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Sjeeldne har brug for noget szerligt

Sjeeldne patienter har samme pligter og rettigheder
som alle andre. Af Sundhedsloven fremgar blandt
andet, at alle skal sikres let og lige adgang til
sundhedsvaesenet, behandling af hgj kvalitet, let
adgang til information og kort ventetid pa behandling.

Men at leve med en sjeelden sygdom betyder, at en
reekke af disse malsaetninger ikke bliver realiseret.
Der er stor uvidenhed om sjeeldne sygdomme og
handicap — bade i sundhedsvaesenet og det sociale
system. Hvis sjeeldne patienter skal have samme
rettigheder som alle andre, s& er der brug for en
saerlig indsats.

Sjeeldne Diagnoser har i 2009 blandt andet sggt at
gere noget ved dette pé falgende omrader:

For det farste har vi udviklet et nyt, saerligt dialogvaerktgj
malrettet sagsbehandlere og sjaeldne familier. Det
giver mulighed for at seette sig ind i diagnosens
mulige konsekvenser — 0gsa selvom sagsbehandleren
sidder over for en familie med en sygdom sa sjeelden,
at hun eller han aldrig har hert om den fer.
Afpravninger af veerktgjet viser, at bade sagsbehandlere
og familier er meget glade for det nye vaerktgj.

For det andet har vi startet et nyt projekt, der handler
om patientuddannelse for sjeeldne familier i et
netveerksperspektiv. Der findes i dag ikke noget
malrettet tilbud om patientuddannelse til sjeeldne
familier. Den store uvidenhed om sjeeldne sygdomme
giver nogle andre udfordringer, end hvis man rammes
af anden sygdom. Derfor er der brug for et seerligt
tilbud, og det har Sjeeldne Diagnoser sat sig i spidsen
for at udvikle.

Ansvaret for at sikre sjeeldne patienter de samme
muligheder som alle andre er et faelles ansvar —

og det store feellesskab ma lgfte sin del. Det er en
maerkesag for Sjaeldne Diagnoser, at der skal laves
en national strategi for sjeeldne sygdomme. Netop
fordi der er seerlige forhold forbundet med at have
en sjeelden sygdom, er der brug for en ramme,

hvor bdde forskning, diagnose, behandling,
information og meget andet kan samles. Pa EU-plan
er der stort spot pa dette arbejde. Sjaeldne Diagnoser
ger, hvad vi kan for at dette ogsa bliver tilfeeldet

i Danmark.

Om vi forlanger seerbehandling? Nej, men
sundhedsloven gaelder ogsa for sjeeldne patienter.
Hvis vi skal have fair og lige behandling, skal der
geres noget szerligt.



Vil du se min sociale profil?

Nyt veerktgj gor madet mellem sagsbehandler og en borger med en sjelden sygdom
eller handicap lettere. Dialogvaerktgjet Sociale profiler er et af de konkrete resultater,
der er kommet ud af et storre satspuljeprojekt, som Sjaeldne Diagnoser afsluttede i 2009.

Mennesker med sjeeldne sygdomme og handicap
oplever generelt flere problemer i madet med det
sociale system end andre handicapgrupper. De foler
sig ofte alene i systemet og som ansvarlige for at
bringe information videre mellem diverse instanser.

Det viser en starre undersggelse, som Sjaeldne
Diagnoser gennemfarte i 2005, og som ligger til grund
for udformningen af satspuljeprojektet "Retssikkerhed
for mennesker med sjeeldne handicap i de nye
kommuner’, som foreningen gennemfgrte 2006-2009.
Resultaterne er siden blevet underbygget af andre
undersagelser.

Nyt veerktoj

Som et led i satspujleprojektet udformede Sjzeldne
Diagnoser dialogveerktgjet Sociale profiler. Sociale
profiler bestar af to dokumenter, kaldet henholdsvis
medicinske fakta og tjekliste. Begge er malrettet
sagsbehandlere. De sociale profiler er udarbejdet
pa en raekke sjeeldne diagnoser i samarbejde med
Sjeeldne Diagnosers medlemsforeninger.

