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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

Konsolidering og nye udfordringer

Vii Sjeeldne Diagnoser har mange roller: vi er paraply for vores medlemsforeninger og for Sjaeldne-
netvaerket. Vi er interessevaretagere for alle sjeeldne borgere. Vi er videnshavere om at leve livet med
sjeeldne sygdomme og handicap. Og vi er leverandgrer af radgivning, information og stette gennem
Helpline og af netveerksdannelse gennem Sjaeldne-netvaerket. Alle roller har vaeret i spil i 2023.

Helpline er indfrielsen af en anbefaling i den nationale strategi for sjeeldne sygdomme. Helpline blev
konsolideret i 2023. Dels fordi der kom en ny bevilling, sa Helpline nu er sikret til medio 2026. Dels
fordi bade radgiverteamet og bisidderkorpset blev forstaerket med nye krzefter. Samtidig blev rad-
givningen gen-akkrediteret efter RadgivningsDanmarks kvalitetsmodel. Det gjorde vores bisidder- og
navigatorkorps ogsa og det er vi stolte af.

Baggrunden for konsolideringen af Helpline er bl.a., at Helpline fik topkarakterer i den evaluering af
Den nationale strategi for sjaeldne sygdomme, der udkom ultimo 2022. Sjaeldne Diagnoser har som
videnshavere og interessevaretagere i 2023 arbejdet ihaerdigt for en fortsaettelse af strategi-arbejdet.
Det er lykkedes. En ny og bredere fglgegruppe er nedsat og den havde sit farste made primo 2024.

Vi er ogsa leverandgrer af Sjaeldne-netvaerket: et netvaerk for borgere sa sjaeldne, at der ikke findes en
forening for dem. Vi har i 2023 oplevet en firdobling af antallet af nye medlemmer. Samtidig er bade
de administrative og faglige krav til betjening af netvaerket vokset. Men bevillingerne fglger ikke med.
Det er en udfordring, vi ogsa i 2024 arbejder for at overkomme.

En udfordring i 2023 har ogsa veeret arbejdet i MedicinRadets fagudvalg. Her er det sjeeldne borgere, der
besaetter Danske Patienters pladser i fagudvalg, hvor ny behandling til sjaeldne sygdomme skal vurderes.
En ny struktur for fagudvalgene pa sjeeldne-omradet har udfordret dette arbejde. Sammen med Danske
Patienter har vi arbejdet konstruktivt for at finde lgsninger pa udfordringerne.

Vi har ogsa i 2023 deltaget i nordisk og internationalt arbejde. Vi har varetaget en raekke repraesenta-
tioner, vi har afgivet haringssvar og vi har forberedt den store Sjaeldne-dag, som blev afholdt pa den
mest sjeeldne dato af alle: 29. februar 2024.

Vores mange roller og opgaver er hinandens forudsaetninger. Med vores beskedne sekretariat og
mange frivillige ger vi hvad vi kan for at fa mest muligt ud af indsatsen - til gleede og gavn for bern og
voksne, der lever med sjeldne sygdomme og handicap livet igennem.

Med venlig hilsen
Birthe Byskov Holm, formand


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

Sjeeldne Diagnoser som paraply og platform

Sjeldne Diagnoser er paraplyorganisation 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
selvhjaelp 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 - mennesker
med sjaeldne sygdomme og handicap samt de-
res pargrende - foraeldre, sgskende, segtefaller,
bedsteforaldre og andre, der er tzet pa. Sjeldne
Diagnoser huser ogsa Sjeeldne-netvaerket for
dem, der ikke har en relevant, diagnosespecifik
forening. Vi arbejder pa tveers af foreninger og
diagnoser og taler alle sjeeldne borgeres sag. |
alt er der mere end 500 forskellige sjeeldne diag-
noser reprasenteret i vores faellesskab.

¢

Leer os neermere at kende her:

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

Se Sjeceldne Diagnosers medlemsforeninger:
sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/medlemsforeninger

Forretningsudvalget mgdtes i 2023 otte gan-
ge. Repraesentantskabet madtes to gange.
Erfaringsudveksling og opkvalificering star
centralt i arbejdet. | 2023 satte vi bl.a. fokus pa
samarbejde de sma foreninger imellem og pa
brugen af sociale medier nar sygdommen er
sjeelden.

