sygdomme og handicap. Norske Frambu bade udvikler,
samler og formidler tveerfaglig sjeeldne-viden til patienter og parerende, fagfolk og
andre interessenter. Centret har ogsa en vejledningstjeneste og udbyder kurser til
familier med sjaldne sygdomme og deres fagfolk. Svenske Agrenska udbyder ogsa
radgivning samt ugekurser til familier med sjeldne sygdomme og huser endvidere
en national funktion for sjeeldne diagnoser.

11.3 Patient- og pargrendeorganisationer

For hovedparten af sjeeldne sygdomme og handicap findes den starste viden om dét
at handtere hverdagen med sjelden sygdom hos de borgere som selv har en sjalden
sygdom og i deres foreninger. For de fleste familier er faellesskabet i en forening af
stor betydning — mgdet med andre mennesker i den samme situation er dét, sjeldne
familier eftersparger allermest, nar diagnosen er stillet. Det kan veare med til at be-
keempe utrygheden og usikkerheden ved at skulle handtere et liv med en sjeelden
kronisk sygdom og genskabe den enkelte families handlekraft.

| foreningerne er der en felles identitet og forstaelse af, at leve med den pagelden-
de sygdom. Her tilbydes radgivning, netvaerk og udveksling af erfaringsbaseret vi-
den pa mange niveauer. Det er dokumenteret, at foreningernes egne radgivningstil-
bud anvendes mere end samtlige andre rddgivningstilbud, der findes, tilsammen?®.
Derfor bgr foreninger og netvaerk naturligt medteenkes i en generel informations-
0g empowermentstrategi rettet til patienter og pargrende.

Radgivnings- og statteindsatsen i de sma foreninger er i hovedreglen baseret pa fri-
villige kreefter, idet foreningerne ikke har volumen og gkonomi til at praestere den
indsats borgere med mere almindelige sygdomme kan treekke pa i deres respektive
foreninger. Derfor har der tidligere veeret en malrettet radgivnings- og statteindsats
for borgere med sjeldne sygdomme og deres fagfolk i regi af Center for Sma Han-
dicapgrupper. Denne opgave blev i 2011 overtaget af Socialstyrelsen, idet VISO
sidenhen har taget over pa dette felt. Malet for VISO’s ydelser er alle borgere og
deres fagfolk med behov for hgijt specialiseret radgivning og vejledning og de rele-
vante fagpersoner.

Civilsamfundet spiller saledes en meget stor rolle pa sjeldne-omradet. Netop fordi
de sjeeldne patienters foreninger besidder en serlig viden, har de ogsa vigtig viden
at bidrage med nar strukturer og vilkar for de sjeldne sygdomme og handicap leeg-
ges fast — det gaelder bade indenfor behandling, forskning og social statte mv.

Frivillige patientforeninger og netvark blev allerede for mange ar siden identifice-
ret som en central kilde til viden om, hvorledes sjeldne sygdomme ytrer sig i dag-
ligdagen, variationen i livssituationen og handteringen af denne samt familiens og
de pargrendes situation. Vigtigheden af dialog mellem de professionelle og bruger-

2 sjzeldne Diagnoser: “Statte og radgivning i hverdagen. En undersagelse af den sociale indsats overfor familier
med sjeeldne diagnoser” (2005) af Steen Bengtsson, Socialforskningsinstituttet. Knap 1.000 familier med sjeeldne
sygdomme og handicap deltog i undersggelsen.

National strategi for sjeeldne sygdomme 91/ 143




netvark og — organisationer blev derfor papeget tidligt bl.a. i Sundhedsstyrelsens
2001-redegarelse om sjeeldne handicap.

Den viden, der opsamles i patientorganisationerne bgr naturligt nyttiggeres i for-
bindelse med udviklingen af og forbedringen af tilouddene til patienterne. Derfor er
der ogsa udviklet en tradition for, at foreningerne indgar bl.a. som hgringspart ved
fremlaeggelse af lovforslag m.v. med relevans for omradet og at de deltager aktivt i
arbejdsgrupper m.v. nedsat af myndighederne.

11.4 Paraplyorganisationen 'Sjeeldne Diagnoser’

Paraplyorganisationen *Sjeldne Diagnoser’ har p.t. 48 foreninger som medlemmer,
idet medlemstallet har vaeret stigende gennem de senere ar. Sjeldne Diagnoser blev
dannet for 25 ar siden i en lgs konstruktion under navnet “Kontaktudvalget for
Mindre Sygdoms- og handicapforeninger”. Siden da er samarbejdet blevet gradvist
mere taet og struktureret.

Det er en selvsteendig malsatning for Sjeldne Diagnoser at skabe lering om at
handtere livet med en sjelden sygdom pa tveers af foreningerne og pa tveers af sek-
tor-omrader — ogsa for borgere, der ikke har en forening til radighed, jf. afsnit om
foreningslase borgere. Endvidere er Sjeldne Diagnoser en betydelig aktgr pa euro-
peeisk plan.

’Sjeeldne Diagnosers’ fokusomrader er

e Empowerment gennem politisk interessevaretagelse. Der sgges indflydelse,
nar strukturer og vilkar for sjeeldne borgere udvikles og formuleres

e Empowerment gennem viden, information og netvaerk. Der arbejdes med
at skabe og formidle ny viden samt for netveerksdannelse mellem og for
sjeeldne patienter, deres pargrende og relevante fagpersoner

o Empowerment gennem staerke foreninger. Sjeldne Diagnoser fungerer som
platformsorganisation for medlemsforeningerne gennem organisationsud-
vikling, opkvalificering af foreningernes frivillige og erfaringsudveksling.

Sjeldne Diagnoser drives og udvikles af frivillige patientrepreesentanter og et min-
dre, lgnnet sekretariat. Enkelte foreninger har adgang til Iannet arbejdskraft i be-
graenset omfang, men langt de fleste medlemsforeninger drives udelukkende af fri-
villige. @konomiske midler til foreningernes aktiviteter findes bl.a. i Socialministe-
riets tips- og lottofinansierede puljer.

11.5 Andre foreninger og organisationer pa sjeeldneomradet

Udover Sjeldne Diagnosers medlemsforeninger findes ogsa 12 - 15 andre forenin-
ger for patienter med sjeldne sygdomme. Det gealder f.eks. PKU-foreningen, der
organiserer borgere bergrt af den sjeldne stofskiftedefekt phenylketonuri (Fellings
syge). Foreningen formidler kontakt mellem PKU-familier, udgiver et medlems-
blad, arrangerer konferencer, foredrag, socialt samveer, oversatter udenlandsk litte-
ratur m.v.
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Der findes ogsa diagnosespecifikke foreninger for bl.a. Addison sygdom, adreno-
genitalt syndrom, alopecia areata, cri-du-chat, Cornelia de Lange syndrom, Rubin-
stein Taybi syndrom m.fl.

Muskelsvindfonden reprasenterer en af de starre diagnosegrupper inden for omra-
det. Muskelsvindfonden har som formal at forbedre livsvilkarene for mennesker
med muskelsvind og andre neuromuskulare sygdomme. Det sker bl.a. gennem
stgtte og stimulation til forskning, oplysning om sygdommene og ved at fremme
handicappolitiske initiativer, der kan forbedre de sociale og gkonomiske vilkar for
sygdomsgruppen. Muskelsvindfonden arrangerer aktiviteter og yder statte og ser-
vice til sine medlemmer. Fonden har taget initiativ til RehabiliteringsCenter for
Muskelsvind.

RehabiliteringsCenter for Muskelsvind (RCfM) er et foreningsejet specialsygehus
(879 stk.2 i Sundhedsloven) med hgjtspecialiseret funktion indenfor rehabilitering
af personer med neuromuskuleere sygdomme.

Ydelser tilbydes patienten og dennes pargrende og gennemfares pa baggrund af en
visitation af centrets laege og et tvaerfagligt team. Fagpersoner, der er tilknyttet en
visiteret person, og som har behov for viden og radgivning, kan benytte RCfM’s
specialviden om sjeldne neuromuskulzre sygdomme. RCfMs rehabiliteringsteams
arbejder pa tvars af faggraenser og sektorer og fokuserer ikke kun pa sygdommene,
men ogsa pa funktionsevnen og konsekvenserne heraf i dagligdagen.

Herudover er nogle patienter og pargrende, der er bergrt af en sjelden sygdom,
medlemmer af stgrre patientforeninger, som organiserer borgere omkring bestemte
vinkler af en sygdom eller syndrom. Eksempelvis har Landsforeningen for Evne-
svages Vel, LEV, medlemmer, som er ramt af sjeelden sygdom, hvor udviklings-
hamning er en veesentlig del af det samlede sygdomsbillede.

11.6 Foreningslgse borgere med sjeeldne tilstande

For en reekke sygdomme geelder, at patienterne ikke kan oprette sygdomsspecifikke
patientforeninger, bl.a. pa grund af sygdommenes sjeldenhed og det meget lille pa-
tientantal i Danmark. Derfor er der ikke sjaeldne patientforeninger til radighed for
alle borgere med sjeeldne tilstande. Disse patienter har via Sjeeldne Diagnoser ad-
gang til Sjeeldne-netveerket (tidligere ”Kontaktordningen™), som er et tilbud til de
mennesker, der har sjeldne sygdomme og handicap taet inde pa livet og som ikke
har en relevant forening at henvende sig til. Bade patienter og pargrende kan blive
medlemmer af netveerket.

De foreningslases behov ligner de behov, der findes blandt alle andre personer med
sjeeldne sygdomme. | en evaluering af Kontaktordningen gav 80 %. af medlem-
merne udtryk for, at det er vigtigt at kunne mgdes fysisk med andre med samme el-
ler lignende diagnose. Det handler om at kunne udveksle erfaringer og at veere
sammen med andre i samme livssituation®.

Netveerket er sikret statslige drifts- og udviklingsmidler frem til medio 2015.

% Servicestyrelsen: Evaluering af kontaktordningen for personer med sjaeldne handicap, november 2011
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Hvad er Sjeldne-netvaerket?

Det er et netvaerk for patienter med sjaeldne diagnoser og pargrende, der ikke har en rele-
vant patientforening at ga til — netveerket hed tidligere Kontaktordningen og havde til huse
pa CSH og senere i Socialstyrelsen. 1 2012 overtog Sjaeldne Diagnoser drift og udvikling af
ordningen.

Gennem Sjzldne-netvarket formidler Sjeeldne Diagnoser kontakt mellem medlemmer, sa
det er muligt at komme i kontakt med andre i samme situation som én selv. | 2015 planlag-
ges et Sjeeldne-traf, hvor netveerksmedlemmerne kan mgdes rent fysisk.
http://www.sjaeldnediagnoser.dk/01381/

Ved udgangen af 2013 havde Sjeldne-netvaerket 560 medlemmer i alt, 173 forskellige diag-
noser var reprasenteret og 71 personer var helt alene med deres diagnose i netveaerket. To
ud af tre medlemmer er pargrende og gennemsnitsalderen er 48 ar.

11.7 Internationalt patientsamarbejde

| mange af foreningerne har man internationale kontakter. At fa fat i den nyeste vi-
den og de vigtigste erfaringer kraever i mange tilfeelde, at man raekker ud over lan-
degraenser.

Sjeeldne Diagnoser deltager aktivt i det europaiske samarbejde og mange forenin-
ger har diagnosespecifikke kontakter til andre lande — enten bilateralt pa forenings-
plan eller i faderationer, hvor diagnosespecifikke foreninger danner en organisation
pa tveers af landegraenser.

Pa nordisk plan har flere diagnosespecifikke foreninger kontakter til andre nordiske
foreninger, mens dette ikke har veeret tilfaeldet pa paraply-niveau. Imidlertid har et
samarbejde mellem de nordiske paraplyorganisationer for sjeldne sygdomme fra
2013 veeret under etablering under navnet Sjeeldne BrugerOrganisationers Nordiske
Netveerk.

EURORDIS

EURORDIS er den europeiske organisation for sjeeldne patientforeninger og
sjeeldne-paraplyorganisationer. EURORDIS blev grundlagt i 1997 og havde ved
udgangen af 2013 615 patientorganisationer som medlemmer, heraf 33 nationale
paraplyorganisationer og 40 europeiske diagnosespecifikke faderationer. Mere
end 4.000 sjeeldne sygdomme er repreaesenteret i EURORDIS. "’Sjaldne Diagnoser”
er som oftest og ogsa aktuelt repraesenteret i EURORDIS” bestyrelse.

Anbefalinger:

e Der ber lgbende vere et serligt fokus pa empowerment, nar man beskaftiger sig
med omradet sjeldne sygdomme.

e Patientuddannelse bar vere et element i rehabilitering ogsa for patienter med
sjeeldne sygdomme.

e Patienter med sjeldne sygdomme bgr have mulighed for at indga i relevante net-
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veerk og deltage i disses aktiviteter.

e Serlige rddgivnings- og stattetilbud pa tveers vedr. sundhedsmassige og sociale
problemstillinger for patienter med sjeeldne diagnoser og deres pargrende bar ud-
vikles.

o Frivillige foreninger bgr inddrages i arbejdet vedr. patientgruppens sarlige pro-
blemer, fx som hgringspart ved nye lovforslag med relevans for omradet, i rele-
vante arbejdsgrupper m.v. nedsat af offentlige instanser og bar rustes til at vareta-
ge denne opgave.

e Patientforeninger kan med stor fordel inddrages i erfaringsopsamling, tilfreds-
hedsundersggelser mv.

e Sjaldne-netveerket bgr fortsat vaere et tilbud til sjeeldne patienter og pargrende, der
ikke har mulighed for at indga i andre relevante netveark/foreninger.

e Der bar arbejdes henimod at patienter med sjeldne sygdomme kan fa mulighed for
mere specifik patientuddannelse.
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12 Registre, kliniske databaser og
forskning

12.1 Databaser og registrering

Der er generelt behov for en systematisk registrering af patienter med sjeeldne di-
agnoser, herunder bl.a. i form af kliniske databaser som kan give information om
en lang raekke forhold af betydning for en forbedring af indsatsen for patienterne
bl.a. vedr. diagnostiske og behandlingsresultater, lgbende kvalitetskontrol og mu-
lighed for forskning nationalt og internationalt.

Sundhedsstyrelsen anbefalede saledes i 2001-redeggrelsen, at der blev etableret en
registrering af patienterne og patientforlgbene i sygdomsregistre og kliniske data-
baser. Selvom der er sket visse fremskridt, er der fortsat store udfordringer pa dette
omrade.

Der savnes herudover overblik over eksisterende registre og databaser pa omradet
samt ofte sikring af midler til drift af disse.

Der findes i Danmark en raekke landsdakkende nationale registre, som ogsa rum-
mer oplyshinger om patienter med de sjeldne diagnoser. Det drejer sig bl.a. om
landspatientregisteret, sygesikringsregisteret, dedsarsagsregisteret og cancerregiste-
ret. Pga. kode- og klassifikationsproblemer i relation til sjeeldne sygdomme vil de
imidlertid ikke umiddelbart og isoleret kunne anvendes til at danne sig overblik
over de sjeldne sygdomme og patienter, idet kun en mindre del kan identificeres
relevant via ICD-10 klassifikationen.

P& Seruminstituttet er etableret en national biobank bl.a. med alle screenings-
blodpraver pa nyfadte siden 1980. Kennedy-centret har biobanker og registre over
en rekke genetisk bestemte gjensygdomme og alle synshandicappede barn regi-
streres her indtil de er 18 ar.

Raredis er en database for sjeldne arvelige medfgdte sygdomme, der er udviklet pa
baggrund af anbefalingerne i redegarelsen fra 2001 med statte fra Nordisk rad og
har veeret fungerende siden 2007 ved de to Centre for Sjeldne Sygdomme i Dan-
mark. Raredis er forankret i Rigshospitalet.

Centre for sjeldne sygdomme i de nordiske lande anvender deres lokale version af
Raredis mhp. registrering af kliniske data, hvilket giver mulighed for samarbejde
og forskning pa tveers af de nordiske lande.

Herudover foreligger der en raekke forskellige registre og databaser vedr. specifik-
ke sjeldne sygdomme, men der findes ikke umiddelbart et overblik herover.

