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Hvad er sjeeldne sygdomme og handicap?

En sygdom kaldes scedvanligvis sjeelden, 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
sjeceldne 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

Netveerk og viden

2022 var aret, hvor de fleste af os kunne mades igen. Corona-arene har dog lart os, at online-redska-
ber er nyttige redskaber. De giver sjaldne borgere mulighed for at overkomme geografisk distance
og sarlig sarbarhed.

Sjeeldne Diagnoser arbejder for at understgtte netvaerk. | 2022 etablerede vi et nyt netveerk for pa-
tientrepraesentanter, der deltager i European Reference Networks. Vi faciliteter ogsa et netveerk for
patientrepraesentanter med interesser i Medicinradets arbejde.

Netvaerksdannelse mellem sjeeldne borgere er pa alle mader helt central. Dels gennem Sjeeldne-
netvaerket for mennesker med diagnoser sa sjeldne, at der ikke findes en relevant forening for dem.
Dels gennem vores medlemsforeninger, hvor den erfaringsbaserede viden er et meget vigtigt ele-
ment - bade for den enkelte og familien og i forhold til at generere ny viden om at leve med sjzaeldne
sygdomme og handicap.

Manglende viden er sdledes et vilkar, nar sygdommen er sjaelden. Sjeldne Diagnoser har en vigtig
opgave i at veere videnshaver og -formidler pa sjeeldneomradet, sammen med vores medlemsfor-
eninger. Det er en forudsaetning for, at vi kan tale sjaeldne borgeres sag. Det har vi i 2022 gjort gen-
nem vores mange repraesentationer og pd meder med beslutningstagere, fagfolk og andre, som har
indflydelse pa hvordan livet med sjeelden sygdom og handicap kan hange sammen. Det er os - vores
frivillige og andre sjaldne borgere -, som ved hvor skoen trykker, som peger pa problemer der skal
lgses og pa muligheder, der bar forfelges. Ogsa Helpline bidrager med ny viden.

Sjeeldne Diagnoser er en veldrevet organisation. | 2022 har vi taget Frivilligradets principper for "Good
Governance” til os. En veldrevet organisation er et godt udgangspunkt for arbejdet, ogsa pa de indre
linjer. 1 2022 er vi bl.a. lykkedes med at gennemfare et skifte af faglig leder i vores Helpline og vi fik
ogsa rekrutteret et nyt hold af frivillige radgivere og bisiddere. Der er brug for hver og én til at hjeelpe
de mange sjaldne borgere, der har behov for hjzelp.

Pa de ydre linjer var et vaesentligt pejlemaerke i 2022, at den nationale strategi for sjeeldne sygdomme
blev sat under evaluering. Dermed etableres et formelt grundlag for vurdering af, hvad der skal ske
med de initiativer, som er taget indenfor strategiens rammer, herunder Sjeeldne Diagnosers Helpline.

Sa selvom statslige strategier kan lyde fjernt og bureaukratisk, er det faktisk noget, der kan pavirke
den enkelte sjaeldne borgers hverdag. Vi er klar til at fortsaette arbejdet.

Med venlig hilsen
Birthe Byskov Holm, formand


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

Sjeeldne Diagnoser som paraply og platform

Sjeldne Diagnoser er paraply for medlemsforeningerne og platform for alle sjeldne 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.

Sjeeldne Diagnoser er platform for mere end

50 sma foreninger, som pa frivillig basis laver
aktiviteter for deres medlemmer - patienter

og pargrende. Sjeldne Diagnoser huser ogsa
Sjaeldne-netveerket for dem, der ikke har en
relevant, diagnosespecifik forening. Vi arbejder
pa tvaers af foreninger og diagnoser og taler alle
sjeeldne borgeres sag. | alt er der ca. 450 forskel-
lige sjeeldne diagnoser repraesenteret i vores
foreninger og i Sjaeldne-netvaerket.

Forretningsudvalget medtes i 2022 seks gange
og repraesentantskabet to gange. Pa dagsorde-
nen er altid bade interessevaretagelse, viden, til-
bud til sjseldne borgere og driften af foreninger-
ne og af netvaerkene. Erfaringsudveksling og

¢

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

Se Sjeeldne Diagnosers medlemsforeninger:

sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/medlemsforeninger

opkvalificering star centralt i arbejdet. | 2022
satte vi bl.a. fokus pa "Good Governance”:
Frivilligradets anbefalinger til god ledelse af so-
ciale organisationer. Vi lever op til anbefalinger-
ne. Maske er god ledelse og administration ikke
det mest ophidsende at beskaeftige sig med som
frivillig organisation. Men en veldrevet organisa-
tion er det bedste udgangspunkt for at lgfte de
mange vigtige opgaver, vi har.

