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® Birthe Byskov Holm, formand

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 ca. 800
forskellige sjceldne diagnoser i Danmark. 30.000 - 50.000 danskere har en sjeelden sygdom.

Se mere om sjceldne sygdomme og handicap her:
viden.sjaeldnediagnoser.dk/andre-links/fakta-om-sjaeldne-sygdomme-og-handicap/

FULD KRAFT FREM

1 2019 har Sjeeldne Diagnoser haft voksevaerk. | kelvandet pa den nationale strategi for sjeeldne
sygdomme har vi faet nye bevillinger til vores arbejde med empowerment. Vi har oprustet igang-
vaerende aktiviteter, sat nye projekter i gang og vi er blevet flere ansatte og frivillige. Det er isaer
Helpline, der har faet flere ressourcer at gere godt med i 2019 og i 2020 - 2021. Vi styrker ogsa
vores samlede informationsindsats og arbejder med nye tiltag omkring patientuddannelse og me-
string. Den forstaerkede indsats er helt ngdvendig. For hvis mennesker med sjaeldne sygdomme og
handicap skal have de samme muligheder som andre, fordrer det sommetider en saerlig indsats.

Det geelder ogsa i sygehusvaesenet. Der kommer i disse ar mange nye behandlinger til sygdom-
me, der ikke tidligere har vaeret behandling til. Vi har set eksempler p3, at sjeeldne barn og voks-

ne far den nye medicin og bedre livsudsigter. Men vi har ogsa set eksempler p3, at de ikke gor.
Medicinradet er en central akter pa dette felt. Nar patienterne er ganske fa i antal, duer de gaengse
metoder ikke. Det har Sjeldne Diagnoser i 2019 prevet at opna forstaelse for. Dette arbejde fort-
seetter for fuld kraft i 2020. For selvfalgelig skal medicin vaere veldokumenteret. Men hvis der er
tvivl om forholdet mellem effekt og pris, sa ma tvivien komme patienten til gode - ikke mindst, nar
der ingen anden behandling findes.

2019 var praeget af hele to valg - til Europa Parlamentet og til Folketinget. Sjeeldne Diagnoser var
ved begge valg aktive for at satte sjeldne borgeres forhold pa dagsordenen. Om det lykkedes, vil
de kommende ars politiske arbejde vise.

Med afsaet i Sjeeldne Diagnosers vision om at skabe grundlag for et vaerdigt liv for mennesker med
sjeeldne sygdomme arbejder vi stgdt og solidt videre. Dette med udgangspunkt i den enkeltes for-
udsaetninger og betingelser og ud fra vores grundlaggende vaerdier: Respekt, accept og forstaelse.

Med venlig hilsen
Birthe Byskov Holm, formand
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Sjeeldne Diagnoser som

PLATFORM

Mennesker, der lever med sjeeldne sygdomme og handicap, er hinandens stgrste

ressource.

Fordi der kun findes lidt viden om det sjzeld-
ne liv, betyder udveksling af erfaringer og
hjaelp til selvhjeelp endnu mere end for man-
ge andre. Sjeeldne Diagnoser er platform for
56 sma foreninger og for Sjeeldne-netvaerket.
Foreningerne laver pa frivillig basis aktiviteter
for patienter og pararende. Sjeeldne Diagnoser
taler alle sjeeldne borgeres sag og arbejder pa
tvaers af foreningerne.

| 2019 afholdt Sjaeldne Diagnoser to repraesen-
tantskabsmegder. Udover de faste punkter som
valg af medlemmer til forretningsudvalget, ved-
tagelse af aktivitetsplan og budget samt erfa-
ringsudveksling, var der ogsa fokus pa Sjeaeldne
Diagnosers strategi 2021 - 2025 og en raekke
emner af relevans for de sma foreningers drift.
Vi har ogsa afholdt en temadag for foreninger-
ne om de nye databeskyttelsesregler, som er
en stor mundfuld for sm3, frivillige foreninger.