Danmark deltager endvidere i nogle europeaiske registre over sjeeldne tilstande bl.a.
Eurocare CF, E-IMD, EMHG og Eurocat.

Arbejdsgruppen har konstateret, at der kan veere behov for et bedre overblik vedr.
registre, biobanker, databaser mv. i Danmark i relation til sjeeldne sygdomme og
der kan saledes veere behov for et register eller en oversigt over eksisterende regi-
stre mv. vedr. sjeldne sygdomme, saledes som det ogsa er anbefalet i ministerrads-
henstillingen fra EU.
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I relation hertil konstaterer arbejdsgruppen, at Afdelingen for Klinisk Epidemiologi
ved Arhus Universitetshospital i 2013 har publiceret en oversigt vedr. danske regi-
stre for genetiske sygdomme, samt endvidere beskriver nationale generelle registre.

Heri beskrives ogsa mulighederne for datasamkering pa tveers af multiple regi-
stre®'. Samtidig ger forfatteren opmaerksom pé at man ikke hermed med sikkerhed
har identificeret alle relevante registre.

Etablering af andre relevante kliniske databaser end de nu eksisterende kan endvi-
dere lgbende overvejes.

12.1.1 Raredis

I Sundhedsstyrelsens redeggarelse fra 2001 blev etablering af en klinisk database for
sjeeldne sygdomme anbefalet.

I 2007 blev Raredis etableret og godkendt som Klinisk kvalitetsdatabase af Sund-
hedsstyrelsen og godkendelsen blev fornyet februar 2014, Raredis er tillige en nor-
disk database for sjeldne, arvelige sygdomme, der fokuserer pa felles standarder
for dokumentation, feelles forskning og sammenligning af metoder og resultater i
henhold til sjeldne sygdomme. Databasen inkluderer over 400 forskellige syg-
domme pa tveers af de nordiske lande.

Raredis ledes af en styregruppe og 6 centre i de nordiske lande deltager: CSS
AUH, CSS RH, Helsingfors Universitets Hospital, Rikshospitalet Oslo, Sahlgrenska
Universitets Sygehus og Uppsala Universitets Hospital. Der er registreret over
3.000 nordiske patienter.

Ligesom for kliniske databaser for hyppigere forekommende sygdomme, er forma-
let med at have en national/nordisk kvalitetsdatabase for sjeeldne sygdomme at sik-
re den fortsatte udvikling af et sygdomsomrade, idet det bliver muligt at falge ud-
viklingen af hele eller dele af et patientforlgb med hensyn til de omrader, der bliver
malt. Det er afggrende, at indsamlingen af data standardiseres, saledes det er muligt
at sammenligne og falge udviklingen over tid og pa tveers af afdelin-
ger/hospitaler/lande.

Databasen tog udgangspunkt i patienter med kraniofaciale syndromer, men med
gget samarbejde imellem de nordiske centre er registreringerne intensiveret og flere
forsknings- og behandlingsprojekter for sjeeldne sygdomme er blevet udviklet. Der
er adskillige igangvaerende registrerings-, behandlings-, og Ph.d.- projekter om-
handlende forskellige aspekter af sjeeldne sygdomme (herunder Angelman syn-
drom, neuromuskulere sygdomme(NEMU)), Genodermatoser (arvelige sjaeldne
hudsygdomme), White Matter sygdomme (neurodegenerative sygdomme), felles
norsk/dansk protokol for bisfosfonatbehandling til barn med Osteogenesis Imper-
fecta m.fl.). Financieringen af Raredis har pa trods af Sundhedsstyrelsens anbefa-
ling og godkendelsen som klinisk kvalitetsdatabase veeret baseret pa tilskud fra pri-

% Mary Nguyen Nielsen et al.:Existing data sources for clinical epidemiology: Danish registries for studies of
medical genetic diseases. Clinical epidemiology 2013, 3:5 249-262
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vate fonde. En stabil varig finansiering er derfor en vigtig forudsatning for yderli-
gere udbygning og udvikling af databasen.

Et af formalene med etablering af de odontologiske landsdels- og videnscentre var
at sikre kvaliteten i odontologisk diagnostik og behandling af sjseldne sygdomme
gennem dataopsamling, vidensopsamling og dokumentation af behandlingsresulta-
ter. Det er dog hidtil ikke vaeret muligt at etablere en national klinisk database pga.
manglende ressourcer. Dette vanskeligger opfyldelsen af formalet. Arbejdsgruppen
skal i relation hertil pege pa det hensigtsmaessige i, at en odontologisk vidensdata-
base kan indga som en selvstendig del af Raredis. En stor andel af de relevante pa-
tienter bliver ogsa fulgt i Centrene for Sjeldne Sygdomme og vidensopsamlingen
bliver mere komplet og nyttig, hvis alle relevante data om patienterne samles i én
feelles database.

12.2 Kodificering og klassifikation

Klassifikation af sjeldne sygdomme er som tidligere omtalt mangelfuld og farer til
ungjagtig, ikke-entydig registrering. For en meget stor del af diagnoserne haves sa-
ledes ikke konkrete og specifikke ICD-10 koder. Det farer bl.a. til, at gruppe-
opgerelse af antal patienter og identifikation af enkeltindivider med specifikke
sjeeldne sygdomme ikke uden videre er mulig eller i bedste fald ufuldsteendig.

En yderligere vanskelighed i relation til registrering er, at de manglende selvstaen-
dige og preecise koder for en lang reekke sjeeldne sygdomme i WHO’s ICD-10 klas-
sifikation betyder at store nationale registre f.eks. landspatientregisteret, dgdsar-
sagsregisteret mv. ikke kan bidrage til at belyse forekomst, idet mange af de sjeld-
ne sygdomme vil forsvinde i samle- eller diverse grupperinger.

De manglende preecise koder medfarer evt. en betydelig underregistrering og un-
dervurdering. Det er uklart om ICD- 11 vil medfere &ndring heraf. Det er dog ny-
ligt besluttet i WHO at orphakoder vil blive inkorporeret i ICD-11.

En alvorlig konsekvens af de manglende koder er fx den manglende komplette
identifikation af patienter, der kunne veere kandidater til en evt. ny behandling af
deres sygdom.

Orphanet har arbejdet med klassifikation af sjeeldne sygdomme, bl.a. med henblik
pa input til ICD-11. | den forbindelse er opbygget en "in-house” Orphanetklassifi-
kation, som dog ikke i noget starre omfang bruges i klinikken i dag. Orphanetklas-
sifikationen er linket til de sakaldte McKusick koder (og ICD-10). Pa nuvearende
tidspunkt har Tyskland og Frankrig besluttet at indfare de supplerende udarbejdede
Orphakoder.

Ved registrering af patienter med sjeldne sygdomme bruges i genetikken de sa-
kaldte McKusick koder, bedre kendt som OMIM-numre. OMIM er et katalog over
humane gener og genetiske feenotyper og inkluderer alle kendte Mendelske syg-
domme og over 12.000 gener. | modszatning til ICD-10, fokuserer OMIM pa speci-
fikke sygdomme forarsaget af konkrete gendefekter snarere end over- og hoved-
grupper af sygdomme. En meget pracis klassifikation er saledes mulig. Pa sigt er
det muligt, at ICD-11 kan preesentere et alternativ, eller at supplerende Orphakoder
vil indga i en fremtidig lasning, med det ma anses for sandsynligt, at det vil veere
muligt pa dette tidspunkt at ssmmenkare disse klassifikationer med OMIM-
klassifikationen.
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12.3 Forskning

Der pagar en betydelig forskningsindsats omkring sjeeldne sygdomme i Danmark
og internationalt. Imidlertid gar der sig sarlige vilkar geeldende for denne forsk-
ning, idet patienterne er fa og det kommercielle potentiale ofte begraenset. Dan-
mark er generelt og traditionelt godt med, nar det handler om registrering og etab-
lering af databaser. Men der er brug for en forsterket indsats og et overblik over
igangvarende aktiviteter. Der findes et betydeligt potentiale i form af danske bio-
banker og registre, som bagr kunne veekke interesse internationalt.

Forskning er forudsatning for viden og gget viden er grundleeggende forudsatning
for udvikling af bedre diagnostik og bedre behandlingsmuligheder for patienter
med sjaeldne sygdomme. Symptombehandling, radgivning, sociale og understgat-
tende tiltag er vigtige indsatsomrader, men et forbedret livsperspektiv forudsztter
ogsa nye behandlingsmetoder, nye erkendelser mv.

Der er grundleeggende et generelt behov for gget viden om de sjaeldne sygdomme
bade i form af grundforskning og klinisk forskning f.eks. i forhold til identifikation
af genetiske variationer og den sygdomsbarende betydning heraf.

I den forbindelse drejer det sig ogsa om metodologisk og teknologisk udvikling.
Iseer pa det genetiske omrade foregar der i disse ar en intensiv og hurtig udvikling
med store landvindinger og deraf falgende nye udfordringer (se afsnit om genetik).

I relation hertil kan det konstateres, at forskning vedr. sjeldne tilstande ganske ofte
kan bidrage til nye erkendelser om f.eks biologiske og genetiske processer ogsa
med betydning for store sygdomsomrader. Der er saledes internationalt stigende
fokus pa det potentiale, der ligger i udforskning af sygdomsmekanismer via de
sjeldne arvelige sygdomme.

| april 2011 etableredes f.eks. et internationalt konsortium med deltagelse af EU for
forskning i sjeeldne sygdomme IRDIRC, hvis malsatning er at have udviklet 200
nye terapier for sjeeldne sygdomme og diagnostiske veerktgjer for de fleste sjeeldne
sygdomme i ar 2020.

Der er endvidere som papeget i kap. 2, et meget stort behov for grundig og omfat-
tende epidemiologisk forskning pa omradet, jeevnfar de omtalte problemer vedr.
den mangelfulde viden om forekomst.

| Danmark er der en staerk tradition for registerforskning, i kraft af vores omfatten-
de og valide registre og tilstedeveerelsen af personnumrene, der giver mulighed for
at genfinde patienten og felge denne og patientforlgbet over tid i relation til ydelser
og resultater, overlevelse mv. Der er som tidligere navnt en raekke vaesentlige ud-
fordringer i relation hertil, hvilket dog ikke bgr medfere, at man undervurderer det
overmade store og betydningsfulde fremtidige potentiale, der ligger i at fokusere pa
den registerbaserede forskning pa omradet.

Traditionelt er Danmark endvidere sterk pa sundhedstjenesteforskningsomradet.
Det vil sige, hvor man forsker i og dokumenterer betydningen og effekten af for-
skellige tilretteleeggelser af indsatsen f.eks pa livskvalitet og overlevelse.

Det ma vurderes, at der ligger et betydeligt og unikt potentiale i specielt disse
forskningsomrader, som aktuelt kun i mindre omfang er lgftet vedr. de sjeldne
sygdomme.
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| den forbindelse skal det bemerkes, at de hgjtspecialiserede centre ved universi-
tetshospitalerne har et forskningsorienteret miljg, ligesom det ligger i de krav og
forudsatninger, der hgrer til at varetage en hgjtspecialiseret funktion, at man delta-
ger i forsknings- og uddannelsesopgaver.

Det ma imidlertid ogsa erkendes, at der i praksis kan veere mange barrierer for
forskning i sjeeldne sygdomme. En del heraf er i sagens natur betinget af de fa pati-
enter, men herudover lider omradet ogsa til en vis grad under manglende fokus og
opmerksomhed, mangelfuld prioritering og af faglig, sundhedspolitisk og admini-
strativ neglect bl.a. relateret til den sakaldte Orphan —problematik dvs. sygdomme-
nes specialehjemlgshed.

Set i lyset af det samlede antal personer med en sjelden sygdom i Danmark svarer
til en stor folkesygdom og de store omkostninger, der ofte er forbundet med diag-
nostik, behandling, pleje, rehabilitering, eventuel forsergelse og palliation for disse
patienter og herudover de store belastninger, det medfarer for de bergrte familier
forekommer den manglende prioritering af forskningen ikke umiddelbart velbe-
grundet. Ogsa i dette lys bar der stilles skarpt pa at nedbryde barriererne for mere
og bedre forskning i sjeeldne sygdomme.

Det forhold at den etablerede og godkendte kliniske kvalitetsdatabase Raredis pa
intet tidspunkt gennem 8- 10 ar har kunnet tilgodeses og opna en stabil og varig fi-
nansiering falder saledes eksempelvis i gjnene. Det forekommer bemarkelsesvaer-
digt, at der fortsat mere end 10 ar efter Sundhedsstyrelsens anbefaling om, at der
skulle etableres registre og kliniske databaser i relation til de to hgjt specialiserede
centre, hvor sa vidt muligt alle sjeeldne patienter, der ikke naturligt blev registreret
andetsteds ville kunne blive registret mhp. kvalitetsudvikling, stadig ikke er fundet
en varig lgsning heraf.

Forskning, kvalitetsudvikling mv. lever traditionelt hgjt pa ildsjele. Det bgr imid-
lertid ses som en vigtig og hensigtsmassig investering, at understgtte de relativt fa
ildsjeele pa disse meget sarbare nicheomrader. Den viden, der gar tabt ved, at man
ikke kan fastholde eksperter, herunder forskere - og vanskelighederne med at etab-
lere og fastholde robuste forskermiljger pa omradet sjeeldne sygdomme kan veere
vaesentlig mere kritisk end sikring af forskning pa de store sygdomsomrader.

Pa trods af disse vanskeligheder blev der i 2009 - 2010 publiceret mindst 98 artik-
ler fra Danmark, der omhandler sjeldne sygdomme. De sjaldne kreeftsygdomme
tegnede sig for de fleste, ligesom neurologiske og psykiatriske sygdomme 13 hgjt.
Der var dog i perioden 17 artikler, der handler om sjeeldne medfedte genetiske syg-
domme og misdannelsessyndromer.

I henhold til EUCERDS rapport: state of the art 2013 var der ca. 30 europaiske
forskningsprojekter vedr. sjeeldne sygdomme med dansk deltagelse, heraf en reekke
vedr. kraft og infektionssygdomme.

P& baggrund af disse forhold findes det positivt og hensigtsmaessigt, at man i relati-
on til tilknytningen af Kennedy Centeret til Rigshospitalet sammen med genetisk
afdeling pa RH har sggt at fastlegge en forskningsstrategi, der bl.a. har relation til
tildelte hgjtspecialiserede funktioner.

I relation til Kennedy Centerets (KC) organisatoriske tilknytning til Rigshospitalet (RH)
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har man opgjort forskningsressourcerne i form af antal forskningsansatte, fondsmidler,
projekter og publikationer.

Endvidere blev de overordnede satsningsomrader for de 2 afdelinger beskrevet.

KCs overordnede satsningsomrader er bl.a. neurobiologiske udviklingsforstyrrelser, her-
under indlaringsvanskeligheder, PKU, RETTs syndrom, Menkes sygdom, tubergs sklerose,
fragilt X, oftalmogenetiske og epigenetiske sygdomme samt anvendt molekyleer genetik.
KC har en serskilt forskningsafdeling med ca. 14 forskere incl. phd-., master- og bache-
lorstuderende. Antallet af publikationer i 2012 var 21.

RHs satsningsomrader er medfadte stofskiftesygdomme, kraniofaciale misdannelser og
syndromer, mitrokondriesygdomme, arvelig cancer, avancerede kromosomanalyser, prae-
natal diagnostik og heematologisk- onkologiske sygdomme. Rader aktuelt over ca. 6 forsk-
ningsansatte. Antallet af publikationer udgéende fra CSS RH omhandlende sjeeldne syg-
domme i 2012 var 16.

Begge disse afdelinger har direkte patientbehandling som en del af virksomheden, herun-
der i form af godkendte hgjtspecialiserede funktioner.

Supplerende kan oplyses at CSS AUH i 2012 udgav 14 publikationer vedr. sjeldne syg-
domme.

CSS RH og CSS AUH er begge forskningsaktive og malt i forhold til aktuelle per-
sonalemaessige og gkonomiske ressourcer er indsatsen betydelig. Begge centres
forskning udspringer af centrenes patientmateriale og patientpraver eller har pa an-
den made et klinisk omdrejningspunkt eller fokus. Arten af projekterne spaender fra
basalmolekyler-genetiske projekter over metodeudviklingsprojekter og indfarelse
af ny diagnostik til klinisk afprgvning af nye behandlinger, klinisk kontrollerede
studier og deskriptive kliniske studier.