Gor mgdet lettere

Med de sociale profiler i hdnden har sagsbehandleren
en mulighed for hurtigt at seette sig ind i den relevante
diagnose og de sarlige problemstillinger, der kan
veere knyttet til den.

De sociale profiler gar det muligt for sagsbehandler og
borger at have et feelles udgangspunkt for mgdet og
letter dialogen. Sagsbehandleren kan lettere fokusere
sin indsats, og borgeren skal forklare mindre, s& madet
kan komme til at dreje sig om det vaesentlige.

Positive tilbagemeldinger

De sociale profiler har veeret til afprevning i
kommunale afdelinger og i familier, der lever med en
sjeelden sygdom. Tilbagemeldinger fra bade familier

Sociale profiler bestar af:
Medicinske fakta er en kort beskrivelse af diagnosens

forlgb og prognose, forekomst og arvegang samt
behandling og kontrol.

Tjeklisten beskriver farst og fremmest de sociale, men
0gsa de uddannelsesmaessige problemer, der kan
opsta pa grund af den sjeeldne diagnose. Dokumentet
indeholder en oversigt over potentielle udfordringer

i forskellige livsfaser og tilsvarende mulige behov for
sociale stotteforanstaltninger.

0g sagsbehandlere har vaeret meget positive, og
begge parter oplever redskabet som meget brugbart.

Flere har tilkendegivet, at de sociale profiler som
metode er brugbar ogsa for andre grupper end
mennesker med sjeeldne sygdomme og handicap.
Sjeeldne Diagnoser har dermed bidraget til
metodeudvikling for andre end sine egne medlemmer.

Egen hjemmeside

De sociale profiler har faet deres egen hjemmeside —
www.sjaeldenborger.dk — der blev lanceret i
efterdret 2009. Her kan sagsbehandlere og andre
interesserede finde og gratis downloade de sociale
profiler.

Informationsmateriale om hjemmesiden og de sociale
profiler blev sendt til relevante sagsbehandlere i
samtlige 98 kommuner, ligesom der blev reklameret
for hjemmesiden i centrale medier. Hiemmesiden
opndede 0gsa at blive omtalt i forskellige relevante
nyhedsbreve, blandt andet fra Kommunernes
Landsforening.

Velbesgogte ga-hjem-konferencer

De sociale profiler blev ogsa praesenteret ved to
velbesggte gd-hjem-konferencer i henholdsvis
Fredericia og Kgbenhavn i november 2009. Blandt
oplaegsholderne pa konferencerne var Ole Pass, der
er formand for Foreningen af Socialchefer i Danmark,
en kommunal sagsbehandler og en mor til et barn
med en sjaelden sygdom.

Hvad nu?

Selv om projektet og den tilhgrende finansiering er
slut, er arbejdet med resultaterne langt fra afsluttet.
Sjeeldne Diagnoser vil blive ved med at bista
medlemsforeninger med at udvikle Sociale Profiler,
ligesom hjemmesiden www.sjaeldenborger.dk er
kommet for at blive. Arbejdet med at udbrede brugen af

de sociale profiler vil 0gsa veere en fortlabende proces.

"Vi har lavet informationsmateriale til borgerne og
har et godt samarbejde med familierne. Alligevel
kan vi i hgj grad bruge dialogveerktgjet Sociale
profiler i vores daglige arbejde med borgere med
et sjeeldent handicap.”

Tinne Mariegaard, leder af Radgivningsafsnittet,
Aalborg Kommune

"Hvor ville jeg gnske, at de Sociale profiler havde
eksisteret, da jeg som ung fik min diagnose.

Nu vil jeg isaer bruge det til mine born, der har
arvet samme sygdom.”

A.H., der har Marfan syndrom, ligesom sine to barn

| forbindelse med satspuljeprojektet udarbejdede
Sjeeldne Diagnoser en virtuel vaerktgjskasse, der
indeholder svar pd mange spargsmal, der dukker

op vedrgrende foreningsarbejdet. Denne vil 0ogsa
fortsat blive vedligeholdt og udbygget. | forbindelse
med projektet blev afholdt opkvalificeringskurser for
foreningsvejledere. | forbindelse hermed blev oprettet
et e-mailnetvaerk for foreningsvejledere, hvilket ogsa
fortseettes.