-

Se Sjeceldne Diagnosers medlemsforeninger her:
sjaeldnediagnoser.dk/medlemsforeninger/

Sjeeldne Diagnoser har i arets lgb ansat nye
kraefter indenfor socialradgivning, administrati-
on, kommunikation/information og dokumen-
tation. Vi har nu 10 lennede medarbejdere pa
kontoret, svarende til ca. fem arsvaerk. Hertil
kommer flere frivillige, der bade bidrager pa
kontoret som radgivere og som bisiddere og
navigatorer i hele Danmark.

Finansieringen til Sjaeldne Diagnosers drift og
projekter kommer dels fra offentlige tilskud
og dels fra private donationer gennem fonde
og legater. Hertil kommer projektmidler natio-
nalt og internationalt. | 2019 var indteegterne
pa 3,7 mio.kr.

Vi siger tusinde tak for alle bidrag - de hjeelper
os til at hjeelpe barn og voksne med sjeldne
sygdomme og deres pargrende.

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

Se Sjeceldne Diagnosers sponsorer og bidragydere i 2019 her:

sjaeldnediagnoser.dk/stoettemuligheder/tak-for-stoetten/

Se Sjeeldne Diagnosers samarbejdspartnere her:
sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/samarbejdspartnere/
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Sjeeldne Diagnoser som

TALEROR

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

Sjaeldne Diagnoser fungerer som talergr for alle sjaeldne borgere. Kendskabet til at leve med sjael-
den sygdom og handicap skal ages, hvis ikke sjeldne borgere skal ende op pa sidstepladsen i kap-
lobet om opmarksomhed og ressourcer.

Sjaeldne Diagnoser har i 2019 veaeret med i en raekke arbejds- og felgegrupper i blandt andet
Socialstyrelsen og Sundhedsstyrelsen. Gennem medlemskab af Danske Patienter har vi ogsa vare-
taget en raekke repraesentationer pa vegne af alle patienter i Danmark. Arbejde i relation til regio-
nernes Medicinrad fylder stadigt mere. Det handler bl.a. om at sikre, at sjeldne patienters stemme
bliver hert, nar ny medicin til sma sygdomsgrupper skal vurderes.

Sjeeldne Diagnoser arbejder ogsa pa at forbedre vilkarene for foreningsdrift. | 2019 har vi bl.a. ar-
bejdet for at give sma foreninger samme muligheder for, at bidragydere kan opna skattefradrag for
deres bidrag, som stgrre foreninger har.

Sjeeldne Diagnoser er aktivt til stede pa den internationale sjeldne-scene pa nordisk og europaeisk
plan. Vi er et aktivt medlem af EURORDIS - Rare Diseases Europe og i 2019 har repraesentanter fra
Sjeeldne Diagnoser bl.a. gjort sig geeldende i Rare 2030 - et fremtidsstudie om vilkarene for sjeeldne

borgere nationalt og i Europa. Vi har ogsa forfulgt europaeiske og nordiske dagsordener nationalt, ® Sjeeldne Diagnosers formand, Birthe Byskov Holm, til hering i Folketinget om Medicinrddet - Birthe
bl.a. ved at opfordre til mere intensiv dansk deltagelse i nordisk og internationalt samarbejde om er flankeret af Merete Schmiegelow, frivillig i Sjceldne Diagnoser, Helle Ousted fra Cystisk Fibrose
vurdering af medicin til sjeeldne sygdomme mv. Foreningen og Tenna Toft Sylvest fra Patientforeningen for XLH, arvelig rakitis.

-

Lees om EURORDIS her: Lees mere om Sjeeldne Diagnosers aktuelle repraesentationer her:
eurordis.org/ https://sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/repraesentationer/

Lees mere om det nordiske samarbejde her:

viden.sjaeldnediagnoser.dk/foreninger-netvaerk/nordisk-samarbejde/
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National strategti for

SJALDNE SYGDOMME

Sjeldne Diagnoser arbejder aktivt for at omscette den officielle danske nationale
strategi for sjeldne sygdomme til konkret handling.

