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® Birthe Byskov Holm, formand.

¢

Hvad er sjeeldne sygdomme og handicap?

En sygdom kaldes scedvanligvis sjcelden, ndr feerre end 1.000 mennesker i Danmark har den. Typisk er
sygdommen genetisk betinget og med et alvorligt og komplekst sygdomsbillede.Vi kender til 800 - 1.500
sjeeldne sygdomme i Danmark. 30.000 - 50.000 danskere har en sjcelden sygdom.

Se mere om sjeeldne sygdomme og handicap her:
sjaeldnediagnoser.dk/viden/sjaeldne-sygdomme



http://sjaeldnediagnoser.dk/viden/sjaeldne-sygdomme

En mellemstation

Forhabningerne til 2021 var store. Efter et corona-praeget 2020 skulle vi mades igen, den nationale
strategi for sjeeldne sygdomme skulle evalueres og vi skulle skaffe en driftsbevilling til vores Helpline.
2021 blev imidlertid en mellemstation for de gode intentioner. Corona-pandemien slap ikke sit greb.
Ulykkeligt for de mange, der blev alvorligt syge; belastende for systemerne; og svaert for os og andre
sarbare sygdomsgrupper, fordi fokus sa éntydigt var pa at afhjaelpe den alvorlige corona-situation.
Samarbejdet med myndighederne har vaeret godt og vi er Igbende blevet inddraget.

Selvom vaccinen var et stort lyspunkt, har udfordringerne vaeret mange. Vi har madt dem sa godt, vi
kunne. De virtuelle mgder var ogsa i 2021 et vilkar og det farste 'Nordic Summit for Rare Diseases’
blev gennemfgrt med stor succes og mange deltagere, men online. Online-mgderne er et redskab,
der er kommet for at blive som et supplement til anden mgdeaktivitet. | 2021 brugte vi de nye red-
skaber til at bidrage til sa mmenhaengskraften i hele Sjeeldne Diagnoser gennem 'Organisations-zoom’
om relevante emner.

Vores Helpline markede ogsa i 2021, at corona fyldte meget. Samtalerne var laengere og dybere.
Radgivere, bisiddere og navigatorer hjalp mere end 600 sjeeldne borgere videre. Gennem ekstra, corona-
relaterede midler fra Sundhedsministeriet/Danske Patienter fik vi ogsa mulighed for at tilbyde online
radgivning, sa der kunne opnas ejenkontakt, deles dokumenter mv. lkke mindst grupperadgivningerne
var effektfulde, men ressourcekraevende.

Ressourcer var i det hele taget pa dagsordenen i 2021. Alle bevillinger til Helpline, navigatorer og bi-
siddere stod til at udlgbe med udgangen af aret. Det lykkedes at finde finansiering til 2022 og at fa en
mindre bevilling frem til 2025 og tak til Sundhedsministeriet for det! Men det er ikke tilstraekkeligt. Vi
arbejder videre med at fremtidssikre hele Helpline, bl.a. inden for rammerne af den nationale strategi
for sjeeldne sygdomme. 2022 skulle gerne blive aret, hvor strategien omsider bliver evalueret og en
ny ramme om det danske sjeeldne-arbejde pa tvaers af sektorer lagt til rette.

2021 blev pa mange straek en mellemstation. Heldigvis var der ogsa meget, der lykkedes - nye repraesen-
tationer, bl.a. i Det Nationale Genom Center. Fokus pa Medicinradets arbejde mhp bedre behandling. Og
sa lykkedes det at fa afholdt et Sjaeldne-treef, hvor medlemmer af vores Sjaeldne-netvaerk kunne finde
sammen ved rent faktisk at mades og spejle sig i hinanden. Vi haber, at vi i 2022 kan fa mere blus
under kedlerne og komme et godt stykke videre frem. Der er brug for det.

Med venlig hilsen
Birthe Byskov Holm, formand



Sjeeldne Diagnoser som paraply og platform

Sjeldne Diagnoser er paraply for medlemsforeningerne og platform for alle sjceldne borgere.

Den vigtigste ressource for mennesker, der lever
med sjaeldne sygdom og handicap, er hinanden.
Der findes kun lidt viden om det sjzeldne liv og
derfor betyder erfaringsudveksling og hjeelp til
selvhjeelp endnu mere end for mange andre.
Sjaeldne Diagnoser er platform for mere end

50 sma foreninger, som pa frivillig basis laver
aktiviteter for deres medlemmer - patienter og pa-
rerende. Sjaeldne Diagnoser huser ogsa Sjeeldne-
netvaerket for dem, der ikke har en forening. Vi
arbejder pa tvaers af foreninger og diagnoser og
taler alle sjeeldne borgeres sag.