Centrene har en god basis for at udfagre forskning. Centrene har et unikt patientma-
teriale og gode muligheder for at finde relevante patientgrupper ved deres kliniske
registre og associering til genetiske diagnostiske laboratorier, hvor udvikling af
NGS og mikroarrayteknologier i fremtiden vil kunne give yderligere muligheder.

Endvidere er de placeret pa universitetshospitaler med gode samarbejdsrelationer
til mange hgjtspecialiserede funktioner og gode netveerk internationalt.

Under forudseetning af organisatoriske, personalemassige og skonomiske ressour-
cer vil der saledes veere en solid basis for at lgfte den aktuelle indsats op pa et hgje-
re niveau i overensstemmelse med anbefalingerne i Sundhedsstyrelsens rapport fra
2001.

Det ma ses som en naturlig integreret del af den hgjtspecialiserede funktion af
fremme forstaelse af, viden-skabelse omkring, viden-disseminering om og anven-
delse af ny viden om sjaldne sygdomme mhp. en stadig forbedring af behandlin-
gen af sjaeldne sygdomme.

De to Centre for Sjeldne Sygdomme har for en raekke specifikt naevnte sjeeldne di-
agnoser samt for patienter med mistaenkte eller verificerede sjaldne tilstande som
ikke hgrer til andetsteds — “orphans” serlige koordinerende tovholder funktioner. |
relation hertil savnes umiddelbart isser en gget organisatorisk sundhedstjeneste-
forskningsaktivitet, der kan demonstrere effekten af centerkonstruktionen. Den vi-
den der bl.a. refereres til i de foregaende afsnit er primeert bragt til veje via patient-
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foreningerne i samarbejde med forskningsinstitutioner med erfaring for organisati-
onsforskning. Centrene bgr overveje mulighederne for etablering af mulige samar-
bejdsflader pa dette felt.

Generelt er der er mange barrierer for forskning i sjeldne sygdomme, herunder
vedr. udvikling af ny behandling:

Problemer med at fastholde forskere og etablere forskningsmiljger.
Manglende overblik over populationen af patienter.

Vanskeligheder med at rejse forskningsmidler; dels er der kun sma offent-
lige forskningsmidler, dels giver de sma patientgrupper problemer i forhold
til at fa fx medicinalindustriens interesse.

Sjeeldenheden ger, at det er sveert at samle et tilstraekkeligt patientantal til
at generere sufficient power i undersggelserne og dermed evidens i forsk-
ningen.

Anbefalinger:

At Raredis-databasen fortsztter, udbygges og konsolideres med henblik pa at opna
registrering af patienter med sjeeldne sygdomme og deres patientforlgb. Centrene
er saledes forpligtet til at registrere sjeldne patienter i den falles Raredis database
og derved sikre udbygning og vedligeholdelse.

At der generelt sikres basis for registreringer af relevante sjaeldne patientgrupper, i
registre og kliniske databaser i gvrigt.

At der etableres et overblik over foreliggende databaser og registre mv. med hen-
blik pa som anbefalet i Ministerradshenstillingen at gge viden om savel forekomst,
som kvalitetsparametre generelt for sjeeldne sygdomme.

At fyldestgarende og systematisk registrering af patienter med sjaldne sygdomme
gives hgj prioritet, med henblik pa kvalitetsovervagning, forskning og udvikling.

At der anvendes en sa pracis og ensartet diagnoseklassifikation som muligt.

At man ved registrering af patienter med sjaldne sygdomme fortsat bruger de sa-
kaldte McKusick koder, bedre kendt som OMIM-numre bl.a. ved centrene for
sjeldne sygdomme og i genetikken.

Orphanet-koder vil kunne have en styrke i klinikken og det foreslas, at der indhen-
tes yderligere erfaring vedr. brug af disse.

At der skabes starre fokus pa forskning i sjeeldne sygdomme og prioritering af
forskning nationalt og internationalt i behandlingsmiljgerne bl.a. fx. via flere
Ph.d.-forlgb med det dobbelte formal at fremme forskning og rekruttering af spe-
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ciallzeger og sygeplejersker.

At de lzegevidenskabelige selskaber og relevante forskningsrad mv. gares bekendt
med den nationale strategi og perspektiverne med hensyn til den internationale
forskningsmaessige interesse i sjeldne sygdomme med henblik pa at fremme dansk
og international forskning pa omradet sjeldne sygdomme mest muligt.

At forskning kommer rundt om hele patienten fra basale molekylare sygdomsme-
kanismer til rehabilitering og social indsats. Det betyder, at bade lzegeligt, bioke-
misk og mere service-og social/psykologisk/paedagogisk orienterede emner og
personale, bgr involveres i forskningen

At Danmark deltager i Orphanet-samarbejdet.

12.4 Praksisneer forskning i kommuner og regioner

Der er ogsa behov for mere forskning, som kan understette en bedre behandling,
hjeelp og statte til barn, unge og voksne med sjeldne diagnoser i den kommunale

sektor.

Det handler om at afdeekke hvordan kommunerne med habilitering/rehabilitering,
kompenserende statte og bedre koordination mere effektivt kan hjalpe og statte
barn, unge og voksne med sjaldne diagnoser.

Arbejdsgruppen anbefaler at forskningen her bl.a. bar have fokus pa falgende:

Hvilke metoder, der fremmer, at flere borgere med sjaeldne sygdomme fér gavn
af undervisning og statte i barne- og ungdomsarene.

Hvilke former for habilitering, statte og hjelp, herunder bl.a. hvilke socialfagli-
ge metoder, der bedst kompenserer personer med sjeldne diagnoser, gger perso-
nens selvbestemmelse og livskvalitet, og gger personens muligheder for at leve et
liv pa egne preemisser.

Hvilken rolle pargrende, netveerk og gvrige omgivelser spiller i forhold til at
hjelpe og statte bgrn, unge og voksne med sjeeldne diagnoser mest muligt.

Hvordan borgeren/den unge selv, netvaerk og pargrende, sygehuset og kommu-
nen kan samarbejde om bedst muligt at fremme borgeren/den unges muligheder
for selvstendig livsfarelse.
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13 Uddannelse og kompetenceudvikling

Viden og indsigt i relation til sjeeldne tilstande er en vasentlig forudseetning for at
fagpersoner inden for de involverede omrader kan handle relevant og hensigtsmaes-
sigt i forhold til personer med sjeldne sygdomme. Alle fagpersoner skal saledes
have en generel forforstaelse og indsigt i, at sjeeldne sygdomme forekommer og at
man i sin virksomhed sporadisk kan komme til at mgde saddanne patienter/borgere.

Sundhedsfagligt skal der samtidig veere en erkendelse af, at identificering af den
konkrete pagaldende sygdom samt preecis diagnostik, behandling, kontrol og reha-
bilitering som oftest vil kraeve betydelig rutine, viden og erfaring, herunder betyde-
lig ekspertviden om variationer og kompleksiteten ved mange af de medfedte
sjeldne arvelige sygdomme.

Social- og undervisningsfagligt skal man vide, at det er muligt at finde viden og bi-
stand, der kan kvalificere den indsats, der skal tilretteleegges med udgangspunkt i
den enkeltes behov, funktionsevne og muligheder.

Det betyder i relation til sjeeldne tilstande, at der er tre forskellige, men relevante
uddannelsesformal for fagprofessionelle

e Generelt at sikre gget opmaerksomhed overfor sjeeldne sygdomme (aware-
ness).

e Sikre at der generelt forefindes et tilstreekkeligt vidensniveau.

e Sikre et relevant og hgjtkvalificeret ekspertniveau.
13.1 Sundhedsomradet

Pa Sundhedsomradet er der erfaring fra Irland om, at et undervisningstilbud/ kursus
for medicinstuderende om sjaldenhed generelt og om handtering og opmeerksom-
hed vedr. sjeldne tilstande vurderes positivt og medvirker til en bedre opmeerk-
somhed i forhold til sjeeldne tilstande. Sadan type undervisningstilbud vil kunne
veere relevant for flere sundhedsuddannelser.

Sundhedspersonales behov for mere specifik viden i forhold til sjaeldne tilstande vil
typisk afheenge af den specialemaessige relation og det niveau i sundhedsvasenet
man arbejder pa.

Den alment praktiserende lzeges force er naturligt generalistens med viden og erfa-
ring om de store folkesygdomme mv. Da almen praksis imidlertid jo ogsa er ind-
gangsporten til sygehusvaesenet, vil patienten med den ukendte sjeldne sygdom
kunne dukke op i konsultationen. Det er derfor vigtigt, at den praktiserende leege
har en generel viden om, hvorledes vedkommende bedst skal fa mistanke om at
noget sjeldent er i spil og hvorledes denne udfordring kan handteres i relation til
henvisning til diagnostik og behandling. Endvidere skal der vaere viden om, hvor
relevante valide oplysninger kan findes og hvor radgivning og vejledning vil kunne
indhentes.

Andre sundhedsprofessionelle, der arbejder i praksissektoren eller pa det kommu-
nale sundhedsomrade vil have lignende behov for viden og informationer. Af-
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heaengig af deres funktion kan behovet for viden have en forskellig og eventuelt fag-
specifik vinkel.

Pa hovedfunktionsniveau og regionsfunktionsniveau i sygehusvasenet er det ve-
sentligt, at man som speciallaege i sin speciallegeuddannelse er stgdt pa det sjeld-
ne til en sddan grad og niveau, at man i sin virksomhed kan fa mistanke om eller
identificere, at her er noget sjeeldent pa spil. Det er samtidig vigtigt, at det supple-
res med erkendelse af vigtigheden af rutine, viden og erfaring — sdledes at der fore-
tages viderehenvisning i tide og i relevant omfang. | den forbindelse vil gget op-
meerksomhed omkring savel specifikke som generelle forhold vedr. specialets
sjeldne patienter i videre- og efteruddannelesvirksomheden vare nyttig.

Initiativer til efteruddannelse for forskellige personalegrupper, herunder fx tveer-
faglig undervisning eller afdelingsnaer undervisning om relevante emner vedr.
sjeeldne sygdomme i relation til afdelingens opgaver og funktioner kan ogsa vaere
nyttig og bade generelt og specifikt styrke personalets kompetencer og indsigt til
gavn for patienterne.

Pa det hgjtspecialiserede niveau i sygehusvesenet skal der sikres, tilstedeveerelse af
den ngdvendige ekspertviden, som typisk for det meget sjeldne under hensyn til
ngdvendig rutine og erfaring bar koncentreres pa fa hoveder og haender. Det geelder
ikke kun specifikke procedurer, men indsatsen for de sjeldne patienter generelt.

Hagjtspecialiserede funktioner med meget fa patienter skal saledes pa den ene side
tilgodese, at funktionerne skal varetages af ganske fa personer — og samtidig skal
det sikres, at der foregar relevant oplaring mv. saledes at funktionerne kan vareta-
ges over tid.

I nogle tilfaelde betyder dette, at der vil vaere behov for eller nytte af ophold ved
udenlandske afdelinger og lign. Der findes pa europzisk niveau pa visse omrader
f.eks. seerlige ekspertuddannelser (fx medfadte stofskiftesygdomme) ligesom, der
eksempelvis i regi af nordisk samarbejde vedr. hgjtspecialiserede funktioner er tan-
ker/ initiativer om gensidige hospiteringsordninger/besggsordninger og lignende.

Man kan endvidere forestille sig at de i EU pagaende initiativer om etablering af
referencenetverk vil medfare nye muligheder for udvikling af specielle faglige
kompetencer.

Herudover ligger der en udfordring og en laeringsproces med hensyn til at arbejde i
multidisciplinare teams pa tvaers af specialerne ligesom leering om funktion i tveer-
faglige og flerfaglige teamfunktioner og i tveersektorielt samarbejde er udfordrin-
ger, der kan adresseres i relation til bl.a. efteruddannelsesaktiviteter.

De sjeeldne specialehjemlgse orphan- diagnoser, som ikke hgrer til i noget specifikt
speciale kan drage nytte af, at der via forskellige former for efteruddannelse og lig-
nende kommer en klar bevidsthed og erkendelse omkring dette. | den forbindelse
kan de to hgjtspecialiserede centre ogsa have en relevant opgave.

Uddannelsesaktiviteter i bred forstand til gavn for patienter med sjeeldne sygdom-

me er saledes multifacetterede og multidisciplineere, samt gensidig samarbejdsori-
enterede.
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I den forbindelse skal det endvidere fremhaves, at patientorganisationerne besidder
stor viden og indsigt, som de typisk gerne stille til radighed for efteruddannelses-
mgder, konferencer mv.

Pa denne baggrund anbefales:

e  Atder gives serlig opmarksomhed pa sjeldne sygdomme i undervisningen pa le-
gestudiet og andre sundhedsfaglige uddannelser.

e Atder udbydes kurser for almen praksis vedr. sjeldne sygdomme f.eks. i relation
til Leegedage mv.

e Atde lzgefaglige selskaber i deres virksomhed viser gget opmarksomhed over for
de sarlige udfordringer, som de sjeeldne sygdomme indebarer. Det geelder i relati-
on til speciallzegeuddannelsen og efteruddannelsen, kvalitetsudvikling, forskning
mv.

e Atde legefaglige og sygplejefaglige selskaber gger fokus pa diagnosticering, be-
handling, forskning og udvikling vedr. sjeldne tilstande inden for det enkelte spe-
ciales omrade. F.eks. kan store specialeselskaber nedsatte sarlige udvalg med op-
gaver vedr. varetagelse af sjeeldne sygdomme pa deres omrade eller i tvaergdende
samarbejde selskaber i mellem.

e Udvikling af tvaerfaglige og evt. tveersektorielle undervisnings- og uddannelsestil-
bud bar overvejes.

13.2 Social-, undervisnings- og beskaeftigelsesomradet

For personale der uddanner sig til at arbejde pa det kommunale social- og under-
visningsomrade er generel viden om udfordringer ved sjaldne og komplekse til-
stande som naevnt ofte relevant. Det er ikke saledes at alle, der arbejder pa disse
omrader skal have specifik viden om sjaldne tilstande, men alle skal have viden
om hvordan kvalificeret viden og faglig statte og sparring kan findes. Dette kan og-
sa geelde personer der arbejder i det kommunale sundhedsomrade.

Det er her ligeledes vigtigt at styrke opmarksomheden om den generelle udfor-
dring — at sikre at let tilgeengelig og forstaelig information findes, samt viden om
hvor relevant ekspertviden forefindes. Det betyder, at der som minimum bgr sikres
tilstedeveerelse af serlig viden i VISO og blandt VISO- leverandgrer.

Anbefalinger

e Atder i forbindelse med Socialstyrelsens opgaver i relation til den Nationale Ko-
ordinationsstruktur udvises sarlig opmarksomhed med hensyn til at sikre og vide-
reudvikle specialiseret socialfaglig viden om borgere med sjaeldne sygdomme og
funktionsevnenedszattelser.

e At der er fokus péa opkvalificering af medarbejdere pa social-, undervisnings og
beskaftigelsesomradet, der arbejder med borgere med sjaldne diagnoser.

e At der opbygges faglige vidensmiljger, der kan sikre denne opkvalificering.

e At rehabiliteringsbegrebet kommer mere i spil i forhold til borgere med sjaldne
diagnoser, der skal leve med sygdommen/handicappet hele livet og derfor har brug
for en ” at leve med” - tilgang.
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e Arbejdsgruppen anbefaler endvidere, at man i uddannelsesaktiviteter generelt ind-
teenker patientorganisationerne og brugere — med henblik pé at anvende og nyttig-
gere patienternes viden, erfaringer og oplevelser.
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14 EU—initiativer pa omradet sjeeldne
sygdomme

14.1 Initiativer og anbefalinger vedr. sjeeldne sygdomme,

Der har i EU-regi gennem en laengere arraekke foregaet forskellige aktiviteter vedr.
sjeeldne sygdomme.