Som led i projektet blev dertil arbejdet systematisk
med synliggerelse af sjeeldne sygdomme, blandt
andet i forbindelse med Sjeeldne-dagen i 2008.

Ogsa dette arbejde fortsaettes. Satspuljeprojektet
"Retssikkerhed for mennesker med sjeeldne handicap

i de nye kommuner”kommer altsa pa flere fronter

til at fortseette og bibeholde betydning ind i fremtiden.
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En stor hjelpende hand fra Europa

Det kan vaere sveert at keempe for bedre
forhold, hvis man er en sygdomsgruppe
med meget fa patienter. Men fa patienter
bliver til mange, nar de ses samlet i
europeisk perspektiv. Gennem EU er

det muligt at arbejde for bedre forhold
for sjeeldne patienter i Europa - 0gsa i
Danmark.

EU's Rad af sundhedsministre vedtog i juni 2009

en henstilling til medlemslandene om sjaeldne
sygdomme. Bliver henstillingen fulgt - hvilket der

er tradition for i Danmark - vil det betyde store
forbedringer for sjaeldne, danske patienter. Budskabet
er nemlig klart: Medlemslandene skal sikre bedre
forhold for sjeeldne patienter, blandt andet inden for
forskning, adgang til behandling og internationalt
samarbejde.

Konkrete opfordringer

Henstillingen fra EU indeholder en raekke opfordringer
til medlemslandene om at ivaerkseette initiativer, der
vil sikre bedre forhold for sjeeldne patienter.

Henstillingen betyder blandt andet, at:

- der skal laves en national strategi eller
handlingsplan for sjzeldne sygdomme,
og den skal veere lavet senest i 2013.
| strategien skal der opstilles konkrete

mal, sa sjeeldne patienter kan fa fuld adgang

til behandling og pleje af hgj kvalitet, herunder
diagnostik, behandling og lzegemidler til
sjeeldne sygdomme.

- forskning i sjeeldne sygdomme skal fremmes.
Der skal sikres et taettere samarbejde mellem
europaiske ekspertisecentre om bedst mulig
behandling af patienter med sjeeldne sygdomme,
herunder bedre og hurtigere adgang til
laegemidler til sjeeldne sygdomme.

- de sjeeldnes patientforeninger skal styrkes -
bade finansielt og ved at fa mere indflydelse
pa alle trin i den politiske beslutningsproces.

Sjeeldne Diagnoser opfatter henstillingen som
skelseettende og som en keerkommen mulighed for at
give omradet et betydeligt laft — ogsad i Danmark, der
lzenge har haltet bagud, nar det drejer sig om at sikre
seerlige behandlingsmuligheder for patienter med
sjeeldne sygdomme eller handicap.

Sjeeldne Diagnoser har i lighed med mange andre
organisationer i Europa vaeret med til at komme
med hgringssvar til den EU-meddelelse, der ligger
til grund for henstillingen. Foreningen har nedsat
en arbejdsgruppe, der arbejder for at fa folketing
og regering til at ggre henstillingens smukke ord til
virkelighed i Danmark — ikke mindst ved at realisere
en national strategi for sjeeldne sygdomme.

Next stop: Patientuddannelse

De bedste veerktgjer til at leve med en sjeelden sygdom eller handicap far du af
dem, der har provet det selv. Det er tanken bag Sjeeldne Diagnosers nye projekt om
patientuddannelse for familier med sjeeldne sygdomme som blev igangsat i 2009.

Det saerlige ved at have en sjaelden sygdom er, at

der kun er ganske lidt viden om sygdommen, og
hvordan man lever med den. Udover at skulle mestre
selve sygdommen og dens konsekvenser, opstar der
ofte 0gsa en raekke problemer af falelsesmaessig,
eksistentiel og personlig karakter. Sjzeldne sygdomme
er som oftest arvelige, og det betyder, at flere
familiemedlemmer kan veere ramt eller veere baerere af
sygdommen. Mange af de sjaeldne patienter er barn.

Derfor er der brug for, at sjeeldne familier kan danne
netvaerk og fa de rigtige redskaber til at leve med
en sjelden sygdom.