Selvom vi igen i 2021 har veeret udfordret af
corona-pandemien, er det lykkedes at fa afholdt
to repraesentantskabsmeder og en temadag for
foreningsrepraesentanter. Alle mgder afholdes
nu i en kombination af fremmeade og online
deltagelse. | 2021 har vi desuden introduceret
'Organisationszoom’, som et mgdeforum mellem

¢

Lees mere om Sjeeldne Diagnoser:
sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser

Se Sjeeldne Diagnosers medlemsforeninger:

sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/medlemsforeninger

forretningsudvalg, sekretariat og repraesentanter
for medlemsforeningerne. Fem mader blev det
til - bl.a. om vaccine-situationen, om generisk
forlgbsmodel for sjeeldne sygdomme samt om
foreningsnaere emner. Denne mgdeform tager
vimed os ind i fremtiden.

Sjeeldne Diagnosers har et forretningsudvalg
bestaende af frivillige fra ni forskellige medlems-
foreninger og et repraesentantskab, hvor alle med-
lemsforeninger har to repraesentanter. Sekretariat
har til huse i Handicaporganisationernes Hus i
Hgje Taastrup. Ved udgangen af 2020 var der 10
lennede medarbejdere i sekretariatet, svarende
til 5,5 arsveerk. Hertil kommer frivillige, der bade
bidrager pa kontoret som radgivere og som bi-
siddere og navigatorer i hele Danmark.

Finansieringen til Sjaeldne Diagnosers drift og
projekter kommer dels fra offentlige tilskud og



http://sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser 
http://sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/medlemsforeninger

® Sjeeldne Diagnosers forretningsudvalg bestar of frivillige fra ni forskellige medlemsforeninger - se mere
om forretningsudvaiget her: sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/forretningsudvalg.

dels fra private donationer gennem fonde og legater. Hertil kommer projektmidler nationalt og inter-
nationalt. | 2021 var indtaegterne pa 4,4 mio. kr. og udgifterne pa samme niveau. Tusinde tak for alle
bidrag og bevillinger - de hjaelper os i Sjaeldne Diagnoser til at hjaelpe bgrn og voksne med sjaeldne
sygdomme og deres pargrende. Ogsa tusinde tak til alle vores samarbejdspartnere.

Se Sjeeldne Diagnosers sponsorer og bidragydere i 2021:

sjaeldnediagnoser.dk/stoettemuligheder/tak-for-stoetten

Se Sjeeldne Diagnosers samarbejdspartnere:
sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/samarbejdspartnere



http://sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/forretningsudvalg
http://sjaeldnediagnoser.dk/stoettemuligheder/tak-for-stoetten 
http://sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/samarbejdspartnere 

Sjeeldne Diagnoser som taleror

Smd sygdomsgrupper bliver ofte overset, ndr der uddeles konkrete rettigheder og ny behandling.

Sjeeldne Diagnoser fungerer som talergr for alle sjaeldne borgere. Kendskabet til at leve med sjeelden
sygdom og handicap skal @ges, hvis ikke sjaeldne borgere skal ende pa sidstepladsen i kaplgbet om
opmarksomhed og ressourcer.

Sjeeldne Diagnoser har ogsa i 2021 veeret med i en raekke arbejds- og falgegrupper i bl.a. Socialstyrelsen
og Sundhedsstyrelsen. Vi deltager aktivt i arbejdet om den nationale strategi for sjeeldne sygdomme.
Bade gennem en falgegruppe i Sundhedsstyrelsen og ved helt konkret at bidrage til at gennemfare
strategiens anbefalinger. Vores Helpline er det bedste eksempel herpa. Den nationale strategi skulle
have veeret evalueret i 2021. Men evalueringen er forsinket, da Sundhedsstyrelsen har haft travlt med
corona-relaterede opgaver.

2021 har i hgj grad veeret praeget af, at bevillingerne til Helpline, bisiddere og navigatorer sluttede
med arets udgang. Gennem kontakter med en raekke folketingspolitikere og relevante ministerier
samt socialministeren og sundhedsministeren blev der skaffet midler til Helplines samlede drift i hele
2022. Det lykkedes ogsa at lande en helt ny bevilling 2022 - 2025. Desvaerre er den for lille. Det skal
a@ndres. For uden Helpline star sjeeldne borgere uden muligheder for malrettet radgivning, information
og stette. Det vil gge uligheden i sundhed og social statte for de sjeeldne.

