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"Er det sa seerligt synd for de sjaeldne
patienter? Nej, det er det ikke. Men
det er synd og skam, at forholdene for
sjeldne patienter er markant ringere

end for de fleste andre patienter!

Torben Grgnnebaek
Direktor Formand

Lene Jensen

Brug for bedre forhold

Det er en ensom affaere at have en sjeelden
sygdom. Dels er der kun ganske f& andre, der har
den samme diagnose. Og dels er der som oftest
kun begraenset viden om sygdommen, 0gsa

hos lzegerne.

Langt de fleste sjeeldne diagnoser er genetisk
betingede og sdledes arvelige, og mange af de
sjeeldne patienter er barn. Sygdommene er ofte
meget alvorlige, og ofte er der ingen muligheder
for behandling. Derfor slar livet en kolbatte for
hele familien, nér der fades et barn med en

sjeelden sygdom, eller nar et ungt menneske eller

en voksen far konstateret en sadan.

Det er altid svaert, ndr sygdom rammer én selv
eller i familien, uanset om der er tale om en
sjeelden lidelse eller ej. Er det sa saerligt synd for
de sjeeldne patienter? Nej, det er det ikke. Men
det er synd og skam, at forholdene for sjeeldne
patienter er markant ringere end for de fleste
andre patienter. Der mangler forskning, der
mangler viden, og der mangler opmaerksomhed
omkring at give sjeeldne familier de rette
redskaber til at leve et veerdigt og
sammenhangende liv.

Derfor taler Sjeeldne Diagnoser sa hajrastet som
muligt de sjeeldnes sag. | 2008 afholdt vi en
opmeaerksomhedsdag, Sjeeldne-dagen, som
havde stor gennemslagskraft. Vi lgb politikerne
pa darene for at fremme en national
handlingsplan for sjzeldne sygdomme. Vi deltog
i det europaeiske samarbejde for at skabe bedre
rammer om forskning og udvikling af nye
behandlingsmetoder. Og vi udviklede vores
egne aktiviteter, sa sjaeldne familier kan fa nye
redskaber til mgdet med det sociale system,
ligesom vi skabte rum for erfaringsudveksling
0g meget andet.

Der er stadig meget at ggre. | 2009 vil vi blandt
andet saette fokus pa, hvordan sjeeldne familier
gennem uddannelse og information kan fa
bedre muligheder for at mestre deres eget liv.
Og vi fortseetter vores bestraebelser pa at saette
sjeldne sygdomme pd bdde den nationale

og den internationale dagsorden. Der er

pa alle méader brug for bedre forhold for
sjeeldne patienter.



En dag med sjeeldne i centrum

Den 29. februar ma siges at vaere en sjaelden dato. Derfor er den som skabt til at danne
rammen om en dag, der saetter fokus pa sjeeldne patienter og deres problemstillinger.
Den sidste dag i februar er da ogsa udrabt som international Sjeeldne-dag, der ogsa blev
kraftigt markeret i Danmark.

Sjeeldne patienter fra hele landet satte hinanden Sjeeldne-dagen tydeliggjorde det store faellesskab,
staevne den 29. februar 2008 i Kebenhavn. Her madtes der er blandt gruppen af mennesker med sjzeldne
de til blandt andet kongres, en march for de sjeeldne diagnoser. Og hvor synlige sm3, ellers oversete
og en prisoverraekkelse ved Kronprinsesse Mary. grupper kan blive, ndr de star sammen.

Der var oplaeg og livlig debat Deltagerne gik i feellesskab en Sjeeldne-marchen sluttede pa Kronprinsesse Mary overrakte
pa den velbesagte konference sjeeldne-march gennem byen Radhuspladsen, hvor en event den nystiftede pris Sjaeldne-prisen til
Et sjeeldent godt liv. for at skabe opmaerksomhed med storskaerm, musik, taler Terkel Andersen, formand for Dan-
Kongressen blev afholdt i om sagen - og samtidig ‘g4 og prisoverrakkelse tog over. marks Blederforening og Eurordis,
samarbejde med Center for penge hjem'til foreningerne. og Karin Persson, netop afgaet

som formand for Dansk Forening

Sma Handicapgrupper.
for Neurofibromatosis Recklinghausen.