For anden gang kunne vi i 2023 uddele 50
legater til vaerdigt treengende sjaeldne borgere.
Det skete 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 2023 var der otte
lennede medarbejdere, i alt 4,8 arsvaerk. Hertil
kommer frivillige, der bade bidrager pa kontoret
som radgivere og som bisiddere og navigatorer i
hele Danmark.
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® Sjeeldne Diagnoser har 55 medlemsforeninger, som fortrinsvis er drevet af frivillige.

Finansieringen til Sjaeldne Diagnosers drift og projekter kommer dels fra offentlige tilskud og dels fra
private donationer gennem fonde og legater samt kontingenter. Hertil kommer offentlige og private
projektmidler. | 2023 var indtaegterne pa 4,3 mio.kr. og udgifterne pa samme niveau.

Tusinde tak for alle bidrag og bevillinger - de hjalper os i Sjeeldne Diagnoser til at hjeelpe bgrn og
voksne med sjaldne sygdomme og handicap samt deres parerende. Ogsa tusinde tak til alle vores
samarbejdspartnere.

Se Sjeeldne Diagnosers sponsorer og bidragydere i 2023:
sjaeldnediagnoser.dk/stoettemuligheder/tak-for-stoetten

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

Se Sjeeldne Diagnosers “Good Governance”-skema her:

sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/fokus-paa-god-ledelse/
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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. Vi har i 2023 haft mgder med bl.a. Sundhedsministeren om opfalg-
ning pa den nationale strategi for sjeeldne sygdomme og med Socialministeren om det specialiserede
socialomrade og Sjeldne-netvaerket. .

| 2023 blev evalueringen af den nationale strategi saledes afsluttet. Den viste, at en raekke ting er lykke-
des, men at der pa andre omrader er langt igen. Sjaeldne Diagnoser har gennem hele 2023 arbejdet for
opfelgning pa den nationale strategi og evalueringen. Ultimo 2023 blev det meddelt, at felgegruppen til
strategien fortseetter og at den udvides med flere relevante akterer.

Sjeeldne Diagnoser har ogsa i 2023 vaeret med i en raekke arbejds- og felgegrupper i bl.a.
Socialstyrelsen og Sundhedsstyrelsen. Frivillige fra forretningsudvalget og medlemsforeningerne
varetager ogsa en raekke repraesentationer for Danske Patienter. Vi har afgivet flere heringssvar, bl.a.
til vejledning for sundhedsklynger, sundhedssamarbejdsudvalg og sundhedsaftaler samt til RKKP s
forslag om at nedlaegge database Rarebase som klinisk kvalitetsdatabase.

-

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

Der har i 2023 veaeret et stigende fokus omkring arbejdet i MedicinRadets fagudvalg. Danske Patienter
rekrutterer patientrepraesentanter gennem Sjeaeldne Diagnoser, nar en behandling til en sjeelden syg-
dom skal evalueres. Det er et tungt og kraevende arbejde for patientrepraesentanterne. En ny struktur
for fagudvalg pa sjeldne-omradet har givet seerligt store udfordringer. Sjeeldne Diagnoser arbejder
for bedre vilkar for patientrepraesentanterne og bedre evalueringsmetoder til nye behandlinger til
sma patientgrupper.

Sjeeldne Diagnoser varetager ogsa repraesentationer for Danske Patienter i en raekke sammenhange.

® Sjeeldne Diagnosers
formand, Birthe Byskov
Holm, og formand
for Dansk Forening
for Osteogenesis
Impertecta,
Karsten Jensen, pd
Christiansborg.



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

Vi kan hjeelpe

Sjeeldne Diagnosers Helpline tilbyder radgivning, bisidder- og navigator-hjeelp til mennesker,
der lever med sjeeldne sygdomme og handicap teet inde pa livet.

2023 var aret, hvor alle Helplines tilbud fik en samlet akkreditering af RadgivningsDanmark.
Radgivningen har eksisteret i syv ar og blev akkrediteret faorste gang i 2019. Men denne gang blev
ogsa bisidder- og navigator-ordningen akkrediteret, som nogle af de allerfgrste i Danmark. Det var en
udfordrende, spaendende og mest af alt utrolig lzererig proces, hvor alle bade lgnnede og frivillige i
organisationen bidrog. | august kunne vi saledes modtage akkrediteringsstemplet for 2023-2026.