Ny bevilling

Sjeeldne Diagnoser fik i 2009 en bevilling pa 2,8
millioner kroner fra Sundhedsstyrelsens pulje "Styrket
sundhedsindsats for socialt udsatte og sarbare
grupper”. Med bevillingen far Sjeeldne Diagnoser, i
samarbejde med Center for Sma Handicapgrupper
samt en reekke andre aktgrer, mulighed for at udvikle
og afpreve patientuddannelse i et netvaerks- og
familieperspektiv.

Malgruppen er farst og fremmest sjeeldne familier
uden relevant netveerk eller andre tilbud, for

eksempel fordi der ikke er en patientforening for den
pagaeldende diagnose. Men ogsa allerede eksisterende
patientforeninger vil kunne deltage i projektet og
anvende dets resultater, og Sjeeldne Diagnosers
medlemsforeninger vil Izbende blive inddraget i
projektet.

Projektets faser

Sjeeldne Diagnoser pabegyndte projektet i november
20009. | farste fase bliver lavet en kort undersagelse af
malgruppen og dens behov, idet 0gsa erfaringerne fra
eksisterende patientforeningers aktiviteter inddrages.

Senere vil der blive udviklet et uddannelsesforlgb

og dannes et underviserkorps, hvor bade fagfolk og
frivillige, der har erfaring med sjeeldne sygdomme,
skal deltage i undervisning og efterfalgende
netvaerksdannelse. Afslutningsvis vil projektets
resultater blive dokumenteret og formidlet, ligesom
patientuddannelsen for sjeeldne familier seges
forankret som fast tilbud til dem, der har behov for det.

Projektet gennemfares og ledes af Sjaeldne Diagnoser, idet
Center for Smé Handicapgrupper er partner i projektet.
Projektet forventes afsluttet med udgangen af 2012.
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Se 0os - hor os!

Sjeeldne sygdomsgrupper har ofte sveert ved at blive hart, fordi der kun er fa patienter
med den enkelte sygdom. At skabe starre synlighed for de sjaeldne er et af Sjeeldne

Diagnosers vigtige fokusomrader.

Fa patienter betyder sma patientforeninger — for

dem, der overhovedet er nok til at danne en forening.

Sjeeldne Diagnosers medlemsforeninger er naesten alle
udelukkende drevet af frivillig arbejdskraft og har ikke

et sekretariat eller medarbejdere ansat. Det betyder, at
det er bestyrelse og medlemmerne selv, der star for alt
arbejde i forbindelse med arrangementer, fundraising,

kontakt med politikere, presse med mere.

Kursus i mediehandtering

Sjeeldne Diagnoser taler sa ofte det er muligt de
sjeeldne patienters sag i offentligheden, men vil

0gsa gerne vaere med til at ruste den enkelte
medlemsforening til at skabe stgrre synlighed
omkring patientgruppen. | 2009 arrangerede Sjzeldne
Diagnoser derfor et kursus i mediehandtering for
medlemmer af foreningerne. Her fik deltagerne blandt
andet redskaber til at opsege og handtere pressen.

Sjeldne-dagen

Sjeeldne Diagnoser forsgger ogsa at skabe
opmarksomhed om de sjaeldne patientgrupper pa
andre fronter. Hvert ar afholder Sjaeldne Diagnoser
— i lighed med s@sterorganisationer over store dele
af verden — arrangementer i forbindelse med den
internationale sjeeldne-dag, der er den sidste dag

i februar. | forbindelse med skudar stér Sjeeldne
Diagnoser bag en stor markering af dagen, men
0gsa de gvrige ar sorger foreningen for at saette fokus
pa de sjeeldne patienters sag omkring denne dag.

1 2009 gennemfgrte Sjeeldne Diagnoser en reekke
arrangementer pa relevante uddannelsesinstitutioner
om sjeldne sygdomme i forbindelse med Sjaeldne-
dagen. Her fortalte mennesker med sjeeldne
sygdomme om deres sygdom og dens konsekvenser
til blandt andet kommende laeger og socialrddgivere.