Sjeeldne i mediernes sggelys

Sjeeldne-dagen gav genlyd i medier over hele landet. En lang raekke patienter med
sjeeldne diagnoser og eksperter inden for omradet stillede op til interview og satte fokus
pa de sjeeldne. Det kom der omkring 30 omtaler i landsdaekkende aviser og cirka samme
antal i lokalaviser ud af. Derudover blev det til flere indslag i tv og radio.
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Europas forenede sjeeldne

2008 blev et skelsaettende ar for sjeeldne
patienter i Europa. EU-kommissionen
kom nemlig med en meddelelse og en
reekke anbefalinger, der kan forbedre
forholdene vaesentligt for de sjeeldne,
hvis de fgres ud i livet i medlemslandene.
Sjeeldne Diagnoser har fulgt processen
taet og arbejder for en national
handlingsplan i Danmark.

Nar man har en sjeelden sygdom eller handicap, er der
langt mellem patienterne. Maske er der end ikke andre
i Danmark, der har samme diagnose. Derfor er der ogsa
langt mellem eksperter pd omradet. Og forskning for
ikke at sige behandlingsmuligheder og medicin. Det
giver derfor rigtig god mening at samarbejde pa tveers
af landegraenser for at sikre bedre viden om sjaeldne
sygdomme og bedre forhold for sjzeldne patienter.

Vigtig meddelelse

EU-kommissionen kom i november 2008 med en
meddelelse om sjeeldne sygdomme. Meddelelsen er et
vink med en meget stor vognstang om, at det er tid til
at tage sjeeldne-omrddet alvorligt.

Helt konkret peger EU-kommissionen blandt andet pa:

- at der ber indferes tveerfaglige nationale planer for
sjeeldne sygdomme

- atforskning bar fremmes

- atder ber gores en indsats for at inddrage patienter
og patientforeninger

- at det er ngdvendigt, at der afsaettes tilstraekkeligt
med ressourcer.

Der er 0gsa en raekke forslag omkring, hvordan der
kan gives bedre adgang til leegemidler for sjzeldne
sygdomme, omkring registre og databaser og omkring
adgang til sundhedsydelser af hgj kvalitet, bade
nationalt og internationalt.

Aktivt medspil

Sjeeldne Diagnoser anser meddelelsen fra EU-
kommissionen som et yderst vigtigt redskab, der kan
bane vejen for essentielle nationale handlingsplaner
pa omradet, ogsa i Danmark. Foreningen udarbejdede
da ogsa heringssvar til udkastet til meddelelsen og
opfordrede og inspirerede ogsa andre danske aktarer
inden for sjaeldne-omradet til at ggre det samme.
Sjeeldne Diagnoser kontaktede ligeledes danske
politikere og gjorde opmaerksom pa meddelelsen

og de sjeeldne patienters problemstillinger.

Det naeste, der vil ske i processen, er, at EUs
sundhedsministre kommer med en anbefaling pa
baggrund af meddelelsen. Den forventes at komme

i juni 2009. Sjeeldne Diagnoser imgdeser anbefalingen
med spaending, for den vil give et fingerpeg om, hvilke
fokusomrader der vil blive prioriteret pa nationalt plan,
heriblandt i Danmark.



Vaerktgjer til modet med sagsbehandleren

Det kan veere sin sag at skulle forklare kommunale sagsbehandlere om sin sjeldne
lidelse, og om hvorfor sygdommen udlgser behov for stgtte. Sjeeldne Diagnoser
har udviklet to vaerktgjer til at lasne op for denne situation.