Helplines tveerfaglige radgiverteam bestar bade af lannede medarbejdere og frivillige kraefter der
tilsammen daekker bredt. Teamet var tyndet lidt ud i 2022 - og derfor blev teamet styrket med nye
radgivere i to omgange i 2023. | starten af aret kom et par frivillige radgivere gennem et introdukti-
onsforlgb. Og hen over sommeren blev der rekrutteret flere bade lgnnede og frivillige radgivere, sa
radgivningen siden 1. september for alvor lever op til at vaere tvaerfagligt sammensat. Her er masser
af erfaringsbaseret viden om livet med sjaelden sygdom kombineret med faglige baggrunde som
socialradgivere, sygeplejersker, paedagoger, jurist og laerer.

Bisidderne og navigatorerne gor et utroligt vigtigt frivilligt arbejde i hele landet. De stotter sjeeldne
borgere til vigtige mader eller hjeelper med at navigere og strukturere i en presset sjeldne-hverdag.
De frivillige har altid mulighed for at fa sparring og supervision og at udvikle deres arbejde. Der er
blandt andet afholdt trivselssamtaler med alle og der har vaeret etableret sparrings-/supervisions-
grupper i @st- og vest-Danmark. Der har ogsa veeret afholdt netvaerksdegn mv. Og i forhold til bisid-
derordningen var et hold nye frivillige gennem et introduktionsforlgb i foraret.

Radgivningen havde i 2023 505 registrerede henvendelserne med 1011 kontakter. Der var 34 bisid-
derforlgb fordelt rundt i hele landet. Navigatorerne stettede ogsa i 2023 bade enkeltpersoner og

-

Alle Sjeeldne Diagnosers tilbud er gratis at bruge:

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

AKKREDITERET AF

Radgivnings
Danmark

2023-2026

® Helplines rddgiverteam.

familier i leengerevarende komplekse forlgb, hvor der arbejdes med at yde hjzelpe til selvhjzaelp. Nogle
forlgb kan afsluttes helt, mens modtagere af nogle forlgb overgar til stette fra radgivningen og bisid-
derkorpset i en periode.

Der har i lgbet af 2023 vaeret arbejdet pa at fa et nyt registreringssystem til radgivningen samt nye
opfelgningsskemaer fra bisiddere og brugere. Der er ogsa gennemfart en mindre, kvalitativ opfalg-
ning pa den arlige tilfredshedsmaling.



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

Viden og information kan formidles pa man-
ge forskellige mader. Efter en opdatering af
Sjeeldne Diagnosers vidensunivers pa hjem-
mesiden, som bl.a. indeholder en lang raekke
kilder til, hvor man kan finde mere information,
har Sjeeldne Diagnoser i 2023 fokuseret pa at
formidle viden gennem skabeloner, eksempler
og guides.

Informationssegning kan vare en vanskelig op-
gave at ga til indenfor sjeldne-omradet. Et af de
hyppigste spgrgsmal, som radgiverne i Sjaeldne
Diagnosers Helpline far, er, "hvor kan jeg finde
mere information om min diagnose?” Netop
kontakten med de sjaeldne borgere i Helpline er
en vigtig kilde til vores viden, og vi bruger infor-
mationerne om, hvilke radgivningsemner der
fylder meget, til at udvikle relevant vidensma-
teriale til bl.a. Sjeeldne Diagnosers hjemmeside.
Derfor har vi i 2023 bl.a. skrevet et temaartikel

-

om, hvor man kan sgge mere viden og fremhae-
vet forskellige hjaelpeveerktgjer, i form af konkre-
te skabeloner, som kan udfyldes ved behov.
Ogsa de sociale medier, primaert Facebook og
Instagram, er vigtige kanaler til udbredelse af
den viden, som Sjaeldne Diagnoser har. Derfor
har Sjeeldne Diagnoser ogsa i 2023 opdateret
strategien for tilstedeveaerelsen pa

sociale medier.

Besog Sjceldne Diagnosers vidensunivers her: sjaeldnediagnoser.dk/viden/

Find 'hjeelpeveerktojerne’ her: sjaeldnediagnoser.dk/viden/hjaelpevaerktoej/

Sjeeldne-fortaellinger

.Luna, Ida og Michael
er tre af dem, der har
meavirket i en Sjceldne-
forteellling i 2023.