EU's program for sjeeldne sygdomme i perioden 1999 — 2003 stgttede udvikling af
informationsdatabaser, herunder Orphanet. |1 2000 etableredes Orphan drug-
programmet med henblik pa stette til og fremme af medicin til sjeeldne sygdomme,
som der ikke var et markedsmaessigt potentiale i at udvikle.

Fra 2004 til 2009 afgav EU Kommissionens ekspertgruppe “Rare Diseases Task
Force* en reekke rapporter, hvori man gennemgik og belyste situationen pa omradet
i EU's medlemsstater:

e Overview of current Centre’s of references on rare diseases in the EU,
2006.

e Centre’s of references for rare diseases in Europe — state of the art in 2006
and recommendations of the rare diseases task force.

e European reference networks in the field of rare diseases: state of the art
and future directions, 2008.

| 2008 udsendte EU-kommissionens en meddelse om sjaldne sygdomme og i 2009
vedtog ministerradet en henstilling. | relation hertil nedsattes i perioden 2009 -
2013 The European Union Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD)
med den opgave at radgive kommissionen. Endvidere etableredes et sekretariat og
en ’joint action’ vedr. sjeeldne sygdomme.

Formalet med EUCERD var at assistere EU Kommissionen med at forberede og

implementere aktiviteter i relation til sjeeldne sygdomme i samarbejde med med-
lemslandene samt relevante EU institutioner. EUCERD har udgivet en raekke sta-
tusrapporter og anbefalinger bl.a.:

¢ National Centre’s of expertise and European reference networks for rare
diseases, 2011.

o Quality criteria for centres of expertise for rare diseases in member states,
2011.

¢ Recommendations on rare disease European reference networks (RD-
ERNS), 2013.

o Endvidere en raekke publikationer vedr. state of the art of rare disease acti-
vities in Europe for arene 2010, 2011, 2012, og 2013 (under udarbejdelse).

| efteraret 2013 nedsattes et nyt udvalg (European Commission Expert Group on
Rare Diseases) til aflgsning af EUCERD med en lignende sammensztning og op-
gaver.
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Danmark tilsluttede sig i 2009 henstillingen fra EU’s Ministerrad om tiltag vedre-
rende sjeeldne sygdomme, herunder at alle lande bgr have en formuleret national
strategi for sjeeldne sygdomme. Henstillingen fokuserer bredt pa en raekke omrader
for sjeeldne sygdomme og patienter med sjeeldne sygdomme, bl.a. forskning, diag-
nosticering, adgang til behandling samt internationalt samarbejde.

Henstillingen danner sammen med Sundhedsstyrelsens redeggrelse fra 2001 ud-
gangspunkt og baggrund for narveaerende nationale strategi for sjeeldne sygdomme.

I henstillingen fokuseres der pa en reekke omrader, som medlemsstaterne bar in-
kludere i den nationale strategi, herunder:

o Udarbejdelse af planer og strategier for sjeeldne sygdomme

¢ Anvende passende definition og kodificering af sjeeldne sygdomme samt
oprettelse af en fortegnelse (registry)

e Forskning i sjeldne sygdomme

o Etablering af ekspertcentre og europziske referencenetvark for sjeeldne
sygdomme

e Indsamling af ekspertise inden for sjeldne sygdomme pa europeeisk plan
o Styrkelse af patientforeningers indflydelse
e Bearedygtighed

Arbejdsgruppen har i foreliggende forslag til national strategi ogsa fokuseret pa
disse omrader.

14.1.1 EUROPLAN

Som led i EUCERDs arbejdsprogram blev der etableret et europaisk projekt - EU-
ROPLAN (European Project for Rare Diseases National Plans Development) —
hvis hovedformal er at etablere et europaisk netveerk, som skal bista og assistere
samt sikre udarbejdelsen og implementeringen af nationale strategier for sjeeldne
sygdomme. Dette sker via mgder, workshops og teknisk samt videnskabelig assi-
stance.

Der er i relation hertil udgivet et seet rekommandationer som stgtte for arbejdet
med nationale planer. EUROPLAN-arbejdet er veesentligt iseer til stgtte for de lan-
de, der ikke har erfaring eller tradition for specialeplanlaegning.

EUROPLAN har endvidere udarbejdet forslag til indikatorer mhp. opfyldelsen af
Ministerradets henstilling og anbefalinger generelt.

Danmark har deltaget i arbejdet via Sundhedsstyrelsens medlem af EUCERD og
herudover indgar patientforeningen ”Sjaldne Diagnoser ” gennem EURORDIS
desuden bl.a. i EUROPLAN-arbejdet.
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14.1.2 EUCERDS anbefalinger vedr. nationale ekspertcentre

Nationale ekspertcentre for sjeldne sygdomme og referencenetveerk imellem centre
star hgjt pa den europaeiske dagsorden — bade generelt og i forbindelse med EU's
direktiv om graenseoverskridende sundhedsydelser (patientmobilitetsdirektivet).

EUCERD har fremsat 40 anbefalinger for hvad et nationalt ekspertcenter bar kun-
ne. Disse er gengivet i bilag V1.

Det kan konstateres at den danske specialeplanlaegning, herunder de geeldende
principper og kriterier for samling af funktioner samt de krav, der principielt stilles
til hgjt specialiserede funktioner i vidt omfang svarer til disse anbefalinger.

EUCERD:s faglige anbefalinger vedr. ekspertcentre understetter saledes princip-
perne i Sundhedsstyrelsens specialeplanleegning i henhold til § 208 i sundhedslo-
ven og kan generelt medvirke til at understette udviklingen af de hgjtspecialiserede
funktioner pa omradet.

14.1.3 Europeeiske referencecentre

Af patientmobilitetsdirektivets artikel 13 fremgar, at man i EU vil etablere europa-
iske referencecentre for sjeeldne sygdomme med deltagelse af nationale ekspertcen-
tre. | februar 2014 er der truffet beslutning om proces og procedurer herfor med
henblik pa ansggningsrunde i 2015.

Anbefalinger:

e At Danmark som hidtil falger med, deltager og preeger arbejdet i EU- regi via
Sundhedsstyrelsens faglige deltagelse i relevante fora.

e At man bakker op om Patientforeningernes engagement og deltagelse.

14.2 EU- statte til udvikling af leegemidler til sjeeldne sygdomme —
orphan medicinal products

En af de veesentligste udfordringer for udvikling af bl.a. leegemidler til sjeeldne pa-
tientgrupper er, at leegemiddelindustrien ikke har de forngdne incitamenter til at
udvikle leegemidler til omradet pa almindelige markedsprincipper. Fordi tilstande-
ne vil vere sé sjeldne, at omkostningerne til udvikling af et leegemiddel til en sjael-
den sygdom (orphan medicinal products, OMP) forventeligt vil overstige indtaeg-
terne ved salg af det pagaldende leegemiddel.

Pa baggrund heraf er der i EU-regi etableret nogle mekanismer, som skal medvirke
til at sikre forskning, udvikling, adgang og tilgeengelighed af leegemidler til perso-
ner med sjeeldne sygdomme med det argument, at patienter med sjaeldne sygdom-
me skal have samme mulighed for behandling, som patienter med en almindeligt
forekommende sygdom.

I henhold til forordning nr. 141/2000 kan et medicinalprodukt saledes opna god-
kendelse, som ” orphan medicinal product” nar det er udvikles med henblik pa di-
agnostik, forebyggelse, eller behandling af livstruende eller kronisk invaliderende
tilstande, som rammer ikke mere end 5 pr. 10.000 personer.
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Herved opnas nogle fordele, som hjelper til at udvikle og godkende legemidler til
sjeeldne sygdomme. Det betyder bl.a., at udgifterne til udvikling af leegemidler er
reduceret, der er fri radgivning i protokoludvikling og der udvikles rammepro-
grammer til udvikling af leegemidlerne og andre initiativer, med det formal at sti-
mulere udviklingen. Det har for perioden 2000-2012 medfart 957 godkendelser
(designations) og at 68 leegemidler (orphan medicinal products) har opnaet EU
markedsfaringstilladelse, heraf er 58 markedsfart i Danmark, hvoraf hovedparten
er reserveret til sygehusbrug.

EUROPLAN har anbefalet at medlemslande deler vurderingsrapporter af terapeu-
tisk- eller klinisk merverdi (added value) af OMP med henblik pa at minimere for-
sinkelser i forhold til adgang til OMP for patienter med sjeldne sygdomme

| EU-regi foregar der overvejelser om, hvorledes man generelt vil kunne styrke
indsatsen, bl.a. mulighederne for at nyttiggare erfaringer med henblik pa at vurdere
terapier og herunder leegemidler fx ved at traekke pa EUNetTHAS ekspertise. For-
malet hermed skulle veere at undga, at hvert enkelt land isolereret gentager grund-
leeggende undersggelser fx om effekt af en medicinsk teknologi vedr. sjeeldne syg-
domme, i forbindelse med national stillingtagen til indfgrelse af leegemidler til
sjeldne patientgrupper.

En sadan opgave ligger relevant placeret i EUnetTHA, der er en dansk ledet EU-
joint action hvor et netveerk af institutioner, samarbejder om udveksling af medi-
cinsk teknologivurderinger. Det indgar i EUnetTHA s kontrakt at man vil foranle-
dige og gennemfgre pilotstudier pa dette omrade med udgangspunkt i tilknyttede
landes interesse for hurtig medicinsk teknologivurdering af et produkt.

Pa nationalt niveau bgr det sikres, at patienterne har adgang til ngdvendige OMP,
herunder klarhed omkring prisfastsettelse og tilskudsordninger.

Anbefalinger pa baggrund af ovenstaende:

e At der generelt er opmaerksomhed pa mulighederne for forskning, udvikling, og
initiativer pd omradet i Danmark, herunder anbefales, at de danske centre for
sjeeldne sygdomme samt gvrige relevante hospitalsafdelinger og forskningsinstitu-
tioner deltager og statter positivt op om forskning i OMP.

e At Danmark falger med og deltager i europaiske initiativer pa omradet, som fx
kliniske studier og samarbejde om medicinske teknologivurderinger.

e At det sikres, at der er (fortsat) adgang til ngdvendige OMP i Danmark, herunder
der anvendes gennemsigtighed i priser og tilskudsordninger.

15 Implementering, evaluering, opfalg-
ning og monitorering

15.1 Implementering

| strategien er der udarbejdet en reekke anbefalinger tilhgrende de forskellige omra-

der/kapitler. Det har veeret arbejdsgruppens intention, at anbefalingerne kan im-

plementeres og integreres i det daglige arbejde med sjeldne sygdomme pa alle de
niveauer, hvor der arbejdes med sjeeldne sygdomme.
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Den nationale strategis overvejelser og anbefalinger skal ses som pejlemarker for
en samlet og sammenhangende styrket udvikling af indsatsen. Strategien er séledes
ikke en bindende handlingsplan, men den indeholder anbefalinger og fokusomra-
der, der kan omsattes til konkrete initiativer.

Nogle anbefalinger vil kunne implementeres umiddelbart, mens andre vil have be-
hov for en laengere tidshorisont og vil bl.a. kraeve udvikling samt ske under forud-
setning af, at ngdvendige ressourcer er til stede.

Den nationale strategi for sjeeldne sygdomme er formuleret med udgangspunkt i en
femarig horisont, dvs. indtil udgangen af 2018. Arbejdsgruppen foreslar, at der fo-
retages en opfalgning og samlet statusevaluering af strategien om ca. fem ar.

Arbejdsgruppen finder, at opfglgning mest naturligt og operationelt foregar i regi af
Sundhedsstyrelsen og Socialstyrelsen, som varetager de overordnede opgaver pa
feltet.

For sa vidt angar fx specialeplanlaegningen vil indsatserne for sjeeldne sygdomme

indga i Sundhedsstyrelsens generelle opfaglgning og evaluering, som foregar regel-
maessigt for alle specialfunktioner. Tilsvarende forventes Socialstyrelsen i relation
til sin nye rolle i forbindelse med den Nationale Koordinationsstruktur at have lg-

bende og regelmassige muligheder for opfalgning og vurdering.

Som led i opfalgningen vil Sundhedsstyrelsen og Socialstyrelsen i Igbet af perio-
den indkalde de relevante interessenter til drgftelse af udviklingen med passende
intervaller.

15.2 Opfelgning og monitorering

| nzervaerende strategi er der udarbejdet en reekke anbefalinger pa de beskrevne om-
rader. Det vurderes ikke hensigtsmassigt, at udarbejde en stgrre monitoreringsmo-
del for arbejdet. De af EUROPLAN anbefalede indikatorer vurderes at kunne ud-
gere en tilfredsstillende, arlig tilbagemelding til EU s ministerrad.

EUROPLAN ’s forslag til monitoreringsmodel er beskrevet nedenfor og gengivet i
bilag VII.

EUROPLAN har identificeret syv omrader, som man finder, bgr monitoreres:

1. Planer og strategier i forhold til sjeeldne sygdomme

2. Definitioner, indeksering og opgerelser over sjeeldne sygdomme
3. Forskning inden for sjeldne sygdomme

4. Ekspertcentre og referencenetvaerk

5. Samling af ekspertise pa europzisk niveau

6. Empowerment af patientorganisationer

7. Beredygtighed

Til brug for monitoreringen af anbefalingerne har EUROPLAN udarbejdet indika-
torer, som er beskrevet ud fra et af ovenstaende syv omrader samt inden for fgl-
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gende emner: formal, tiltag, indikator, type af indikator og vurdering af indikato-
ren, jf. bilag VII.

Eksempel pa EUROPLAN indikatoropbygning

Omrade Formal | Tiltag Indikator Indikatortype | Vurdering

Definitio- Brugen | Officielt Anvendel- | Procesindika- | Ja

ner, indek- faelles anvende se af EU- tor

sering og definiti- | EU- KOM'’s de- Nej

opgerelser | on KOM'’s finition af )

af sjeeldne definition | sjeeldne Delvis an-

sygdomme af sjeeldne | sygdomme vendelse
sygdom- af EU-
me definition

15.3 Evaluering

Der kan tre - fem ar efter udgivelsen af den nationale strategi for sjeeldne sygdom-
me foretages en status for anbefalinger i strategien, herunder implementeringen af
anbefalingerne. Evalueringen kan tage udgangspunkt i de i strategien oplistede an-
befalinger og bl.a. ske via status for Sundhedsstyrelsens specialeplan i relation til
specialevejledningerne samt andre statusrapporter, opgarelser, evalueringer mv. pa
omradet.

I den forbindelse bar forskellige interessenter, der arbejder med sjeeldne sygdom-
me, herunder sygehusvaesenet, socialomradet, det kommunale sundheds, social-,
undervisnings og beskeftigelsesomrade, patientorganisationer, m.fl. blive inddra-
get i relevant omfang. Der kan herunder fokuseres pa de forskellige niveauer, hvor
der arbejdes med sjaeldne sygdomme fx patientniveau, kommunalt niveau, regio-
nalt samt nationalt niveau.

Evaluering kan typisk omfatte, hvorvidt — udvalgte eller alle — strategiens anbefa-
linger er fulgt, herunder beskrive falgende omrader og besvare nedenstaende
spgrgsmal:

o Beskrivelse af anbefalingen

e Har anbefalingen et klart mal/formal?

e Beskriv de tiltag, der er implementeret for at opfylde anbefalingen, herun-
der de eventuelle monitoreringsindikatorer, som har veeret anvendt.

e Vurderes tiltagene tilstreekkelige for implementering af anbefalingen?

e Huvis nej, hvad anbefales, der fremadrettet at skulle fokuseres pa for at op-
fylde anbefalingen?

¢ Konklusion og ny anbefaling

Formalet med en sadan evaluering vil ikke vere, at udarbejde en ny strategi for
sjeeldne sygdomme, men en overordnet og handlingsanvisende statusrapport, der
beskriver den generelle udmgntning og operationalisering af den nationale strategi
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for sjeeldne sygdomme. Denne evaluering bar vaere kortfattet og alene fokusere pa
(udvalgte) anbefalinger, der er formuleret i strategien.

Denne statusevaluering iveerksattes af Sundhedsstyrelsen i samarbejde med Social-

styrelsen og vil efterfalgende fungere som en statusrapport for arbejdet med sjeld-
ne sygdomme i Danmark.