Sundhedsstyrelsen offentliggjorde strategien
i 2014. | oktober 2018 kom der en handlings-
anvisende statusrapport for strategien med
et saet af anbefalinger. | 2019 modtog
Sjeeldne Diagnoser en flerarig bevilling fra
Sundhedsministeriet til at Igse en raekke op-
gaver: For det forste at kunne fortseette
Helpline, navigatorer og bisiddere til og med
2021. For det andet at opruste pa informa-
tionsfronten og for det tredje at opstarte et
projekt omkring virtuel patientuddannelse mal-
rettet sjaeldne familier.

Sjeeldne Diagnoser byder sdledes ind pa at lafte
konkrete anbefalinger i den nationale strate-

gi og dermed lgse en del af den feelles sam-
fundsopgave med at skabe empowerment for
sjeeldne borgere. Vi har i 2019 arbejdet for, at
andre aktgrer ogsa ger deres del. Det geelder
f.eks. i forhold til at sikre dansksproget infor-

-

Lees mere om den nationale strategi for sjeeldne sygdomme her:
sjaeldnediagnoser.dk/national-strategi/

mation om sjeeldne diagnoser. Vi sidder i folge-
gruppe til de sjeeldne artikler pa sundhed.dk og
deltog, sammen med Laegehandbogen, i 2019

i Leegedage malrettet praktiserende laeger og
deres personale. Formalet var at ggre opmaerk-
som p3, at selvom de fleste patienter i lzegens
venteveerelse har almindelige sygdomme, er
der nogle fa, der har sjeeldne. Sa skal laegen op-
sege viden og som oftest ogsa sende patienten
videre til et hgjt specialiseret niveau i sygehus-
vaesenet.

1 2019 har vi arbejdet for dansk deltagelse i
Orpha.net - den europzeiske vidensbase for
sjeeldne sygdomme. Det er ogsa en anbefaling
fra den nationale strategi. Men Danmark er sta-
dig ikke med - arbejdet fortsaetter i 2020.

® Sundhedsstyrelsens statusrapport for den nationale strategi for sjeeldne sygdomme blev udgivet i 2018.
12019 fik Sjeeldne Diagnoser midler til at udfere nogle af anbefalingerne omkring empowerment.
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VI VED, HVAD VI TALER OM

Hos Sjceldne Diagnoser, i medlemsforeningerne og blandt patienter og pargrende
findes unik viden om at leve med sjeeldne sygdomme og handicap.

| Sjeeldne Diagnosers Helpline tilbyder vi gratis og fortrolig radgivning til mennesker, der lever med
sjeelden sygdom teet inde pa livet. Helpline er bemandet af frivillige med erfaringsbaseret viden om
at leve med sjaldne sygdomme og lennede radgivere med forskellige professionelle fagligheder.
1 2019 opnaede Helpline akkreditering hos RadgivningsDanmark. Dette efter en grundig og aner-
kendt kvalitetsvurdering og praksisnaer gennemgang af Helplines. Akkrediteringen vidner om, at
Helpline er i stand til at levere radgivning af hej kvalitet til alle sjeeldne borgere, der henvender sig.

| 2019 besvarende Helpline i alt 627 henvendelser og en undersggelse i maj og juni 2019 viste me-
get stor tilfredshed blandt henvenderne. En opfalgende undersggelse i oktober 2019 indikerede
tilmed god effekt af Helplines radgivning.

Helpline er det eneste radgivningstilbud til sjzeldne borgere. Gennem registrering af alle henven-
delser far Sjeeldne Diagnoser specifik viden om hvilke udfordringer, der fglger med livet med sjeeld-
ne sygdomme - i det daglige, i familien, pa jobbet, i skolen, pa kommunen og i sundhedsvaesenet.
Denne viden formidles bl.a. gennem Helplines arsrapporter som for 2018/19 udkom i december
2019. Og dels gennem vores hjemmeside facebookside og det elektroniske nyhedsbrev, der ud-
kommer 10 gange om &ret.

Sjeeldne Diagnoser bidrager ogsa ved at videreformidle sjeeldne-fortzellinger om hverdagslivet.
12019 er der kommet 11 nye sjaeldne forteellinger pa hjemmesiden. Fortaellingerne giver andre
sjeeldne borgere nogle at spejle sig i.
® Foto: Sjceldne Diagnosers Helpline modtog i september 2019 akkreditering fra RGdgivningsDanmark.