Videostatements fra Kronprinsessen

Dertil afgav Sjeeldne Diagnosers protektor Hendes
Kongelige Hgjhed Kronprinsesse Mary i forbindelse
med sjeeldne-dagen 2009 to videostatements pa
henholdsvis dansk og engelsk. Heri fortaeller hun om
de saerlige problemstillinger, mennesker med sjaeldne
sygdomme ofte ma leve med, og om hvorfor hun er
engageret i omradet. De to statements blev blandt
andet lagt op pa det officielle, internationale site for
sjeeldne-dagen. De to statements kan ses pa
www.sjaeldnediagnoser.dk/videostatements.

Hendes Kongelige Hgjhed Kronprinsesse Mary er som
protektor for Sjeeldne Diagnoser med til at skabe synlighed
om mennesker med sjeeldne sygdomme og handicap.

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 sjaeldne
sygdomme i Europa, fordelt pa 25-30 millioner
mennesker. Samarbejdet pa europaeisk plan er
med til at synliggere de sjeeldne patienter —
bade nationalt og i Europa.

Som medlem af den europaeiske patientorganisation
EURORDIS har Sjaeldne Diagnoser vaeret aktiv partner
i en reekke projekter, der har til formal at bedre
vilkarene for de sjeeldne sygdomsgrupper. | 2009 er
det isaer POLKA-projektet, Sjeeldne Diagnoser har
bidraget til. Sekretariatets arbejdsindsats i projektet
bliver kompenseret med EU-midler.

POLKA-projektet

POLKA-projetet (Patients” Concensus on Preferred
Policy Scenarii for Rare Diseases) handler om at ruste
patienter med sjeeldne sygdomme til at f& indflydelse
pa politikken pa sjeeldne-omradet. Projektet lgber

i perioden 2008-2011, og aktiviteterne er mange,
herunder:

- Enarbejdsgruppe skal ud fra et patientperspektiv
fremme samarbejde mellem ekspertcentre i
Europa.

- Der er planlagt en stor konference om sjeeldne
sygdomme til afholdelse i 2010 i Polen.

- Der udarbejdes nye metoder, som kan anvendes
i arbejdet med at give sjeldne patienter og
deres repraesentanter indflydelse pa den politik,
der fores omkring sjeeldne sygdomme. Blandt
andet skal der holdes en raekke workshops
i 27 europaeiske lande, hvor forskellige fremtidige
scenarier inden for behandling og forskning
seettes til diskussion.

Europaisk samarbejde

Sjeeldne Diagnoser har i 2009 deltaget iarbejdet i
blandt andet falgende europaiske sammenhange:

EURORDIS - den europaiske patientorganisation

pa sjeeldne-omradet. Eurordis repraesenterer mere
end 260 foreninger for sjeeldne sygdomme i mere end
30 lande og fungerer dermed som talergr for over
25-30 millioner mennesker med sjeeldne sygdomme

i Europa.

COMP - Committee for Orphan Medical Products -
et udvalg under Det Europaeiske Laeegemiddelagentur
(EMEA). COMP indstiller leegemidler til udpegelse
som orphan drugs, det vil sige leegemidler til sjseldne
sygdomme.

EPPOSI - European Platform for Patients
Organisations, Science and Industry — et partnerskab
mellem patientorganisationer, medicinalindustri og
forskere pa sjeeldne-omradet, der arbejder for bedre
forhold for forskning og udvikling af behandling til
sjeeldne patienter.



Organisationen i 2009

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
0g bestar af formand og fire medlemmer samt

Forretningsudvalg

Suppleant:

@konomi

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

Kontaktudvalg

Sjeeldne Diagnoser oprettede i 2009 et Kontaktudvalg
for samarbejde med medicinalvirksomheder inden for
orphan drug-omradet, det vil sige medicin til sjeeldne
sygdomme.

O
gengyme @GlaxoSmithKline muh’disk'

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

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

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

1 2009 var Sjeeldne Diagnosers balance pa ca. 1,9
mio. kr. Hertil skal laegges omfattende aktiviteter
i satspuljefinansieret projekt om sjaeldne familiers
retssikkerhed i den nye kommunale struktur.
Projektet blev afsluttet med udgangen af 2009 .

Lees mere pa:
www.sjaeldnediagnoser.dk/kontaktudvalg

Medlemmer af Kontaktudvalget i 2009:
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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.
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