Anbefalinger:

e Atden nationale strategi for sjeldne sygdomme implementeres inden 2018.

e At der udarbejdes en evaluering af strategien tre til fem ar efter udarbejdelsen.
Evalueringen bgr munde ud i en kort statusrapport.

e Inddragelse af EUROPLANS forslag og anbefalinger heri.
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16 Bilag

16.1 Bilag | Opgaver for de hgjtspecialiserede Centre for Sjeeldne syg-

domme.

Uddrag af Sundhedsstyrelsens Redeggrelse: Sjeldne handicap- Den fremtidige til-
retteleeggelse af indsatsen i sygehusvaesenet, 2001.

De samlede opgaver for de to hgjtspecialiserede centrene blev opsummeret i ne-
denstaende punkter

Varetagelse af de hgjtspecialiserede elementer af diagnostik, behandling og
kontrol i teamfunktion mellem relevante specialer pa landsdel sygehusets in-
volverede specialafdelinger og eksperter

Radgivning og vejledning, herunder genetisk radgivning
Koordinering af indsatsen og herunder eventuelt viderehenvisning
Diagnostik og behandlingsopgaver, pleje og kontrol iht. protokoller

Formidling af samarbejde mellem de hgjtspecialiserede team og det decen-
trale niveau

Indsamling og formidling af viden om diagnostiske og behandlingsmaessige
muligheder

Udarbejdelse af generelle behandlingsplaner, protokoller og referencepro-
grammer

Udarbejdelse af konkrete behandlingsplaner og konkrete satellitaftaler vedr.
den enkelte patient/ evt. gruppe af patienter

Fungere som fagligt bagland for decentrale funktioner
Kvalitetskontrol og kvalitetsudvikling

Registrering, overvagning og opfalgning

Forskning og udvikling

Uddannelse og oplering

Internationalt samarbejde

Sikre overblik over patienter med et givet sjeldent handicap — sa der sikres
mulighed for at disse vil kunne fa gavn af nye tilbud og muligheder

Radgivning og formidling til patienter og sundhedsvaesen
Samarbejde med andre relevante instanser vedr. information og formidling

Samarbejde med relevante patientforeninger.
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16.2 Bilag Il Oversigt over registrerede patienter og diagnoser ved Cen-
tre for Sjeeldne Sygdomme, Rigshospitalet og Aarhus Universitets-

hospital.

Kilde: Raredis.eu, datatraek 1. maj 2014 samt Raredis Arsrapport 2013.

. Antal patien-
Diagnose gruppe
ter

Beckwith-Wiedemann 9
Sotos 34
Total overvaekst syndromer 43
22q11 deletion/duplikation 89
Cat-eye 3
Deletions syndromer 65
Total kromosomale afvigelser med kompleks symptomatologi 157
Albright hereditary osteodystrophy 2
Angelman 38
Ataxia-telangiectasia 6
ATRX 1
Bardet-Biedl 20
Bohring-Opitz 2
Cornelia de Lange 5
Criduchat 4
Pallister-Killian 2
Prader-Willi 122
Rett (ikke inkluderet Kennedy Centeret) 9
Rubinstein-Taybi 14
Smith-Magenis 3
Toriello-Carey 1
William 13
Wolf-Hirschhorn 4
Aarskog 6
Total retarderingssyndromer med kompleks symptomatologi 252
Beals 1
Ehlers-Danlos, vaskuler og svere klassiske 91
Loeys-Dietz 2
Marfan 240
Osteogenesis imperfecta 155
Sphrintzen-Goldberg 4
Stickler 28
Total hereditere bindevaevssygdomme 521
Cardiofaciocutaneous (CFC) 6
Legius 1
Leopard 8
Neurofibromatosis type 1 747
Neurofibromatosis type 2 17
Noonan 15
Tubergs sklerose 31
Total harmatomatgse sygdomme 825
Apert 21
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Branchio-oto-renal 5
Char 2
CHARGE 24
Craniofrontonasal and frontonasal dysplasi 7
Crouzon 40
Dubowitz 4
Freeman-Sheldon 1
Goldenhar/hemifacial microsomi 62
Gorlin 6
Kraniesynostoser (non-syndromale) 269
McCune-Albright 3
Muenke 16
Multiple pterygium 1
Oral-facial-digital 1
Saethre-Chotzen 4
Scleroderma linear/En Coup de Sabre 3
Sturge-Weber 4
Syndromer med sjaldne ansigts- og komplicerede spalter 15
Syndromer med sjeldne gjenmisdannelser: anophthalmia, microphthal- 36
mia

Treacher Collins 19
Total kraniofaciale syndromer 543
3-M 4
Achondroplasi 32
Andre Skeletdysplasier 38
Arthrogrypose 5
Campomel dysplasi 2
Cleidocranial dysplasi 6
Floating-Harbor 5
Geleofysisk (acromicrisk) dysplasi 3
Herediteer Multiple exostoser 4
Holt-Oram 1
Jeune 1
Kabuki 6
Klippel-Trénaunay-(Weber) 17
Nail-patella 4
Osteopathia striata med kranial sklerosering 2
Pyknodysostosis 2
Robinow 2
Silver-Russell 12
Sygdomme med gget knogle densitet 4
Syndromer med dvargvakst og misdannelser 15
Thanatofor dvaergvaekst 3
Tricho-dento-0ssgs 1
Tricho-rhino-phalangeal 4
Wiedemann-Rautenstrauch 1
Total skeletdysplasier 174
Aplasia cutis congenita 2
Ectodermal dysplasi 15
EEC 8
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Total dermatologiske sygdomme 25

includeret i center for medfadte stofskifte sygdomme
Total metaboliske sygdomme

Bleereektopi 2
Okulo-cutan albinisme 7
Spielmeyer-Vogts 22
Undine 10
von Hippel-Lindaus 9
Total andre 50
Total 2590
Noter:

For NF1 er inkluderet 97 bgrn fulgt primeert pa Odense Universitets Hospital i
formaliseret samarbejde med CSS RH og CSS AUH.

Herudover er der registeret samlet godt 400 patienter, der ikke er anfgrt og
klassificeret i tabellen ovenfor:

* 80 har ikke klassificerede diagnoser
* 50 har endnu ikke en registeret specialiseret diagnose

* 300 patienter er vurderet efter udredning som faldende udenfor den specia-
liserede funktion varetaget af centrene.

Pa Kennedy Centeret er der registreret 107 Rett patienter heraf 44 under 18
ar.

Medfgdte stofskiftesygdomme er ikke inkluderet i tabellen.

16.3 BILAG IIl Oversigt over hgjtspecialiserede funktioner for sjeeldne
sygdomme

Oversigt over hgjtspecialiserede funktioner for sjaeldne sygdomme jeevnfer indledende de-
finition og afgraensning i nugaldende specialvejledninger Sundhedsstyrelsen pr. 1. maj
2014.

Tallene er nar ikke andet er naevnt skan over arlige incidenstal for funktionen. Infektions-
og cancersygdomme ikke inkluderet,

Anastesiologi
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Hgijt specialiserede funktioner:

Diagnostik og behandling og efterbehandling af kronisk respirationsinsufficiens
svarende til Sundhedsstyrelsens Vejledning om kronisk respirationsinsufficiens,
1990. Der bgr her udarbejdes vejledninger for et gget samarbejde med afdelinger
med regionsfunktioner efter etablering af respirator i hjemmet:

Glostrup Hospital, Odense Universitetshospital (formaliseret samarbejde), AUH
Arhus Sygehus

Dermato-venerologi
Regionsfunktioner:

Dysplastisk nevussyndrom med forekomst af malignt melanom i familien (20 pt.):
Bispebjerg Hospital, Gentofte Hospital, Roskilde Sygehus, Odense Universitetsho-
spital, AUH Arhus Sygehus

Hait specialiserede funktioner:

Heriditeert angiogdem: (80 pt.). Varetages i teet samarbejde med intern medicin:
lungemedicin:
Gentofte Hospital, Odense Universitetshospital

Diagnostik og behandling af kompliceret naevus flammeus og andre vaskulere
malformationer med lokalisation inddragende sanseorganer og legemsébninger,
og/eller hvis starrelse indicerer behandling i generel anzstesi. Varetages i teet
samarbejde med relevante organspecifikke specialer afhangig af lokalisation:
Bispebjerg Hospital, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

Diagnostik og behandling af komplicerede heemangiomer med lokalisation inddra-
gende sanseorganer og legemsabninger, stor starrelse, hurtig vaekst og/eller mis-
tanke om A-V-shunt. Varetages i taet samarbejde med relevante organspecifikke
specialer afhaengig af lokalisation:

Bispebjerg Hospital, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

Kompliceret systemisk sklerodermi med pavirkning af multiple organsystemer
(100 pt.):
Bispebjerg Hospital, AUH Arhus Sygehus

Gyna&kologi og obstetrik
Hagijt specialiserede funktioner:

Sveer eller avanceret endometriose (dvs. involvering af septum rektovaginale eller
tarm) (<100 pt.):
Rigshospitalet, AUH Skejby

Medfadte misdannelser i genitalier (<50 pt.):
Rigshospitalet, AUH Skejby

Kromosomanomalier (<300 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby

Hormonforstyrrelser, der skyldes dysfunktion i hypothalamushypofyse-gonade ak-
sen f.eks. hypofyseadenom, prolaktinom, hyperprolaktinemi, hypopituritisme og
hypopituritisme efter indgreb:

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby

Invasiv mola/choriocarcinom:
Herlev Hospital, AUH Skejby Sygehus

Endokrinologi
Regionsfunktioner:

Mb. Paget (incidens 30 pt./preevalens 250 pt.):
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Hvidovre Hospital, Herlev Hospital, Kgge Sygehus, Odense Universitetshospital,
AUH Arhus Sygehus, AUH Aalborg Sygehus

Mb. Addison (incidens 150 pt./preevalens 1000 pt.):
Rigshospitalet, Herlev Hospital, Kage Sygehus, Odense Universitetshospital, AUH
Arhus Sygehus, AUH Aalborg Sygehus

Diagnostik af faeokromocytom (incidens 15 pt./praevalens 350 pt.):
Rigshospitalet, Herlev Hospital, Kage Sygehus, Odense Universitetshospital, AUH
Arhus Sygehus, AUH Aalborg Sygehus

Mb. Cohn (incidens 150 pt./preevalens 300 pt.):
Rigshospitalet, Herlev Hospital, Kage Sygehus, Odense Universitetshospital, AUH
Arhus Sygehus, AUH Aalborg Sygehus

Cushing syndrom (incidens 10 pt./preevalens 150 pt.):
Rigshospitalet, Herlev Hospital, Kage Sygehus, Odense Universitetshospital, AUH
Arhus Sygehus, AUH Aalborg Sygehus

Klinefelters syndrom (incidens 50 pt./praevalens 5000 pt.) (For begrn se padiatri):*
Rigshospitalet, Herlev Hospital, Kage Sygehus, Odense Universitetshospital, AUH
Arhus Sygehus, AUH Aalborg Sygehus

Kallman syndrom (incidens 25 pt./preevalens 200 pt.):
Rigshospitalet, Herlev Hospital, Kage Sygehus, Odense Universitetshospital, AUH
Arhus Sygehus, AUH Aalborg Sygehus

Hagijt specialiserede funktioner:

Adrenogenitalt syndrom (incidens 1-2 pt./praevalens 50 pt.):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

Adrenoleukodystrofi (incidens 1 pt./praevalens 4 pt.):
Rigshospitalet

Praeoperativ vurdering af insulinom:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

Turners syndrom (praevalens 2000):*
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

Craniopharyngeom, hvor diagnosen foreligger inden operation (Behandling af
den postoperative hypofyseinsufficiens er en regionsfunktion)(incidens 10
pt./preevalens 200 pt.):

Rigshospitalet

Pendreds syndrom (incidens 5 pt./preevalens 20 pt.):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

Osteopetrosis (incidens 5 pt./praevalens 50 pt.):
AUH Arhus Sygehus

Porfyri (incidens 5 pt./pravalens 100 pt.):
Odense Universitetshospital

Sjeldne handicaps (i samarbejde med centre for sjeldne handicap), herunder:
o0  Prader Willi syndrom (incidens 10 pt./preevalens 200 pt.):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

0  Osteogenesis imperfecta:
Hvidovre Hospital, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

o0  Galaktosemi:
Rigshospitalet

National strategi for sjeeldne sygdomme 120/ 143



e Fabrys sygdom:
Rigshospitalet

Intern medicin: gastroenterologi og hepatologi
Hgit specialiserede funktioner:

e Sjxldne medfadte metaboliske og kolestatiske leversygdomme samt udviklingsano-
malier (100-150 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital (formaliseret samarbejde), AUH Ar-
hus Sygehus

e  Centerfunktionen for Morbus Wilson (31 pt.):
AUH Arhus Sygehus

Intern medicin: heematologi
Hait specialiserede funktioner:

Komplicerede tilfelde af trombotisk trombocytopenisk purpura (< 20 pt./arligt):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

e  Medfadte svaere penier (< 10 pt./arligt) og haeemoglobinopatier (< 40 pt./arligt):
Rigshospitalet (til flg.: Kongenitte og andre sjeldne, kvantitative (penier) savel
som kvalitative mangeltilstande vedrgrende trombocytter og neutrofile granulocyt-
ter), Herlev Hospital (til flg.: Hemoglobinopatier, erytrocytmembran sygdomme,
erytrocyt enzymdefekter, kongenitte angemier og paroxystisk nocturn heemoglobi-
nuri), AUH Arhus Sygehus

e Medfadt eller erhvervet heemofili (preevalens ca. 850 pt)
0 Almindelig heemofili (praevalens 500 pt)
0 Von Willebrands sygdom (praevalens250 pt.)
0 Anden sjalden haemofili (preevalens 100 pt.)
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

e Meget sjeldne benigne haeematologiske tilstande (< 10 pt./arligt):
Herlev Hospital, AUH Arhus Sygehus

Intern medicin: infektionsmedicin
Hagijt specialiserede funktioner:

e Lungeinfektioner hos bgrn og voksne med cystisk fibrose (200 pt.):
Rigshospitalet, AUH Skejby

Intern medicin: kardiologi
Hait specialiserede funktioner:

e Marfan Syndrom og Ehlers-Danlos Syndrom, vaskuler type. Kontrol og behandling
varetages i teet samarbejde med de to centre for sjeldne handicap og thoraxkirurgi:
Rigshospitalet, AUH Skejby

Intern medicin: lungesygdomme
Hgijt specialiserede funktioner:

e  Angiogdem herunder heriditert angiogdem. Varetages i tet samarbejde med dermato-
venerologi:
Gentofte Hospital (dermato-venerologi), Odense Universitetshospital,
AUH Arhus Sygehus

e  Meget sjeldne alvorlige lungesygdomme:
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

Intern medicin: nefrologi
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Hgijt specialiserede funktioner:

Diagnostik og behandling af metaboliske nyresygdomme som cystinose og oxalose
(ca. 7/ar):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby

Intern medicin: reumatologi
Hait specialiserede funktioner:

Systemisk lupus erythematosus ved serligt kompliceret eller eksperimentel behand-
ling og/eller szrligt alvorlige eller sjeeldne komplikationer til sygdom eller behand-
ling, fx CNS-lupus, moderat til svaer proteinuri samt progredierende nefropati og er-
hvervede blgdningsdefekter samt ved gravide (preevalens 150 pt.):

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

Vaskulitsygdomme i sma og mellemstore kar som Wegeners granulomatose, mikro-
skopisk polyangiitis, Churg-Strauss syndrom, morbus Behcet, polyarteritis nodosa
(preevalens 100 pt.):

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

Sjeeldne storkarsvaskulitter som fx Takayasus arterit eller anden aortit (praevalens 40

pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

Genetiske bindevaevssygdomme som fx Ehlers-Danlos syndrom(vaskular). og Marfan
syndrom i samarbejde med centre for sjeeldne handicap (praevalens 200 pt.):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

Haemofili ved blgdninger i led og muskler:
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

Kirurgi

Hagijt specialiserede funktioner:

Familizer adenomatgs polypose (FAP). Kontrol af genbzrere (30 pt.), kirurgisk be-
handling (10 pt.) og kontrol (200 pt.):
Hvidovre Hospital, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

Barnekirurgi (20-30 pt. for hver diagnosegruppe)
o Diafragmahernie:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital

0 Bugveagsdefekt:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital

0 Oesofagusatresi:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital

o Pyleromyotomi:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

0 Analatresi:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital

o Cloacaemisdannelser (< 5 pt.). Funktionen varetages i samarbejde med uden-
landsk center:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital

o Galdeveje:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital

0 Pankreas:
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Rigshospitalet, Odense Universitetshospital

o Hirschsprung operation:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital

Klinisk biokemi
Hait specialiserede funktioner:

e  Hamoglobinopatier og arvelige erytrocytsygdomme — diagnostik og radgivning (in-
klusiv prenatal mutationsdiagnostik). (<2000 analyser/ar):
e Herlev Hospital, AUH Arhus Sygehus

e  Hemofili og beslaegtede sygdomme, diagnostik. Funktionen skal veere dggndaekkende
(telefonisk assistance):
e  Rigshospitalet, AUH Skejby

e Porfyrisygdom, biokemisk diagnostik og monitorering (<1000 rekvisitioner arligt),
DNA-baseret mutationsdiagnostik (<100 undersggelser arligt):
e  Odense Universitetshospital

e  Perinatal screening for medfgdte stofskiftesygdomme:
e  Statens Seruminstitut, AUH Skejby

Hagijt specialiserede funktioner:

e Ingen

Klinisk genetik
Hait specialiserede funktioner:

e  Genetisk audiologi
Bispebjerg Hospital

e Arvelige stofskiftesygdomme bortset fra PKU
Rigshospitalet

e PKU, phenylketonuri
Kennedy Centret

e Porfyri
Odense Universitetshospital

e Herediter heemorrhagisk telangiekstasi
Odense Universitetshospital

e Rett syndrom
Kennedy Centret

Klinisk mikrobiologi
Hait specialiserede funktioner:

e Diagnostik og radgivning vedr. infektioner hos cystisk fibrose patienter, herunder ana-
lyse af prover fra patienter med cystisk fibrose. Funktionen varetages i teet samarbejde
med hgjt specialiserede klinisk funktion i cystisk fibrose:

Rigshospitalet, AUH Skejby

Neurokirurgi
Hagijt specialiserede funktioner:

e Columna
o Konservativ behandling af deformiteter hos bgrn og voksne (1.000).*
Varetages i ortopaedisk kirurgi pa regionsfunktionsniveau:
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Rigshospitalet (NK og OK), Glostrup Hospital (NK og OK), Hillergd
Hospital (formaliseret samarbejde, OK), Odense Universitetshospital
(NK og OK), Middelfart Sygehus (NK og OK), AUH Arhus Sygehus
(NK og OK), RH Silkeborg (formaliseret samarbejde, OK), RH Viborg
(formaliseret samarbejde, OK), AUH Aalborg Sygehus (OK)

0 Padiatriske deformiteter (250):
Rigshospitalet (NK og OK), Odense Universitetshospital (formaliseret
samarbejde, NK og OK), AUH Arhus Sygehus (OK), AUH Aalborg Sy-
gehus (formaliseret samarbejde, OK)

0 Behandling af kraniofaryngeom og clivustumor (5-10 pt.):
Rigshospitalet

e Neurokirurgi pa bgrn (700 pt.), herunder specielt fokus pa samling af:

o Kiraniofacial kirurgi (40-50 pt.). Varetages i teet samarbejde med, oto-rhino-
laryngologi, tand-, mund og kabekirurgi, plastikkirurgi, oftalmologi, padiatri,
klinisk genetik, ortopadisk Kirurgi, diagnostisk radiologi, anastesiologi med
kompetence i neuroanastesi:

Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

o0  Myelomeningocele (20 pt.). Neurokirurgi varetager den primare operation.
Rekonstruktionskirurgien varetages i teet samarbejde mellem neurokirugi, or-
topaedisk kirurgi og plastikkirurgi. Funktionen varetages desuden i et taet
samarbejde med padiatri med kompetence i neonatologi samt urologi og in-
tern medicin: gastroenterologi og hepatologi:

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

0  Operation for intrakranielle eller andre spinale medfgdte misdannelser. Vare-
tages i et teet samarbejde med paediatri med kompetence i neonatalogi samt
urologi, plastikkirurgi og intern medicin: gastroenterologi og hepatologi:

Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

e Behandling og opfalgning af plexus brachialis lzesioner (obstetriske og traumatiske)
(<50) - herunder fadselsskader, sekundaere indgreb pa fadselsskader, traumatiske laesi-
oner hos voksne samt sekundare indgreb efter traumatiske laesioner hos voksne. Vare-
tages i et teet samarbejde mellem neurokirurgi og ortopaedisk kirurgi:

Odense Universitetshospital (NK og OK)

Neurologi
Hagijt specialiserede funktioner:

e Diagnostik og behandling af sveere/uafklarede/sjeldne/arvelige bevaegesygdomme,

sjeeldne dystonier og ataxier:
Bispebjerg Hospital, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

e Arvelige neurodegenerative sygdomme - spinocerebellar atrofi, Huntingtons sygdom:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

e Patienter med svare neuromuskulaere sygdomme:
Rehabiliteringscenter for Muskelsvind Kgbenhavn, Rehabiliteringscenter for Mu-

skelsvind Arhus

Oftalmologi
Hgijt specialiserede funktioner:

e Medfedt gra ster-kirurgi hos bgrn under 6 ar (18 procedurer):
Glostrup Hospital, AUH Arhus Sygehus

e Gré staer-kirurgi og nethindekirurgi hos patienter med Marfan syndrom (2-5 procedu-
rer):
Glostrup Hospital, AUH Arhus Sygehus
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Varetages i teet samarbejde med Centrene for Sjaeldne Handikap i henhold til
Sundhedsstyrelsens redeggrelse for sjeldne handikap fra 2001.

Der skal sikres sammenheng i patientforlgbene.

e Medfadt gragn steer, kirurgisk behandling (13 procedurer):
Glostrup Hospital, AUH Arhus Sygehus

e Nethinde- og glaslegeme-kirurgi hos bgrn under 16 &r (16 procedurer):
Glostrup Hospital, AUH Arhus Sygehus

For de ovenstaende fire funktioner etableres tet samarbejde mellem sygehusene
herunder felles kliniske retningslinjer, kliniske konferencer, samarbejde om kvali-
tetsudvikling, forskning, uddannelse mv. samt entydig placering af opgaveansvar.

e Oftalmologiske sygdomme hos bgrn og unge med sjeldne handicap herunder neurofi-
bromatose, galaktosemi, Spielmeyer-Vogt og Marfan samt andre sjeldne arvelige
sygdomme med sveere synshandikap.

Varetages i teet samarbejde med Centrene for Sjaldne Handikap i henhold til
Sundhedsstyrelsens redegarelse for sjeeldne handikap fra 2001.

For placeringen af de enkelte sygdomme henvises til specialevejledningen for pee-
diatri.

Rigshospitalet, Glostrup Hospital, AUH Arhus Sygehus, Kennedy Centret

Ortopadisk kirurgi
Hagijt specialiserede funktioner:

e  Kongenitte deformiteter pa overekstremiteten:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

e Padiatriske deformiteter (250):
Rigshospitalet (NK og OK), Odense Universitetshospital (formaliseret samar-
bejde, NK og OK), AUH Arhus Sygehus (OK), AUH Aalborg Sygehus (formali-
seret samarbejde, OK)

e  Myelomeningocele (20 pt). Neurokirurgi varetager den primaere operation.
Rekonstruktionskirurgien varetages i teet samarbejde mellem neurokirugi, orto-
peedisk Kirurgi og plastikkirurgi. Funktionen varetages desuden i et teet samar-
bejde med padiatri med kompetence i neonatologi samt urologi og intern me-
dicin: gastroenterologi og hepatologi:

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

e Kirurgisk behandling ved arthrogryphosis (30):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

e Dysproportionale dveerge og hermed associerede kongenitte misdannelser:
Rigshospitalet, AUH Aalborg Sygehus (formaliseret samarbejde)

e  Kongenitte pseudartroser pa tibia (5):
Rigshospitalet, AUH Aalborg Sygehus

e  Muskeldystrofi/spinal muskelatrofi (30):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

e  Ortopadkirurgiske lidelser ved sjeldne handicap, i forbindelse med centerfunktion
for sjeeldne handicap i henhold til Sundhedsstyrelsens Redeggrelse vedrgrende
sjeeldne handicap, herunder osteogenesis imperfecta, ved behov for korrigerende
ortopaedkirurgiske indgreb (20) samt Marfan Syndrom, Neurofibromatosis Reck-
linghausen, Ehlers-Danlos Syndrom, Prader-Willi Syndrom og Apert Syndrom
(specielt handkirurgi):

Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus.

For handkirurgi ved Aperts Syndrom: Rigshospitalet
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e  Ortopadkirurgisk operation ved heemofili og andre blgdersygdomme, hvor der
kreeves praeoperativ forberedelse og postoperativ overvagning, herunder faktorbe-
handling (<100):

Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

e Behandling og opfalgning af plexus brachialis leesioner (obstetriske og traumati-
ske) (<50) - herunder fadselsskader, sekundzre indgreb pé fadselsskader, trauma-
tiske laesioner hos voksne samt sekundaere indgreb efter traumatiske leesioner hos
voksne. Varetages i et teet samarbejde mellem neurokirurgi og ortopadisk kirurgi.

Odense Universitetshospital (OK og NK)

Der skal sikres erfaringsopsamling ved registrering i database herunder en ar-
lig statusrapport.

Oto-rhino-laryngologi
Hgijt specialiserede funktioner:

e Congenit gregang/mellemgreatresi (2-5 pt.):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus (kun vurdering og hareapparatbehandling,
ikke kirurgi)

e  Operation for karsvulst i naesesvelget (juvenilt angiofibrom) (5-10 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital

e  Operation af medfagdt vaesentlig ossgs aflukning til nasesvalget (choanalatresi) (5-10

pt.):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

e Behandling af svare stenoser og malformationer i larynx og trachea (5-10 pt.). (I ud-
valgte tilfeelde vil enkelte patienter skulle behandles i et internationalt samarbejde):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

e Diagnostik og behandling af pulmonale arteriovengse malformationer PAVM (morbus
Osler). (20 pt.):
Odense Universitetshospital

e Laryngeale komplikationer ved Wegeners granulomatose (5 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

e Behandling af lymfangiomer (20 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

e Behandling af hemangiomer og vaskulare malformationer:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

e Kraniofaciale misdannelser:
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

Plastikkirurgi
Hait specialiserede funktioner:

e Hypospadi (160 pt.). Varetages ogsa i specialet urologi. Det ma lokalt aftales, i hvilket
speciale funktionen varetages:
Rigshospitalet (urologi), AUH Skejby (urologi)

e L&be-, gumme-, ganespalte (150 pt.):
Rigshospitalet

e Kraniofaciale misdannelser (15-25 pt.) Varetages i henhold til Sundhedsstyrelsens re-
deggrelse ’Sjeeldne handicap — den fremtidige tilretteleeggelse af indsatsen i sygehus-
veesenet’ fra 2001:

Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus (neurokirurgi og odontologi)

e Svere gredeformiteter (20-25 pt.):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus (vurdering og evt. opfalgning)
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e  Stgrre medfgdte misdannelser, store posttraumatiske tilstande og udbredt can-
cer i orbitalregionen (40-50 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

e Kongenit gigantnavus (6-10 pt.):
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

Paediatri
Hait specialiserede funktioner:

e Neonatologi
0 Sveare misdannelse og sygdomme:

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aalborg
Sygehus (formaliseret samarbejde)

o Tilstande med behov for kirurgisk vurdering/behandling og alvorlige mis-
dannelser med behov for akut kirurgisk/invasiv behandling (i alt 250 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby

e  Pulmonologi
0 Cystisk fibrose mukoviskidose (450 pt.):

Rigshospitalet, AUH Skejby

0 Medfadte misdannelser i luftrar, bronkier, lunger (64 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby

o  Endokrinologi
0 Adrenogenitalt syndrom (27 pt.):

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

0 Hyperaldosteronisme og andre binyrelidelser (36 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

0 Turners syndrom, Klinefelters syndrom (61 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

o Forstyrrelser i &eggestokke (41 pt.) eller testiklers funktioner (11 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

o Misdannelser i e2ggestok, &ggeleder og livmoders ligamenter (4 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

o Funktionsforstyrrelse i flere endokrine Kirtler (2 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

0 Jget eller nedsat funktion af hypofyse og Cushings syndrom (115 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

0 Hypo- og hyperparathyreodisme og andre sygdomme i biskjoldbruskkirt-
len (8 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

0 Androgen resistens syndrom, sygdom i endokrine Kirtler - anden (1 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

0 Endokrin sygdom uden specifikation (8 pt.):
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Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

o Svar juvenil diabetes mellitus (ca. 20 pt.):
Herlev Hospital, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

o Metaboliske lidelser fraset funktioner naevnt under sjeldne handicap
Stofskifteforstyrrelser, herunder
o Forstyrrelser i stofskiftet af aminosyrer og fedtsyrer ekskl. phenylketonuri
(55 pt.):
Rigshospitalet,

0 Phenylketonuri:
Kennedy Centret

o Forstyrrelser i stofskiftet af lipoprotein og andre lipidemier ( 8 pt.), samt
sfingolipid og lipidaflejringsforstyrrelser (37 pt.):
Rigshospitalet, AUH Skejby

o Forstyrrelser i stofskiftet af glukosaminoglykan (28 pt.), glykoprotein (8
pt.), purin og pyrimidinstofskiftet (78 pt.), porfyrin- og bilirubin (2 pt.):
Rigshospitalet

o Forstyrrelser i mineralstofskiftet (39 pt.), amyloidose:
Rigshospitalet, AUH Skejby

o Forstyrrelser i kulhydratstofskiftet - andre (43 pt.) samt andre stofskiftefor-
styrrelser (25 pt.):
Rigshospitalet

e  Gastroenterologi
o Svere tilfelde af medfadte misdannelser i mavetarmkanalen med behov

for kirurgi (338 pt.) — herunder medfadte misdannelser i gvre fordgjelses-
organer, galdeblare, galdegange og lever samt medfadt mangel pa eller
forsnaevring af tyndtarm eller tyktarm:

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital

e Hematologi/onkologi
0 Thalasamia major, aplastisk anzemi og angemier ved kroniske sygdomme
(61 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

Pa grund af det store antal godkendte matrikler skal der vere falles
kliniske retningslinjer og fokus pa at volumen/ speciallzege/ ar skal op-
retholdes.

o Mangel pa hvide blodlegemer og funktionsforstyrrelser i neutrofile hvide
blodlegemer, andre forstyrrelser i hvide blodlegemer, sygdomme i milt og
Langerhans histiocytose (i alt 29 pt.):

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

P4 grund af det store antal godkendte matrikler skal der vere falles
kliniske

retningslinjer og fokus pa at volumen/ specialleege/ ar skal opretholdes.