En omfattende undersggelse har vist, at familier og
personer med sjeeldne sygdomme oftere end andre
oplever en mangel pd sammenhang og koordination

i madet med det sociale system. Det udspringer ofte af

uvidenhed om, hvilke konsekvenser diagnosen har for
funktionsevnen.

Derfor har Sjeeldne Diagnoser i 2008 sammen med flere
af sine medlemsforeninger udvikler dialogvaerktajerne
Tjekliste og Medicinske Fakta om de enkelte diagnoser.

De to veerktgjer er udviklet for at kvalificere og
forbedre samarbejdet mellem kommunens
sagsbehandler og den enkelte person eller familie.
Sagsbehandleren kan via veerktgjerne fa indsigt i
og overblik over sygdommen og dens betydning
for bedre at kunne vurdere stgttebehovet.

Der udvikles ogsa et tredje vaerktgj; en mere
omfattende handbog, der er rettet mod familierne.
Til sammen kaldes de tre veerktgjer for sociale profiler
og er en del af et stgrre satspuljeprojekt i Sjeeldne
Diagnoser.

Det er malet, at der skal udvikles sociale profiler pa
20 sjeeldne diagnoser. | 2009 skal dialogveerktajet
afpreves i nogle udvalgte kommuner.

Bedre vejledning i foreningerne

I sma patientforeninger er det oftest patienter
og pdrerende, der frivilligt star for rddgivning og

vejledning. Det kraever gode kompetencer at handtere

nogle gange svaere samtaler og situationer.

1 2008 afholdt Sjaeldne Diagnoser kurser for
foreningsvejledere. Formalet med kurserne var at
udvikle de frivillige foreningsvejlederes kompetencer
samt at bidrage til rekruttering og fastholdelse af de
frivillige vejledere i de enkelte foreninger.

Malgruppen var iseer nye og mindre erfarne
vejledere eller mere erfarne vejledere, der gnskede
en genopfriskning af de bergrte emner. Der blev
holdt oplaeg om sorg og krise, retssikkerhed samt
telefonrddgivning som metode. Tre ud af fire af
Sjeeldne Diagnosers medlemsforeninger deltog.

Sjeeldne Diagnoser oprettede i 2008 0gsa en virtuel
vaerktgjskasse pa sin hjemmeside. Her kan man finde
viden og inspiration til arbejdet i en patientforening.

Sjeeldne Diagnosers satspuljeprojekt Retssikkerhed for mennesker med sjeeldne handicap i de nye kommuner udarbejdes i samarbejde med

Servicestyrelsen, Kommunernes Landsforening og Socialchefforeningen.



Kaerlighed og gener

Det er langt fra nyt, at maske kommende forzeldre forholder sig til, om de vil have et barn
eller ej. Men det er relativt nyt, at man kan forholde sig til, om man vil have et barn med
en bestemt sygdom eller ikke. Og det er bestemt ikke en enkel problemstilling at vaere
sat i. Sjeeldne Diagnoser afholdt en konference om emnet.

Vil man give en alvorlig, arvelig sygdom videre til sit
barn? Skal man vaelge zegsortering for at veere sikker
p3, at et kommende foster ikke far sygdommen?
Eller skal man blive gravid af naturens vej og sa
vaelge moderkagebiopsi — og abort, hvis det bliver
nedvendigt? Eller skal man helt og holdent tage
chancen og se, hvad der sker og beholde barnet
med eller uden sygdom?

Mulighederne er mange, og dilemmaerne derfor
tilsvarende store for mennesker, der baerer genetisk
arvelige sygdomme. For hvad er det rigtige: Kan man
tillade sig at veelge et barn fra — eller kan man tillade
sig at veelge det til?

Genetik-konference

I november maned 2008 afholdt Sjeeldne Diagnoser
konferencen Kzerlighed og gener — barn og
konsekvenser arrangeret af foreningens genetikgruppe.
Her blev holdt opleeg ved etikere, lzegefaglige
eksperter og ikke mindst mennesker,

der har problemstillingerne helt teet inde pa livet.