Som noget nyt kunne vi i 2022 uddele 50 legater
til veerdigt traengende sjeeldne borgere. Det ske-
te i et samarbejde med Hoffmann og Husmans
fond. Stor tak til fonden for tilliden.

Sjeeldne Diagnoser har et lille, lannet sekretariat,
der har til huse i Handicaporganisationernes
Hus i Hgje Taastrup. Ultimo 2022 var der otte
lennede medarbejdere, i alt fem arsvaerk. Hertil
kommer frivillige, der bade bidrager pa kontoret
som radgivere og som bisiddere og navigatorer i
hele Danmark.

® Sjeeldne Diagnosers forretningsudvalg bestar of frivillige fra ni forskellige medlemsforeninger - se mere

om forretningsudvaiget her: sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/forretningsudvalg.

Finansieringen til Sjaeldne Diagnosers drift og projekter kommer dels fra offentlige tilskud og dels fra
private donationer gennem fonde og legater. Hertil kommer offentlige og private projektmidler natio-
nalt og internationalt. | 2022 var indtaegterne pa 4,4 mio.kr. og udgifter p4 samme niveau.

Tusinde tak for alle bidrag og bevillinger - de hjaelper os i Sjaeldne Diagnoser til at hjaelpe bgrn og
voksne med sjeeldne sygdomme og deres paragrende. Ogsa tusinde tak til alle vores samarbejds-
partnere.

Se Sjeeldne Diagnosers sponsorer og bidragydere i 2022:

sjaeldnediagnoser.dk/stoettemuligheder/tak-for-stoetten

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

Se Sjeeldne Diagnosers “Good Governance”-skema her:
sjaeldnediagnoser.dk/wp-content/uploads/2020/02/Foelg-eller-forklar-pr-august-2022.pdf
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http://sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/samarbejdspartnere 
http://sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser 
http://sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/medlemsforeninger

Sjeeldne Diagnoser som taleror

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

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

Sjeeldne Diagnoser har ogsa i 2022 veeret med i en
raekke arbejds- og felgegrupper i bl.a. Socialstyrelsen
og Sundhedsstyrelsen. Frivillige fra forretningsud-
valget og medlemsforeningerne varetager ogsa en
raekke repraesentationer for Danske Patienter. | det
forgangne ar har vi bl.a. deltaget aktivt i flere specia-
listnetveerk i Det Nationale Genom Center og i flere
af Medicinradets fagudvalg. Dette arbejde er saer-
deles sjaeldne-relevant, fordi de sjaeldne diagnoser i
vidt omfang har et genetisk udgangspunkt, ligesom
der i disse ar kommer nye behandlinger til. Det er
kraevende at vaere med. Men det er vigtigt: det hand-
ler om at kvalificere arbejdet med de seerlige vinkler,
patienter og pargrende med sjaeldne sygdomme kan
byde ind med.

sj@ldne sygdomme
w+e

3 r g ashetalingue . gt

Vi deltager ogsa aktivt i arbejdet om den nationale strategi for sjeeldne sygdomme. Bade gennem en
folgegruppe i Sundhedsstyrelsen og ved helt konkret at bidrage til at gennemfgre strategiens anbefa-
linger. Vores Helpline er det bedste eksempel pa sidstnaevnte.

| 2022 blev evalueringen af den nationale strategi pabegyndt, den forventes afsluttet primo 2023.

Vi forventer, at evalueringen kan danne grundlag for en blivende bevilling til vores Helpline. Det er
afgerende. Netop pa sjeldne-omradet, hvor specialviden er sarlig vigtig, er midlertidige bevillinger
en ekstra stor udfordring. Stabilitet i opgavevaretagelsen er forudsaetningen for kvalitet. Og uden
Helpline vil sjeeldne borgere sta uden muligheder for malrettet rédgivning, information og stette. Det
vil gge uligheden i sundhed og sociale forhold for de sjeeldne.