0 Hemofili:
Rigshospitalet, AUH Skejby

e Kardiologi
0 Medfadte misdannelser i hjerte, store arterier, store vener, perifere kar

samt andre kredslgbsorganer:
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Rigshospitalet, Odense Universitetshospital (formaliseret samarbejde),
AUH Skejby

e Nefrologi
0 Tubulzre lidelser og skrumpenyre (11 pt.):

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby

0 Tubulointerstitielle lidelser (11 pt.):
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby

e  Neuropadiatri
o Sjeldne neurologiske sygdomme, herunder arvelig ataksi og paraplegi (12

pt.), spinal muskelatrofi og besleegtede syndromer (35 pt.), dystoni (32 pt.),
andre degenerative sygdomme i nervesystemet (7 pt.), arvelig og idiopatisk
sygdom i perifere nerver og forskellige polyneuropatier (i alt 49 pt.), dis-
semineret sclerose og akut transversel myelitis:

Rigshospitalet, AUH Skejby,

0 Neuromuskuleare/primare muskelsygdomme (114 pt.) herunder progredie-
rende sygdom fx dystrofia musculorum progressiva, dystrofia musculorum
congenita, myopathia congenita og mitokondrie myopathia. Kan evt. vare-
tages i et formaliseret samarbejde med regionsfunktionsniveau. Samarbej-
det skal godkendes af Sundhedsstyrelsen:

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby, AUH Aal-
borg Sygehus (formaliseret samarbejde)

e Reumatologi
0 Bindeveaevsygdomme: Polyarteritis nodosa og beslaegtede sygdomme (43

pt.) "andre” nekrotiserende vaskuliter (16 pt.), systemisk lupus erythema-
tosus (SLE) (15 pt.), dermatopolymyositis (14 pt.), sklerodermi (10 pt.),
andre generaliserede bindeveaevssygdomme (268 pt.), lokaliseret lupus
erythematosus og andre lokaliserede bindevavssygdomme (13 pt.), mu-
skelbetendelse og forkalkning og forbening af muskel (10 pt.), anden syg-
dom i arterier og arterioler:
Rigshospitalet, AUH Skejby

o Juvenil idiopatisk arthritis med komplikationer, leddegigt: seropositiv led-
degigt (23 pt.), psoriatisk ledsygdom og ledsygdom ved tarmlidelse (9 pt.),
leddegigt hos barn ved anden sygdom (8 pt.), spondylitis ankylopoietica
(Bechterew) og andre spondyliter (29 pt.):

Rigshospitalet, AUH Skejby

e Allergologi
0 Sjeeldne komplekse allergiske sygdomme i samarbejde med dermatovene-

rologi og intern medicin: lungesygdomme. Heriditert angiogdem i samar-

bejde med dermato-venerologi:
Herlev Hospital, Odense Universitetshospital, AUH Skejby

e  Sjeeldne handicap
o Neurofibromatosis Recklinghausen:

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital (formaliseret samarbejde),
AUH Skejby

o Galaktosemi:
Rigshospitalet

0 Spielmeyer-Vogt og andre neurale ceroid-lipofuscinoser:
AUH Skejby

0 Osteogenesis imperfecta:
Rigshospitalet, AUH Skejby

0 Marfan Syndrom;
Rigshospitalet, AUH Skejby
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o Prader Willi Syndrom:
Rigshospitalet, AUH Skejby

0 Ehlers-Danloss Syndrom:
Rigshospitalet, AUH Skejby

o Kraniofaciale misdannelser herunder Apert Syndrom:
Rigshospitalet, AUH Skejby

0 Wilsons Syndrom i samarbejde med intern medicin: gastroenterologi og
hepatologi:
AUH Skejby

0 Blereekstrofi i samarbejde med urologi:
Rigshospitalet, AUH Skejby

o0 Myelomeningocele:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby

Tand-, mund- og kabe
Hgit specialiserede funktioner:

o Serlige tilfeelde af ekstrem vaekstbetinget keebeanomali (41 pt. arligt)
Diagnostik og kombineret ortodontisk-kirurgisk behandling af sarlige tilfelde af
ekstrem vakstbetinget keebeanomali som er afgranset af en kombination af akti-
onsdiagnoser, bidiagnoser og procedurekoder som angivet i specialerapportens bi-
lag. 4. Radgivning i forbindelse med tidlig interceptiv behandling af denne gruppe:
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus
e Kraniofaciale misdannelser/syndromer (23 pt. arligt)
Patienter med kraniofaciale misdannelser/ syndromer diagnosticeres og behand-
les i henhold til Sundhedsstyrelsens redegarelse om: Sjaldne handicap - Den
fremtidige tilretteleggelse af indsatsen i sygehusvasenet, 2001. Diagnostik og
behandling af veekstforstyrrelser med kombinerede misdannelser af kaeber, an-
sigt og kranie varetages i et kranio-facialt team med relevante laeegelige specialer
(peediatri, klinisk genetik, neurokirurgi, plastikkirurgi, oto-rhino-laryngologi,
kabekirurgi og ortodonti). Kirurgisk behandling forudseetter en tveerfaglig ki-
rurgisk teamfunktion bestaende af neurokirurger, tand-, mund- og keebekirurger,
plastikkirurger, gjenkirurger og gre-, ngese og halskirurger

Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

o  Labe-kabe-ganespalte korrektion (58 pt. arligt)
Sekundaer ganespaltebehandling foregar i et tvaerfagligt samarbejde mellem de
tand-, mund- og keebekirurgiske afdelinger ved Rigshospitalet og Arhus Sy-
gehus og Ganespalteafdelinger ved taleinstitutterne i Kgbenhavn og Arhus.
De kebekirurgiske operationer omfatter frilegning af teender, knogletrans-
plantation til rekonstruktion af spaltedefekt i keeben, slimhindeplastik/ -
transplantation, ortodontisk Kirurgi, distraktionsbehandling og implantatbe-
handling. Tandreguleringen foregar i regi af taleinstituttet.
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

e Kronisk juvenil reumatoid arthritis (< 16 &r) (24 pt. arligt)
Diagnostik foregar i et samarbejde mellem reumatologi, peediatri, tand-,
mund- og kabekirurgiske afdelinger ved Rigshospitalet og Arhus Sygehus og
tandlageskolerne. Ved veekstforstyrrelser i keeberne foregar den kaebekirurgi-
ske behandling i samarbejde med tandlaegeskolerne og reumatologi
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus

o Hamofilipatienter (8 pt. arligt)
Alle former for tand-, mund- og kaebekirurgisk behandling udfgres i samar-
bejde med Center for Heemofili og Trombose ved Rigshospitalet og Arhus
Universitetshospital:
Rigshospitalet, AUH Arhus Sygehus
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Thoraxkirurgi
Hagijt specialiserede funktioner:

e Medfgdte hjertesygdomme
Varetages i et teet samarbejde med intern medicin: kardiologi og ved behandling af
bgrn padiatri

0 Barn (500 pt.):
Rigshospitalet, AUH Skejby

e Marfan og Ehlers-Danlos Syndrom (30 pt.)
Varetages i teet samarbejde med de to centre for sjeldne handicaps og intern medicin:
kardiologi:
Rigshospitalet, AUH Skejby
Urologi
Hgit specialiserede funktioner:

e Medfgdte misdannelser og tumorer (samlet 350 pt., heraf 130 pt.<2
ar):
0 Hypospadi
0 Blareekstrofi
o Svare malformationer i tractus genitalis, herunder epispadi og urogenital
sinus
o Urologiske problemer i forbindelse med myelomeningocele
0 Medfgdte misdannelser i gvre og nedre urinveje
o Neonatal og praenatal urologi i gvrigt
o Bilateral abdominal testisretention
o Intersex tilstande
0 Wilms tumor
Rigshospitalet, AUH Skejby

o Laparoskopiske indgreb ved retentio testes - bilateral abdominal testisretention
Rigshospitalet, AUH Skejby

Diagnostisk radiologi
Hait specialiserede funktioner:

e Embolisering af sjeldne og/ eller avancerede AV-malformationer, fistler og angioma-
tgse tumorer:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

Embolisering af pulmonale AV-malformationer og fistler. Behandling af pulmonale AV-
misdannelser ved Mb.Osler skal ske i samarbejde med den tilsvarende hgjt specialiserede
funktion i oto-rhinolaryngologi:
Rigshospitalet (intern medicin: kardiologi), Odense Universitetshospital, AUH Skejby Sy-
gehus (intern medicin: kardiologi)
e  Skeletdystrofier:
Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Arhus Sygehus

e  Sjeldne padiatriske CNS-sygdomme:
Rigshospitalet, AUH Skejby

e Kongenitte hjertemisdannelser, nyresygdomme samt syndromer og
dysplasier:

Rigshospitalet, Odense Universitetshospital, AUH Skejby

e  Cystisk fibrose:
Rigshospitalet, AUH Skejby

Karkirurgi
Hait specialiserede funktioner:
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e Vurdering og behandling af arteriovengse malformationer (10 pt.). Varetages i
teet samarbejde med diagnostisk radiologi:
e Rigshospitalet, AUH Skejby
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16.5 Bilag IV Kommunernes ansvar og tilbud til borgere med sjeeldne
tilstande

Pa det almene omrade har kommunerne ansvar for fglgende indsatser, hvor der
kan vere behov for, at kommunens medarbejdere samarbejder med specialister,
der har sarlig viden om sjaldne diagnoser:

« Sundhedspleje, og andre sundhedsydelser til barn og unge

» Tandpleje

« Dagpasning, herunder dagpleje, vuggestuer og bgrnehaver

« Skoler

» Ungdomserhvervsuddannelser

» Arbejdsmarkedsindsatser

» Forebyggelse og sundhedsfremme

Kommunerne har fglgende ansvarsomrader i forhold til bgrn, unge og voksne
med serlige behov, som kan veere relevante for personer med sjaldne diagno-
ser, i det omfang, personen har en funktionsnedseettelse som fglge af sin diag-
nose, som der ikke alene kan kompenseres for via medicinsk behandling i
sundhedsveesenet:

« Barn og unge:

« Familievejledning til foreldre med nydiagnosticerede bgrn

« Radgivning og vejledning

o Hjalpemidler

» Treening og genoptraening

» Hjemmetraning

» Hjemmesygepleje

» Specialiserede dagtilbud

« Merudgiftsydelse til familier med handicappede bgrn

» Tabt arbejdsfortjeneste til foreeldre med handicappede barn

» Aflastning

« Familiepleje

« Dagninstitutioner

» Specialundervisning

« Radgivning, vejledning og specialundervisning til barn og unge med
kommunikationsvanskeligheder, fx pga. af funktionsnedsattelse inden-
for tale/stemme-, hgre- og laesestaveomraderne

» Ungdomsuddannelse for unge med serlige behov

« Patientrettet forebyggelse

« Voksne:
« Radgivning og vejledning
» Hjalpemidler
« Treening og genoptraening
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» Personlig og praktisk hjalp

» Aflastning

» Hjemmesygepleje

» Socialpadagogisk bistand

» Personlig assistance (efter forskellige regelszt)

» Merudgiftsydelse

« Dagagntilbud (botilbud og andre tilsvarende boliger)

» Specialundervisning

« Radgivning, vejledning og specialundervisning til voksne med kommu-
nikationsvanskeligheder, fx pga. af funktionsnedsattelse indenfor ta-
le/stemme-, hgre- og hjerneskadeomraderne

» Patientrettet forebyggelse

« Stotte pa arbejdsmarkedet (fleksjob, job med lgntilskud, indretning af
arbejdspladsen)

» Beskyttet beskeftigelse

» Aktivitets- og samveerstilbud

» Misbrugsbehandling

» Kirisecentre og forsorgshjem
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16.7 Bilag V Afrapportering fra undergruppen vedr. diagnosebeskrivel-
ser

| forbindelse med Sundhedsstyrelsens arbejdsgruppe for national strategi for sjeeld-
ne sygdomme, har en undergruppe arbejdet med diagnosebeskrivelser for sjeldne
sygdomme. Undergruppen bestod af

e Formand Birthe Byskov Holm, Sjeldne Diagnoser
e Overlaege Stense Farholt, Center for Sjeeldne Sygdomme AUH
e Overlaege Susanne Kjergaard, Klinisk Genetisk Afdeling RH

o Faglig leder Lisa Riiser, Socialstyrelsen / Kontorchef Randi Lykou, Social-
styrelsen

o Sekreteer Lene Jensen, Sjeldne Diagnoser

| dette bilag praesenteres undergruppens arbejde, der ligger til grund for kapitel 5
med tilhgrende anbefalinger.

Baggrund

Gennem de seneste mange ar har diagnosebeskrivelser udarbejdet af Center for
Sma Handicapgrupper (CSH) udgjort grundstammen for dansksproget information
om sjaldne sygdomme og handicap til leeg- og fagfolk. CSH blev etableret i 1990 i
krydsfeltet mellem det sundhedsfaglige og det socialfaglige omrade. CSH blev med
udgangen af 2010 fusioneret ind i Socialstyrelsen, der siden da har haft ansvaret for
beskrivelserne. Imidlertid kan Socialstyrelsen ikke varetage arbejdet med diagno-
sebeskrivelserne og undergruppen har haft til opgave at vurdere beskrivelsernes re-
levans og at afsgge andre muligheder for drift og udvikling.

Indhold og anvendelse

Pa nuvaerende tidspunkt findes 423 diagnosebeskrivelser af sjeeldne syndromdiag-
noser, definerede sygdomme, enkeltorgansygdomme og symptomdiagnoser, se
http://www.socialstyrelsen.dk/handicap/sjaeldnehandicap/beskrivelser-af-diagnoser

Malgruppen for diagnosebeskrivelserne er borgere med sjeldne sygdomme (patien-
ter og pargrende) samt de fagfolk, der mader sjeeldne borgere i deres professionelle
virke.

Der er ikke lavet egentlig statistik over anvendelsen af diagnosebeskrivelserne
gennem de senere ar. Tidligere tal (2009-2010) viser i stgrrelsesorden 130.000
unikke &rlige besag pa beskrivelsessiderne. Det anslés®, at mere end halvdelen af
disse besgg er foretaget af fagpersoner, som benytter beskrivelserne som et veesent-
ligt underlag i sagsbehandling og radgivning. Det er iser fagpersoner pa socialom-
radet i kommuner, regioner, Socialministeriet, specialinstitutioner og bosteder, der
er tale om. Andre faglige brugere er fra andre sektorer, fx sundheds-, uddannelses-
og arbejdsmarkedssektoren.

%2 Af VIHS
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Hver beskrivelse indeholder grundlaeggende biologisk og medicinsk information —
herunder de vigtigste symptomer, oplysning om eventuelle behandlingsmuligheder
og ansléaet hyppighed. En del beskrivelser indeholder desuden oplysninger om so-
cialfaglige og andre emner.

Omkring de socialfaglige emner, sa er det sggt vurderet, hvilke sociale tiltag der
kan komme pa tale ved en given diagnose. Men da symptomerne ved en sjelden
sygdom kan manifestere sig meget forskelligt vil de sociale tiltag i praksis tage ud-
gangspunkt i en individuel vurdering, som foretages af kommunen pa baggrund af
eksempelvis en leegelig udredning. Der henvises ikke til konkrete love og paragraf-
fer, men der er links til andre, som sidder inde med information pa omradet. Der-
udover indeholder alle beskrivelser, sa vidt som det er muligt:

o Links til yderligere viden pa enten dansk, svensk, norsk eller engelsk.
e Oplysninger om hvor man kan fa mere leegefaglig viden om diagnosen.

o Kontaktmuligheder. Dvs. link til forening eller - hvis der ingen forening
findes - link til en ordning kaldet Sjeeldne-netveerket, hvorigennem der er
mulighed for at komme i kontakt med ligestillede.

Det fremgar af den enkelte beskrivelse, hvordan den er lavet. Nogle er skrevet af
leeger, mens andre er udarbejdet af CSH eller Socialstyrelsen pa grundlag af de an-
givne kilder og er herefter leegefagligt kvalitetssikret.

Status

Undergruppen har gennemgaet diagnosebeskrivelserne for at vurdere kvaliteten og
for at udvikle anbefalinger om diagnosebeskrivelsernes fremtid.

Det har vist sig, at diagnosebeskrivelserne har en darligere kvalitet end hidtil anta-
get. Ud af de 423 diagnosebeskrivelser rummer kun ca. halvdelen en egentlig, le-
gefagligt kvalitetssikret beskrivelse. Heraf er der godt halvdelen (91) beskrivelser
udgivet/senest opdateret far 2008, mens resten (120) er udgivet/senest opdateret i
arene 2009-2012. hertil kommer, at der er store forskelle i indhold og form beskri-
velserne imellem. Ikke alle beskrivelser synes at hgre hjemme i en sjelden sam-
menhang. Der er derfor brug for, at der opstilles kriterier for hvilke diagnosebe-
skrivelser, der er behov for og hvilke krav, der skal stilles til indhold.

At kvaliteten ikke er ensartet og opdateringen ikke er sikret er problematisk, idet
diagnosebeskrivelserne som sagt udger grundstammen i den dansksprogede infor-
mation om sjeeldne sygdomme — bade for sjaeldne patienter og deres pargrende og
for fagfolk udenfor de hgjt specialiserede sundhedsfaglige miljger.