Sjeeldne Diagnoser planlaeegger at afholde lignende
arrangementer fremover, hvor gener, etik og sjzeldne
sygdomme kan komme til debat.




Sjeeldne Diagnoser i Europa

Nar de sjeeldne sygdomsgrupper fra hele Europa slar sig sammen, bliver det lidt lettere at

rabe politikerne og medicinalindustrien op.

Der findes op mod 8.000 forskellige sjeeldne
sygdomme i Europa, fordelt pa omkring 15 millioner
mennesker. Samarbejdet pd europaeisk plan er med
til at synliggere de sjeeldne patienter — bade nationalt
og i Europa.

Som medlem af den europaeiske sammenslutning
Eurordis har Sjeeldne Diagnoser varet aktiv partner
i en raekke projekter, der har til formadl at forbedre
vilkdrene for de sjaeldne sygdomsgrupper. | 2008
blev flere projekter afsluttet, men et nyt blev ogsa
startet op. Det er POLKA-projektet, hvor Sjeeldne
Diagnoser spiller en hovedrolle. Sekretariatets
arbejdsindsats i projektet bliver kompenseret med
EU-midler.

Sjeeldne Diagnoser deltager blandt andet aktivt
i folgende europaeiske sammenhznge:

Eurordis - den europeeiske patientorganisation pa
sjeeldne-omradet. Eurordis repraesenterer mere end
260 foreninger for sjeeldne sygdomme i mere end
30 lande.

COMP - Committee for Orphan Medical Products —
et udvalg under Det Europaeiske Leegemiddelagentur
(EMEA). COMP indstiller leegemidler til udpegelse som
Orphan Drugs — laegemidler til sjzeldne sygdomme.

Rare Disease Task Force — en ekspertgruppe nedsat
af EU-kommissionen. Gruppen har blandt andet til
opgave at rddgive EU-kommissionen om sjeeldne
sygdomme.

EPPOSI - European Platform for Patients

Organisation ience and Industry — et partnerskab
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Organisationen i 2008

Sjeeldne Diagnoser har 36 medlemsforeninger og er
organisatorisk sammensat af et repraesentantskab
og et forretningsudvalg.

Repraesentantskabet er Sjeeldne Diagnosers gverste
myndighed og bestar af en eller to personer fra hver
af Sjeeldne Diagnosers medlemsforeninger.

Forretningsudvalget veelges af repraesentantskabet
og bestdr af formand og fire medlemmer samt

@konomi

Sjeeldne Diagnoser finansieres dels af offentlige tilskud
og dels af bidrag fra private sponsorer, fonde med flere.
Ogsa indtegtsdaekket virksomhed i forbindelse med
internationale projekter spiller en rolle.

Sponsorer og bidragsydere

suppleanter. Forretningsudvalget arbejder efter
de retningslinjer, repraesentantskabet beslutter.
De daglige opgaver i sekretariatet udfgres under
ledelse af Sjaeldne Diagnosers forretningsudvalg.

Sjeeldne Diagnoser har en aftale om sekretariatsbistand
med Danmarks Bladerforening. Blgderforeningen
leverer saledes en bred palet af sekretariatsydelser

til Sjeeldne Diagnoser, idet der afregnes pa
time-til-time-basis.

| 2008 var Sjeeldne Diagnosers balance pa ca. 1,8 mio. kr.
Hertil skal leegges aktiviteter i forbindelse med Sjaeldne-
dagen, der blev finansieret saerskilt, samt aktiviteter

i satspuljefinansieret projekt om sjeeldne familiers
retssikkerhed i den nye kommunale struktur.