Lige muligheder for sjeeldne borgere er et vigtigt princip for os i alle sammenhange. Det gaelder
ogsa foreningsdrift. Derfor var det en sejr, da det i 2021 lykkedes at fa vedtaget en loveendring, sa
ogsa sma, sjeldne foreninger fremover kan tilbyde deres bidragydere skattefradrag. Politikermader,

-

Se Sjeeldne Diagnosers repreesentationer:
jaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/repraesentationer



http://sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/repraesentationer

€€ At veere mor til Emil, har gjort
mig bevidst om at veerdscette de smd
ting i livet, som man normalt ellers
tager for givet. At fa lov til at over-
veere hans udvikling og veere med
pd den rejse, er en forngjelse. g9

- Hannin, mor til Emil

foretraede for folketingets skatteudvalg og teet kontakt til embedsvaerket forte til, at loven blev eendret
i december 2021.

Sjaeldne Diagnoser varetager repraesentationer for Danske Patienter i en raekke sammenhange.

1 2021 fik vi bl.a. repraesentationerne i tre specialistnetvaerk i Det National Genom Center omkring bade
sjeeldne barn og voksne, audiogenetik og neurogenetik. Ogsa arbejdet i og omkring Medicinradet har
haft vores store opmaerksomhed, hvor der i 2021 har bl.a. har vaeret fokus pa indfgrelse af nye metoder
i Medicinradets arbejde. Sjeldne Diagnosers eget netveerk pa dette omrade madtes to gange i lgbet ad
aret.

At veere talergr handler ogsa om synlighed. 1 2021 deltog vi i bl.a. Health- og Rehabmessen samt i
Leegedage - begge begivenheder, hvor ikke mindst fagfolk samles.




10

Videnshaver og vidensbank

Helpline hjcelper sjeeldne borgere og bidrager til Sjceldne Diagnosers opbygning af viden om det

at leve med sjeeldne sygdomme og handicap.

Sjaeldne Diagnosers Helpline tilbyder gratis og
fortrolig radgivning til alle mennesker, der lever
med sjeelden sygdom teet ind pa livet. Bade
omkring udfordringer i hverdagen og i familien
og omkring udfordringer pa jobbet, i skolen og
i samarbejdet med kommunen og sundheds-
vaesenet. Henvendelserne siger noget om hvor
udfordringerne er i det sjaeldne liv. Denne viden
formidles bl.a. gennem Helplines arsrapporter,
vores hjemmeside og sociale medier og vores
elektroniske nyhedsbrev.

Som et led i Sjeeldne Diagnosers samlede empower-
mentindsats, finansieret af Sundhedsministeriet,
fik vi 2021 ny hjemmeside. Da der ikke findes
anden samlet indgang til dansk, sjeeldne-relateret
viden, er det iszer vidensuniverset, der har faet en
opgradering. Pa siden er ogsa en raekke nyskabelser
som f.eks. skabeloner til patient CV, akutkort og
logbog over smerter.

¢

1 2021 udgav vi ogsa en ny pjece med informations-
materiale. | pjecen "Information til patienter og
parerende med sjaeldne sygdomme og handicap”
har vi samlet en raekke basisoplysninger om
sjeeldne sygdomme, om Sjaeldne Diagnosers til-
bud og om hvor man i gvrigt kan finde informa-
tion. Vi har desuden lavet en mappe, hvor man
kan samle de materialer, man modtager - det
bliver til en slags "Start-kit” for sjeeldne borgere.

Sjeeldne Diagnoser laegger stor vaegt pa at formidle
fortaellinger om at leve med sjeeldne sygdomme
og handicap. Bade for at give sjeeldne borgere
fortaellinger at spejle sig i. Og for at oplyse andre
om hvordan det er at leve som sjzelden. | 2021
kom ni nye sjeeldne-fortaellinger til i vores forteelle-
univers.

Sjeeldne Diagnosers Helpline er startet med hjcelp fra TrygFonden og herudover finansieret af
Sundhedsministeriet. TrygFonden har ogsd stattet bisidderkorpset.