¢

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



http://sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/repraesentationer
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Videnshaver og vidensbank

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

at leve med sjeeldne sygdomme og handicap.

Bade Sjaeldne Diagnoser og vores medlems-
foreninger ligger inde med vigtig viden og
erfaringer om at leve med sjeeldne sygdomme
og handicap. Hverdagens eksperter er saerligt
vigtige pa sjeeldne-omradet og vi deler meget
gerne ud af vores viden og erfaringer. Bade som
selvstaendig organisation og som aktive med-
lemmer af Danske Patienter.

| Sjeeldne Diagnoser laegger vi stor vaegt pa at
formidle forteellinger om at leve med sjeldne
sygdomme og handicap. Bade for at give sjeeld-
ne borgere forteellinger at spejle sig i. Og for at
oplyse andre om, hvordan det er at leve som
sjeelden. 1 2022 kom ni nye sjeaeldne-fortaellinger
til i vores forteelleunivers.

Vi formidler ogsa relevant viden indenfor sjeeld-

ne-omradet som nyheder pa vores hjemmeside.

Her deler vi viden om emner, som vi ved er

-

Lees Helplines drsrapport:

relevante for borgere bergrt af sjaelden sygdom.

Det er bl.a. viden om, hvor man kan sege efter
kontakt til andre med samme diagnose eller
hvor man kan sgge efter mere information. Vi
bidrager ogsa til udbredelsen af internationale
vidensdatabaser og -kilder ved at informere om
dem pa vores hjemmeside og sociale medier.

Ogsa Sjeeldne Diagnosers Helpline spiller en
vigtig rolle pa videns-fronten. | Helpline he-

rer radgiverne om de sjeeldnes udfordringer

i hverdagen, i familien, 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, pa sociale medier og i vores
nyhedsbrev.

sjaeldnediagnoser.dk/wp-content/uploads/2020/02/Helpline-aarsrapport-2021-2022-final-1.pd,|

Internationale undersegelser om sjaeldne sygdomme og handicap er ogsa et vigtigt bidrag til den
samlede vidensbank om sjaeldne sygdomme og handicap. | 2022 bidrog Sjaeldne Diagnoser til ind-
samling af danske besvarelser i Rare Barometer Voices, som den europaiske organisation EURORDIS
star bag. Der kom i alt 356 danske besvarelser til en undersggelse om den sjaeldne diagnostiske rejse.
Det er tilstraekkeligt til, at de danske deltageres viden og erfaringer kan omsaettes til konkrete tal og
fakta, som vi kan bruge i vores arbejde. Tak for hjaelpen til alle, der var med.

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

Find Sjceldne Diagnosers sjeeldne-fortcellinger her: sjaeldnediagnoser.dk/viden/sjaeldnefortaellinger
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http://sjaeldnediagnoser.dk/national-strategi/ 
http://sjaeldnediagnoser.dk/viden
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.

2022 var Helplines sjette ar. Gennem arene har Helpline besvaret godt 3.400 henvendelser omkring
mere end 560 forskellige diagnoser - 613 af henvendelserne blev besvaret i sjette arsperiode, hvor
der var i alt 1.241 kontakter mellem brugerne og Helplines radgivere.

Helplines radgiverteam bestar bade af lannede medarbejdere og frivillige kraefter. Teamet har bade
erfaringsbaseret viden og faglig viden, som radgiverne bruger pa at hjeelpe sjeeldne borgere videre.
Radgiverne udger tilsammen et tvaerfagligt team, der er rustet til at radgive omkring mange forskelli-
ge emner og problematikker.

1 2022 skiftede Helpline faglig leder og der blev ogsa skiftet ud i bade den Iennede og den frivillige
del af rddgiverteamet. Bade lgnnede og frivillige yder en stor indsats og det er naturligt med udskift-
ninger henad vejen. Skiftene er forlgbet fint og alle henvendelser er blevet besvaret pa vanligt hgjt
niveau. Dog har efterspargslen efter bisiddere vaeret stgrre, end vi kan imgdekomme. Det frivillige
bisidder-korps er normeret til at yde 40 bisidder-forlgb pr. ar; der har i 2022 veeret mere end 60
forespergsler efter at fa en bisidder med til et vigtigt mede. Derfor afholdt vi i efteraret 2022 et bisid-
derkursus, for at rekruttere nye bisiddere, sa vi kan hjeelpe flere, men vi har brug for endnu flere! Der
har ogsa veeret stor efterspargsel efter de frivillige sjaeldne-navigatorer, der kan hjzelpe med at skabe
struktur og overblik over en leengere periode.