-

Lees sjeeldne-forteellinger her: Sjeeldne Diagnosers Helpline er baseret pd en projekt-donation fra TrygFonden samt statte fra den
viden.sjaeldnediagnoser.dk/alle-personlige-beretninger/ statslige satspulje pd sundhedsomrddet 2016-2020. | perioden 2019-2021 stattes Helpline ogsa af nye
midler fra Sundhedsministeriet. Tryg Fonden statter ogsd Sjceldne Diagnosers bisidder-korps.

Tilmeld dig det elektroniske nyhedsbrev her:
https://sjaeldnediagnoser.us3.list-manage.com/subscribe?u=68f473858faa6e556de83335c&id=7f4170897e Lees Helplines drsrapport her:
https://sjaeldnediagnoser.dk/wp-content/uploads/2019/12/82798d2bd633634b5dc92768ba3869e9.pdf
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VI KAN H)ZALPE

Udover at tilbyde radgivning har Sjeldne Diagnosers Helpline en reekke tilbud til
mennesker, der lever med sjelden sygdom tcet inde pa livet.

At leve med en sjeelden sygdom pavirker bade
den, som har diagnosen og familien omkring -
uanset om det er et barn eller en voksen, der
har sygdommen. For mange fordrer et godt liv
med en sjxlden diagnose bade en indsats i sy-
gehusvasenet og i det sociale system mv.

Det er kraevende at skulle mangvre rundt i fel-
ter hvor der er ganske lidt viden om diagnosen.
Her kan man have brug for staerke netvaerk,
hjzelp til at skabe overblik og konkret statte ifm.
vigtige moder.

Gennem Helpline kan sjaeldne borgere fa kon-
takt med andre i samme situation. Bl.a. gen-
nem Sjzaeldne-netvaerket, som er for mennesker
med sygdomme sa ultra sjeeldne, at der ikke
findes en relevant forening. Sjeeldne-netvaerket
havde ved udgangen af 2019 mere end 700
medlemmer fordelt pa ca. 225 forskellige ul-
tra sjeeldne diagnoser. 99 var alene i Sjeeldne-

-

netvaerket med deres diagnose. Medlemmerne
tilbydes medlemskab af hemmelige gruppe pa

Facebook og inviteres til et arligt treef hvor der i
oktober 2019 deltog 45 medlemmer.

Gennem Helpline kan sjeeldne borgere, der be-
finder sig en saerligt sarbar situation, fa tilknyt-
tet en frivillig sjeeldne-navigator, som kan hjzel-
pe med at skabe struktur og overblik. Der blev i
2019 igangsat 15 navigator-forlgb. Henvendere
til Helpline som skal til et vigtigt made, kan
ogsa efterlyse at fa en sjaeldne-bisidder med.

| 2019 blev der gennemfart 49 bisidder-forlgb.

Alle Sjeldne Diagnosers frivillige navigatorer,
bisiddere og radgivere har erfaringsbaseret vi-
den om at leve med sjeelden sygdom.

Alle Sjceldne Diagnosers tilbud er gratis at bruge. Lees mere om Sjceldne Diagnosers tilbud her:

sjaeldnediagnoser.dk/temasider/
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® Sjeeldne-treef 2019.

Lees mere om Sjeeldne-netveerket her:
sjaeldne-netvaerket.sjaeldnediagnoser.dk/
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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 opmceerksomhed 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
sma foreninger. Foreningernes medlemmer er
voksne og barn med sjeeldne sygdomme og handi-
cap samt deres pdargrende- sjceldne borgere. 1 2019
havde Sjeeldne Diagnoser 56 medlemsforeninger.
Sjeeldne Diagnoser huser ogsa Sjceldne-netveerket
for mennesker, der lever med sygdomme sa
sjceldne, at der ikke findes en relevant forening.

Se mere om Sjceldne Diagnoser her:
sjaeldnediagnoser.dk

o, Sjeldne Diagnoser

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


http://sjaeldnediagnoser.dk