Lees Helplines darsrapport:

sjaeldnediagnoser.dk/wp-content/uploads/2020/02/Helpline-aarsrapport-2020-2021-udkast-1.pdf



http://sjaeldnediagnoser.dk/wp-content/uploads/2020/02/Helpline-aarsrapport-2020-2021-udkast-1.pdf
http://trygfonden.dk
http://trygfonden.dk

Kig indenfor i Sjeeldne Diagnosers nye vidensunivers:
sjaeldnediagnoser.dk/viden

Se Sjeeldne Diagnosers nye informationspjece:
sjaeldnediagnoser.dk/wp-content/uploads/2020/02/Informationsfolder_2021-1.pdf

Find Sjceldne Diagnosers sjeeldne-forteellinger her: sjaeldnediagnoser.dk/viden/sjaeldnefortaellinger
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http://sjaeldnediagnoser.dk/national-strategi/ 
http://sjaeldnediagnoser.dk/viden
http://sjaeldnediagnoser.dk/wp-content/uploads/2020/02/Informationsfolder_2021-1.pdf
http://sjaeldnediagnoser.dk/viden/sjaeldnefortaellinger

Vi kan hjeelpe

Udover at tilbyde rdadgivning har Sjeldne Diagnosers Helpline en reekke tilbud til mennesker,
der lever med sjeelden sygdom teet inde pa livet.

1 2021 fyldte Helpline fem ar og radgiverne besvarede mere end 600 henvendelser omkring mere
end 200 forskellige diagnoser. Sammenlagt har der de seneste fem ar vaeret ca. 2.800 henvendelser
omkring mere end 500 forskellige diagnoser. Helpline er det eneste malrettede radgivningstilbud til
sjeeldne borgere.

Helplines radgiverteam bestar bade af lannede medarbejdere og frivillige kraefter, og de har bade er-
faringsbaseret viden og faglig viden, som de bruger pa at hjelpe sjeeldne borgere videre. Radgiverne
udger tilsammen et tvaerfagligt team, der er rustet til at radgive omkring mange forskellige emner og
problematikker.

1 2021 har Helplines almindelige radgivningsindsats veeret suppleret med online-radgivning, bade
individuelt og i grupper. Det var muligt pa grund af en tidsbegraenset corona-relateret bevilling fra
Sundhedsministeriet/Danske Patienter. Deltagerne har vaeret glade for indsatsen, men den kraever
mange ressourcer. Vi har |zert af forlabet og bringer dele af indsatsen med os videre i Helplines arbejde.

Helpline kan ogsa hjeelpe sjeldne borgere, der star i en sarbar situation ved at tilbyde dem enten en
saerlig sjeeldne-navigator eller sjaeldne-bisidder. En sjaeeldne-navigator kan hjeelpe med at skabe struk-
tur og overblik, mens en sjaldne-bisidder kan bista i forbindelse med et vigtigt magde. Alle Sjeeldne
Diagnosers frivillige navigatorer og bisiddere har erfaringsbaseret viden om at leve med sjeelden sygdom.

-

Alle Sjceldne Diagnosers tilbud er gratis at bruge:

Lees mere om Helpline: sjaeldnediagnoser.dk/helpline/hvordan-hjaelper-helpline
Lees mere om sjeeldne-navigatorer: sjaeldnediagnoser.dk/helpline/navigator

Lees mere om sjeeldne-bisiddere: sjaeldnediagnoser.dk/helpline/bisidder



http://sjaeldnediagnoser.dk/helpline/hvordan-hjaelper-helpline
http://sjaeldnediagnoser.dk/helpline/navigator
https://sjaeldnediagnoser.dk/helpline/bisidder/

® Helplines radgiverteam.

Vived fra den lgbende evaluering, at det gar en stor forskel. Som en modtager af et bisidderforlgb
har udtrykt det: ” Jeg fik god sparring og stotte, som betad jeg blev lyttet til i en sag, hvor jeg folte mig magteslos
og ikke taget alvorligt. Det havde en enormt positiv betydning for mit videre forlab.”

Vi passer godt pa de frivillige og der er brug for flere, der vil give en hand med - det har vi konkret
oplevet i 2021. Ellers ma vi enten forlange for meget af de frivillige eller sige nej til nogle af dem, der
har brug for hjeelp. Det er et indsatsomrade i 2022.




Sjeeldne-netveerket

| Sjeeldne Diagnosers 56 medlemsforeninger er ca. 200 forskellige diagnoser og medlemmerne har ofte
stor gavn af at mades. Men langt de fleste sjaeldne borgere har ikke en forening, hvor de kan mades.
Derfor huser Sjeeldne Diagnoser Sjeeldne-netvaerket for dem, der er sa sjaeldne, at der ikke findes en for-
ening omkring netop deres diagnose.