Aase & Ejnar Danielsens Fond « Alexion - Baxter « Bristol-Myers Squibb « Danske Banks Fond « Egmont Fonden - Fabrikant Adolph Meller
og hustru Antoinette Mallers Fond « Foreningen @stifterne « Frimodt-Heineke Fonden « Genzyme « GlaxoSmithKline - Helsefonden -
Konsul grosserer Osvald Christensens Mindefond, Vejle - Meyland Smith « Novartis Healthcare « Novo Nordisk - Oticon Fonden «

Otto E. og Sigrid Andersen, fadt Michaelsens Legat - Simon Spies Fonden - Swedish Orphan - Torben og Alice Frimodts Fond « Zymenex




Medlemsforeninger

22911 Foreningen Danmark
Alfa-1-foreningen

Angelmanforeningen i Danmark
Bleereekstrofiforeningen
Crouzonforeningen i Danmark

Danmarks Apertforening

Danmarks Blgderforening

Dansk Forening for Albinisme

Dansk Forening for Neurofibromatosis Recklinghausen
Dansk Forening for Osteogenesis Imperfecta
Dansk Forening for Tubergs Sclerose

Dansk Spielmeyer-Vogt forening

Dansk Tourette Forening
Dveergeforeningen

Ehlers-Danlos foreningen i Danmark

Fabry Patientforening Danmark
Foreningen for ATAKSI / HSP

Foreningen for Mébiussyndrom i Danmark
Foreningen for Von Hippel-Lindau
Galaktoseemiforeningen i Danmark
Gaucher Foreningen i Danmark
Handicappede Bgrn Uden Diagnose
Immun Defekt Foreningen
Landsforeningen for arm- og bendefekte
Landsforeningen for Marfan Syndrom
Landsforeningen for Prader Willi Syndrom
Landsforeningen for Sotos Syndrom
Landsforeningen mod Huntingtons Chorea
Landsforeningen Rett syndrom
Landsforeningen til Bekeempelse af Cystisk Fibrose
Mitokondrie-foreningen i Danmark
Polycyteemi Foreningen i Danmark
Porfyriforeningen Danmark
Rygmarvsbrokforeningen af 1988
UniqueDanmark

WilsonPatientforeningen

Det er en del af Sjzeldne Diagnosers erkleerede
formdl at arbejde for alle sjeeldne patienter —
0gsd dem, der ikke har deres egen forening.

www.22q11.dk
www.alfa-1.dk
www.angelman.dk
www.lfmb.dk
www.crouzon.dk
www.apert.dk
www.bloderforeningen.dk
www.albinisme.dk
www.nfdanmark.dk
www.dfoi.dk
www.tsdanmark.dk
www.dsvf.dk
www.tourette.dk
www.dvaergeforeningen.dk
www.ehlers-danlos.dk
www.fabry.dk
www.sca-hsp.dk
www.moebiussyndrom.dk
www.vhl-danmark.dk
www.galaktosaemi.dk
www.gaucherforeningen.dk
www.hbud.dk

www.idf.dk
www.arm-bendefekte-amc.dk
www.marfan.dk
www.prader-willi.dk
www.sotossyndrom.dk
www.lhc.dk

www.rett.dk

www.cff.dk
www.mitokondrie.dk
www.pv-foreningen.dk
www.porfyriforeningen.dk
www.rygmarvsbrokforeningen.dk
www.uniquedanmark.dk
www.wilsons.dk
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Mange tusinde mennesker lever med en alvorlig,
sjeelden sygdom i Danmark. Sygdommene er
meget forskellige og kan indebaere indre eller ydre
misdannelser, udviklingsheemning og forkortet
livsperspektiv. | nogle tilfaelde er der hverken
medicin eller anden behandling at fa. De fleste af

sygdommene er arvelige og genetisk betingede.

Kronprinsesse Mary er protektor

for Sjeeldne Diagnoser

Som protektor for Sjseldne Diagnoser bidrager
Hendes Kongelige Hgjhed Kronprinsesse Mary
til at skabe opmaerksomhed om de sjeeldne
sygdoms- og handicapgrupper. Kronprinsesse
Mary har veeret protektor for Sjeeldne Diagnoser
siden 2005.