Undergruppen konkluderer, at let tilgeengelige/valide beskrivelser af sjaeldne syg-
domme vurderes at vaere et vigtigt redskab for patienter med sjeeldne sygdomme,
for pararende, og for fagfolk fra bade social- og sundhedsvaesenet samt uddannel-
sessektoren. Det er vaesentligt, at beskrivelserne bade indeholder sundhedsfaglig og
anden information, da bade borgere og fagfolk har behov for en bred pallette af in-
formation pa tvers af sektorer.

De nuveerende diagnosebeskrivelser kan ogsa i fremtiden spille hovedrollen i denne
forbindelse, men det kraever, at beskrivelserne gennemgas, kvalitetssikres og for-
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ankres i en organisation, der bade kan vedligeholde, opdatere og udvikle beskrivel-
serne efter de nuvaerende principper om information pa tveers af sektorer.

Fremtid — diagnosebeskrivelsernes indhold og organisation

Undergruppen vurderer, at der fortsat er brug for diagnosebeskrivelser, der bade
indeholder sundhedsfaglige og andre informationer til brug for bade sjeeldne pati-
enter/pargrende og fagfolk. De eksisterende beskrivelser skal gennemgas, idet bade
kvalitet og relevans skal vurderes. Og der bar i forleengelse af den nationale strategi
fastleegges kriterier, der kan afgare, om en given sygdom kan betegnes som sjelden
og dermed komme i betragtning til at fa udarbejdet en opdateret diagnosebeskrivel-
se.

Undergruppen vurderer videre, at en forankring af diagnosebeskrivelserne i Lage-
handbogen/Patienthandbogen pa www.sundhed.dk kan vare en hensigtsmaessig
mulighed. Her er et sundhedsfagligt miljg med mulighed for input af socialfaglig
art og anden information, ligesom der er etableret kvalitetssikringsprocedurer. Bag
sundhed.dk star Danske Regioner, Ministeriet for Sundhed og Forebyggelse og KL.

| Leegehandbogen er samlet et stort antal medicinske beskrivelser af diagnoser.
Der er en selvstendig indgang, der hedder ”Sjeldne tilstande”**. Her er oplistet 57
diagnoser. Heraf er 16 ogsa at finde hos Socialstyrelsen i leegefaglig, kvalitetssikret
udgave. Ud af de 57 diagnoser er der 18, som ikke er ledsaget af en beskrivelse,
men hvor der linkes til Socialstyrelsen. Yderligere 5 af de 57 har ingen beskrivelse
i Leegehandbogen, men der linkes til andre beskrivelser (ikke-Socialstyrelsen).

Der findes dog ogsa en reekke andre sjeldne sygdomme i Lagehandbogen end
dem, der er listet under indgangen Sjaldne tilstande” — f.eks. er Ehlers-Danlos
syndrom og Marfan syndrom at finde andetsteds.

Indholdet i de medicinske beskrivelser er fortrinsvis af leegefaglig karakter, supple-
ret med links til patientinformation og andre informationskilder, bl.a. Patienthand-
bogen, jf. nedenfor.

De medicinske beskrivelser i Leegehandbogen udarbejdes og kvalitetssikres af en
fagredakter, en almen mediciner m.fl. Alle informationer opdateres med en fre-
kvens pa ca. 2% ar.

| Patienthandbogen er der ikke en selvstendig indgang til sjeeldne tilstande — der
er nogle helt andre indgangskategorier. Der er dog en sggemekanisme, sa man kan
na frem til en navngiven diagnose uden at vide hvilken kategori, den er placeret i. |
Patienthandbogen er der under hver enkelt diagnose en patientorienteret artikel om
en given diagnose eller tilstand, indeholdende en kort, let tilgaengelig medicinsk
beskrivelse samt socialmedicinske oplysninger og links.

Hvis diagnosebeskrivelserne fremover evt. forankres i Laegehandbogen / patient-
handbogen, opfordrer undergruppen til, at

e Der etableres en fagredakter for omradet sjeeldne sygdomme.

* https://www.sundhed.dk/sundhedsfaglig/laegehaandbogen/sjaeldne-tilstande/ pr. september 2013
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e Der nedsattes en fglgegruppe, hvor prioriteringer af nye beskrivelser og
konkrete diskussioner om indhold i bade Laegehandbogen og Patienthand-
bogen kan finde sted. Faglgegruppen skal have reprasentation af fagfolk fra
bade sundheds- og socialomradet samt af Sjeeldne Diagnoser. Falgegrup-
pen vil vere radgivende.

e Der etableres en selvsteendig indgang i Laeegehandbogen til ”Sjeldne til-
stande”. De sjaeldne diagnoser, der er at finde andre steder i Laegehandbo-
gen, bar ogsa listes her.

e Der om muligt etableres en selvsteendig indgang i Patienthandbogen til
"Sjeeldne tilstande”. Alternativt skal det ved sggning pa diagnosenavn sta
klart, hvor man finder de enkelte sjeldne diagnoser i Patienthandbogen.

e Alle sjzldne tilstande, der er at finde i Leegehandbogen, ber i udgangs-
punktet have en korresponderende artikel i patienthandbogen - som mini-
mum med et link til Leegehandbogen og andre links til eksterne (socialfag-
lige) kilder.

e Fagredaktgren skal veere sarlig opmarksom pa at sikre, at formidlingen er
til at forsta for patienter, leegfolk og ikke sundhedsfaglige fagfolk, nar der
ikke findes anden dansksproget information om en given sygdom.

Undergruppen finder endvidere, at det i et samarbejde mellem relevante aktarer vil
veere behov for at der afklares en reekke forhold:

o Initiativpligt
0 Hvilke(n) aktar(er) er tovholder i processen?
e Ressourceafklaring/ambitionsniveau:

o0 | hvilken stand” skal diagnosebeskrivelserne overdrages fra Soci-
alstyrelsen til ny platform

0 Huvor skal ressourcerne til overdragelse komme fra?

0 Hvor store er de ressourcer, der skal anvendes i hhv. overdragel-
ses-, opstarts- og driftsfasen?

o Hvor skal ressourcer til opstart og drift komme fra?
e Tidsfrister

o Hvornar overdragelse kan pabegyndes?

o0 Hvornar kan en fagredakter veere ansat?

o Hvornar skal fglgegruppe vere nedsat?

Hvad er malsatningen i forhold til hvornar et givent antal diagnosebeskrivelser
skal veere klar pa sundhed.dk?
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16.8 Bilag VI EUCERDS anbefalinger vedr. nationale ekspertcentre for
sjeeldne sygdomme

EUCERD har fremsat nedenstaende 40 anbefalinger for hvad et nationalt ekspert-
center bar kunne:

Mission og anvendelsesomrade for ekspertcentre for sjeeldne sygdomme i med-
lemsstaterne

1.

10.

11.

12.

Ekspertcentre (CE) beskaftiger sig med sygdomme eller lidelser, der kree-
ver en sarlig indsats fordi diagnosticering er vanskelig, for at forebygge
komplikationer og/for at etablere behandlingstilbud.

Ekspertcentre er ekspertstrukturer for tilretteleeggelse og behandling af pa-
tienter, der lider af sjaldne sygdomme, i et defineret deekningsomrade, for-
trinsvis pa nationalt niveau, og hvis ngdvendigt pa internationalt niveau.

Overordnet deekkes med de samlede CE s i den enkelte medlemsstat alle
patienter, der lider af sjeeldne sygdomme, og deres behov, ogsa selv om de
ikke er i stand til at tiloyde en fuld vifte af tiloud pa samme ekspertniveau
for hver enkelt sjeelden sygdom.

Ekspertcentrene samler eller koordinerer, inden for det specialiserede sy-
gehusvaesen multidisciplinaere kompetencer/kvalifikationer med det formal
at opfylde specifikke laegelige, rehabiliteringsmaessige og palliative behov
for patienter med sjeeldne sygdomme.

Ekspertcentre bidrager til at etablere henvisningsvejledninger vedr. be-
handlingsmuligheder for det primare sundhedsvasen.

Ekspertcentre har forbindelser til specialiserede laboratorier og andre faci-
liteter.

Ekspertcentre samarbejder med patientforeninger med det formal at tage
hensyn til patienternes perspektiv.

Ekspertcentrene bidrager til at udarbejde retningslinjer for god praksis og
til formidlingen heraf.

Ekspertcentre star for uddannelse og treening af sundhedsfagligt personale
fra alle faggrupper, herunder eksperter uden for sundhedssektoren (f.eks.
skolelarere, koordinatorer inden for personlig pleje/hjemmepleje), hvor det
er muligt.

Ekspertcentre bidrager til og leverer tilgeengelig information, der er tilpas-
set patienters og deres familiers, sundheds- og socialfagligt personales seer-
lige behov, i samarbejde med patientforeninger (og med Orphanet)

Ekspertcentre reagerer pa behovene hos patienter fra forskellige kulturer
og etniske grupper (dvs. de skal have kultursensitivitet).

Ekspertcentre skal, inden for nationale/internationale etiske og retlige
rammer, sikre, at patienter, der lider af sjeeldne sygdomme, ikke forskels-
behandles eller stigmatiseres.
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13.

14.

15.

16.

Ekspertcentre bidrager til forskning, der skal skabe starre forstaelse for
sygdommen og optimere diagnose, pleje og behandling, herunder den kli-
niske evaluering af langtidsvirkningerne af nye behandlinger.

Omfanget af sygdomme, der er omfattet af det enkelte ekspertcenter, vil
variere afhangigt af landets starrelse og det nationale sundhedssystems
struktur.

Ekspertcentrene samarbejder med andre ekspertcentre pa nationalt og eu-
ropeeisk plan, safremt relevant.

Der opstilles og offentliggares et nationalt register over formelt udpegede
ekspertcentre, ogsa pa Orphanet-portalen.

Kriterier for udpegelse af ekspertcentre for sjeeldne sygdomme i medlemsstaterne

17.

18.

19.

20.

21.

22.
23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

Kapacitet til at udforme og overholde retningslinjer for god praksis i for-
bindelse med diagnostik og behandling.

Kvalitetsstyring skal veere pa plads for at sikre behandlingens kvalitet, her-
under vedr. nationale og europaiske retsforskrifter, og deltagelse i interne
og eksterne kvalitetsordninger, safremt relevant.

Kapacitet til at udarbejde forslag til indikatorer for kvalitet og fastsztte re-
sultatmal, ogsa for patienttilfredshed.

Et hgjt ekspert- og erfaringsniveau fx. dokumenteret gennem det arlige an-
tal henvisninger og "second opinions", peer- reviewed publikationer, antal
stillinger, undervisnings- og treeningsfaciliteter.

Relevant kapacitet til at tage sig af patienter, der lider af sjeeldne sygdom-
me, og give ekspertradgivning.

Bidrage til ny forskning.

Kapacitet til at deltage i indsamling at data til kliniske forsknings- og hel-
setjenesteforskning.

Kapacitet til at indga i kliniske forsgg, hvis relevant.

Demonstration af en multidiscipliner tilgang, hvis relevant under inddra-
gelse af legelige, psykologiske og sociale behov (f.eks. gennem et udvalg
for sjeeldne sygdomme).

Tilretteleeggelse af samarbejdsformer, der skal sikre kontinuitet i behand-
ling fra barndom, ungdom og til voksenalder, hvis relevant.

Tilretteleeggelse af samarbejdsformer, der skal sikre kontinuitet i plejen
gennem alle sygdomsstadier.

Forbindelser til og samarbejde med andre ekspertcentre pa nationalt, euro-
paeisk og internationalt niveau.

Forbindelser til og samarbejde med patientforeninger, hvis sadanne eksi-
sterer.
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30.

31.

32.

Passende ordninger for henvisninger i de enkelte medlemsstater og om
ngdvendigt fra/til andre EU-medlemsstater.

Passende ordninger til forbedring af plejetilbud og navnlig til afkortning af
perioden frem til en diagnose.

Inddragelse af e-sundhedslagsninger (f.eks. feelles sagsstyringssystemer, ek-
spertsystemer for tele-ekspertise og delte sagsdatabaser).

Proces for udpegelse og evaluering af ekspertcentre for sjeeldne sygdomme i med-
lemsstaterne

33.

34.

35.

36.

37.

38.
39.

40.

Medlemsstaterne traeffer foranstaltninger vedrarende oprettelse, udpegelse,
og evaluering af ekspertcentre og letter adgang til disse centre.

Medlemsstaterne opretter en procedure, der skal definere og godkende ud-
pegelseskriterier og en gennemsigtig udpegelses- og evalueringsproces.

De udpegelseskriterier, der er defineret af medlemsstaterne, tilpasses de
sertraek, der kendetegner den sygdom eller gruppe af sygdomme, som ek-
spertcentret beskaftiger sig med.

Ekspertcentrene skal ikke ngdvendigvis opfylde alle de udpegelseskriterier,
der er defineret af medlemsstaten, for s& vidt en manglende opfyldelse af
disse kriterier ikke gar ud over kvaliteten, og ekspertcentrene har en fast-
lagt strategi for opfyldelsen af udpegelseskriterierne inden for en defineret
periode.

Udpegelsesprocessen pa medlemsstatsniveau sikrer, at de udpegede ek-
spertcentre har kapaciteten og ressourcerne til at opfylde udpegelsesfor-
pligtelserne.

Udpegelsen af et ekspertcenter er gyldig i en neermere defineret periode.

Ekspertcentret evalueres lgbende gennem en proces, der er indarbejdet i
udpegelsesprocessen pa medlemsstatsniveau.

Den udpegende myndighed pa medlemsstatsniveau kan traeffe beslutning
om at traekke udpegelsen af et ekspertcenter tilbage, safremt en eller flere
af de betingelser, der dannede grundlag for udpegelsen, ikke lzengere er op-
fyldt, eller safremt der ikke leengere er behov for at opretholde den nationa-
le service.

16.9 Bilag VII EUROPLANS liste over kerneindikatorer, som foreslas an-

vendt ved monitorering af alle EU- medlemslandes strategi for
sjeeldne sygdomme.

The following list of the Core indicators is proposed to all EU Member States so
as to monitor their National Plans or Strategies on Rare Diseases.

BACKGROUND INDICATORS (PREPARATION OF THE
PLAN/STRATEGY)
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Existence of regulations/laws, or equivalent official
national decisions that support the establishment and
development of a Rare Diseases (RD) plan

Existence of a RD advisory committee

Permanent and official patients’ representation in
plan development, monitoring and assessment

Adoption of the EU RD definition

CONTENT INDICATORS

INFORMATION

10.

Centres of Expertise

Existence of a national policy for establishing Centres of
Expertise on RD

Number of national and regional Centres of Expertise ad-
hering to the national policy

Participation of national or regional Centres of Expertise in
European Reference Networks

NP/NS support to the development of/participation in a
comprehensive national and/or regional RD information
system

Existence of Help lines for RD

KNOWLEDGE, CLASSIFICATION/DODING, REGISTRIES AND RESEARCH

11.

12.

13.

14.

15.

Existence of a national policy on rare disease clinical
practice guideline development and implementation

Type of classification/coding used by the health care sys-
tem

Existence of a national policy on registries or data collec-
tion on RD

Existence of RD research programmes and/or projects in
the country

Participation in European and international research initia-
tives
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THERAPIES

16. Number of Orphan Medical Products (OMPs) with a Eu-
ropean Union marketing authorisation and available in
the country (i.e. priced and reimbursed or directly sup-
plied by the national health system)

17. Existence of a governmental system for compassionate use
of medicinal products

SOCIAL SERVICIES

18. Existence of programmes to support the integration of RD
patients in their daily life

FINANCIAL SUPPORT INDICATORS (IMPLEMENTATION OF THE
PLAN/STRATEGY)

19. Existence of a policy/decision to ensure long-term sustain-
ability of the RD plan/strategy

20. Amount of public funds allocated to the RD plan/strategy
21. Specific public funds allocated for RD research

22. Public funds specifically allocated for RD research ac-
tions/projects per year since the plan started

http://www.eucerd.eu/wp-
content/uploads/2013/06/EUCERD Recommendations Indicators adopted.pdf
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