Sjeeldne-netvaerket havde i 2021 i alt 842 medlemmer, 265 ultra sjeeldne diagnoser. Det er en tilgang pa
36 ift. aret for. | alt 126 medlemmer af Sjeeldne-netvaerket er helt alene med deres diagnose i netvaerket.
| oktober 2021 blev der afholdt sjeeldne-traef for medlemmer af Sjeeldne Diagnosers Sjeeldne-netvaerk.
For mange med sjaeldne sygdomme og handicap er det et stort @nske at mgde andre i samme situation
som dem selv. P3 arets sjeeldne-traef blev der udvekslet erfaringer og dannet netveerksband pa kryds og
tveers.

| 2021 oprustede Sjeeldne Diagnoser pa den legefaglige front. Anne-Marie, som er speciallaege i
Klinisk Genetik, blev tilknyttet Sjeeldne-netvaerket som faglig konsulent. Anne-Marie arbejder til dagligt
som laege pd Afdeling for genetik pa Rigshospitalet og har en steerk faglighed og et godt netvaerk i den
klinisk genetiske verden.

® Deltagere i Sjeeldne-
treeffet 2021.

-

Lees mere om Sjeeldne-netveerket:

sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-netvaerket/om-sjaeldne-netvaerket



http://sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-netvaerket/om-sjaeldne-netvaerket

Sjeeldne over landegraenser

Nar sygdommen er sjeelden, er samarbejde over landegraenser sarligt vigtigt. 1 2021 blev der for forste
gang vedtaget en FN resolution om sjeeldne sygdomme og handicap. Pa europzeisk plan blev der gennem
EURORDIS lagt de farste traeedesten til en ny ‘Action Plan for Rare Diseases'. Sjeldne Diagnoser er aktivt
med i arbejdet.

Ogsa i Norden er der sjaeldne-samarbejde. | 2021 blev afholdt det ferste Nordic Rare Diseases Summit
nogensinde. Pa grund af corona-situationen blev det en virtuel begivenhed, hvor mere end 400 deltagere
i to eftermiddage beskaeftigede sig med vejen til korrekt diagnose, med empowerment og med sjaeldne
patienters adgang til innovativ behandling. Blandt deltagerne var repraesentanter for laegevidenskab,
forskning, patientforeninger, myndigheder og medicinalvirksomheder. Udkommet var bl.a. et ‘Nordic
Roadmap for Rare Diseases’ med det formal at fremme sjeeldne sygdomme pa den social- og sundheds-
politiske dagsorden i hele Norden.

® Nordic Summit for Rare
Diseases var organiseret
af TAKEDA med Sjeeldne
Diagnoser som med-veert.
Pd billedet ses Sjeldne
Diagnosers formand, Birthe
Holm (tv) sammen med
videnskabsjournalist Line Friis
Frederiksen, der var moderator
pd Summit,

Laes mere om Nordic Rare Disease Summit:
sjaeldnediagnoser.dk/summit

Lees mere om EURORDIS og det europceiske arbejde:
eurordis.org



http://sjaeldnediagnoser.dk/summit 
https://www.eurordis.org/
http://sjaeldne-dagen.sjaeldnediagnoser.dk/guldportraetter 

PROTEKTOR FOR SJZALDNE DIAGNOSER
H.K.H kronprinsesse Mary er protektor for
Sjeeldne Diagnoser. Som protektor for Sjceldne
Diagnoser bidrager Kronprinsesse Mary til at
skabe opmeerksomhed om de sjceldne sygdoms -
og handicapgrupper.

Kronprinsesse Mary har veeret protektor for
Sjeeldne Diagnoser siden 2005.

HVEM ER VI?

Sjeeldne Diagnoser er en frivillig organisation for
smd foreninger. Foreningernes medlemmer er
voksne og barn med sjeeldne sygdomme og handi-
cap samt deres pararende- sjceldne borgere. | 2021
havde Sjceldne Diagnoser 56 medlemsforeninger.
Sjeeldne Diagnoser huser ogsa Sjceldne-netveerket
for mennesker, der lever med sygdomme sa
sjeeldne, at der ikke findes en relevant forening.

Se mere om Sjceldne Diagnoser her:
sjaeldnediagnoser.dk

®e Sjxldne Diagnoser

Blekinge Boulevard 2
DK-2630 Taastrup
+4533140010
mail@sjaeldnediagnoser.dk
sjaeldnediagnoser.dk


http://sjaeldnediagnoser.dk
http://sjaeldnediagnoser.dk