-

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

® Helplines radgiverteam.

Alle Sjeeldne Diagnosers tilbud er malrettet sjeeldne borgere og er gratis at bruge. Helpline blev akkre-
diteret af RadgivningsDanmark i 2019 og der blev i 2022 segt genakkreditering samt nyakkreditering
af bisidderkorps og navigatorkorps.



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

Sjeeldne-netveerket

Sjeeldne Diagnosers 55 medlemsforeninger har ca. 12.500 medlemmer til sammen, som repraesenterer
ca. 200 forskellige diagnoser og medlemmerne har stor gavn af at mgdes. Men langt de fleste sjeeldne
borgere har ikke en forening til radighed. Derfor huser Sjeeldne Diagnoser Sjeeldne-netveerket for dem,
der er sa sjeeldne, at der ikke findes en forening omkring netop deres diagnose.

Sjeeldne-netvaerket havde i 2022 i alt 879 medlemmer med tilsammen i alt 280 ultra sjeeldne diagnoser.
Det er en fremgang pa netto 34 medlemmer ift. aret fer. | alt 142 medlemmer star alene med deres diag-
nose i netveerket.

| 2022 satte Sjeeldne Diagnoser fokus pa god administration, ogsa af Sjeeldne-netvaerket. Det er personfal-
somme oplysninger, som skal forvaltes efter gaeldende regler. Samtidig skal vi gere, hvad vi kan for at give
medlemmerne de bedste muligheder for at kontakte hinanden og med udsendelse af nye kontaktlister til
mere end 140 netveerk, kom vi et godt stykke vej.

| oktober 2022 afholdt vi sjeeldne-traef for medlemmerne af Sjeeldne-netvaerket. For mange med sjeeldne
sygdomme og handicap er det et stort gnske at mgde andre i samme situation som dem selv. Pa arets
sjaeldne-traef var der for farst gang fokus pa den diagnostiske rejse og genetik. Der blev ogsa udvekslet
erfaringer og dannet netvaerksband pa kryds og tvaers.
— ® Deltagere i Sjceldne-
troeffet 2022

Lees mere om Sjeeldne-netveerket:

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

Sjeeldne over landegraenser

Nar sygdommen er sjeelden, er samarbejde over lan-
degraenser sarligt vigtigt. Pa europaeisk plan blev der —~
gennem EURORDIS i 2021 lagt de ferste traedesten tilen &
ny ‘Action Plan for Rare Diseases'. Sjeeldne Diagnoser er
aktivt med i arbejdet. | 2022 stemte Danmarks sund-
hedsminister for, at en sadan plan skal nyde fremme. Vi g
fortsaetter det europaeiske arbejde, ogsa selvom 2022
blev aret, hvor EURORDIS " danske formand, Terkel
Andersen fra Danmarks Blgderforening, matte treede
tilbage af helbredsmaessige arsager. Terkels betydning R -
for det europaeiske sjeeldne-arbejde er monumental.  ® Terkel Andersen og Birthe Byskov Holm

Pa nordisk plan arbejder sjeeldne-paraplyer og overordnede netvaerk sammen i SBONN - Sjaeldne
BrugerOrganisationers Nordiske Netveerk. | 2022 var det Sjaeldne Diagnoser, der koordinerede arbejdet.
Det blev bl.a. til en workshop afholdt i Danmark/online, hvor sjeeldne patientrepraesentanter fra fem
nordiske lande madtes om bl.a. arbejdet i European Reference Networks, arbejdet med nationale planer
for sjeeldne sygdomme og meget mere. Workshoppen var finansieret af Nordens Velfaerds Center og de
deltagende organisationer selv. Sjeeldne Diagnoser deltager ogsa i Nordic Network for Rare Diseases, hvor
myndigheder, fagpersoner og patientrepraesentanter samarbejder.

® Deltagere til
SBONN workhop i
Kebenhavn 2022

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



http://sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-netvaerket/om-sjaeldne-netvaerket
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. | 2022
havde Sjceldne Diagnoser 55 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
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