Ogsa i 2023 var Sjeldne-fortallingerne et vigtigt element i udbredelsen af viden og information om
sjeeldne sygdomme/handicap. Det blev til 12 Sjeeldne-forteellinger samt et gensyn med to tidligere
Sjeeldne-fortaellinger. Tilsammen bidrog de til at fa belyst, hvordan livet med sjaelden sygdom/handi-
cap kan tage sig ud. Selve Sjaeldne-fortzllingerne deles pa hjemmesiden og udbredes via Facebook,
Instagram og Sjaeldne Diagnosers nyhedsbreve.

Sjeeldne-forteellingerne i 2023 indeholdt bl.a. to forteellinger fra samme familie. Silas, der lever med
Crouzon syndrom, skrev i sin Sjaeldne-forteelling om et liv, hvor sygdom fylder en hel del, men hvor
der ogsa er plads til kreativitet i fritiden, en ungdomsklub og at holde foredrag, som handler om at
bekaeempe mobning. Silas’ mor, Malene Ramsing Roest, delte ogsa sin Sjeeldne-fortaelling, hvor man
kunne fa et indblik i, hvordan Malene vaelger det positive mindset, selvom der kan vaere mange udfor-
dringer i hverdagen.

Foruden Crouzon syndrom, var diagnoserne Fabry, RPE65-relateret nethindedystrofi, Pompes syg-
dom, en FBXO11-variant, Fibrodysplasia Ossificans Progressiva, Von Gierkes type 1b, Multipel System
Atrofi (MSA), Mébius syndrom, Superficiel siderose, Semicirkulaer Dehiscens (SCDS) og 22q11 reprae-
senteret i Sjeeldne-forteellingerne i 2023.

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

13


http://sjaeldnediagnoser.dk/viden/sjaeldnefortaellinger
http://sjaeldnediagnoser.dk/viden/
http:// sjaeldnediagnoser.dk/viden/hjaelpevaerktoej/

Deltagere i Sjceldne-treeffet 2024.

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

Sjeeldne-netvaerket havde i 2023 i alt 1.052 medlemmer med tilsammen i alt 338 meget sjaeldne diagno-
ser. Der kom 177 nye medlemmer ift. ret for. Det er mere end fire gange sa mange nye medlemmer som
i tidligere ar. De mange nye medlemmer er kommet til af flere arsager: dels fordi det er blevet nemmere
at melde sig ind. Og dels fordi der stilles flere sjeeldne genetiske diagnoser end nogensinde far. Nye me-
toder farer til flere meget sjeeldne diagnoser. Det betyder et starre arbejde ift. at vurdere diagnoserne og
finde de rigtige kontakter.

Sjeeldne-netveerket er mere end fordoblet i starrelse i den tid, Sjaeldne Diagnoser har administreret og
udviklet netveerket. Driftsbevillingen er den samme, den er end ikke reguleret for prisstigninger mv.
Samtidig er kravene til god administration blevet skarpere og de faglige udfordringer i forbindelse med
vurdering af sjeeldenhed og kontaktmuligheder er blevet meget starre. Det haenger ikke sammen. Derfor
har vi i 2023 arbejdet for en stgrre driftsbevilling til Sjeeldne-netvaerket, forelgbig uden succes. Indsatsen
fortseetter i 2024

Nar sygdommen er sjeelden, er samarbejde over landegraenser szerligt vigtigt. Pa europaeisk plan blev der
gennem EURORDIS i 2023 fortsat arbejdet med en ny 'Action Plan for Rare Diseases'. Sjeeldne Diagnoser
er aktivt med i arbejdet og deltog bl.a. talstaerkt i EURORDIS " medlemsmade, der blev afholdt i Stockholm.
Pa nordisk plan arbejder sjeeldne-paraplyer og overordnede netvaerk sammen i SBONN - Sjeeldne
BrugerOrganisationers Nordiske Netvaerk. Sjeeldne Diagnoser er med og har ogsa en repraesentant i
Nordic Network for Rare Diseases hvor myndigheder, fagpersoner og patientrepraesentanter samarbej-
der.

[ 2023 blev afholdt det andet Nordic Rare Disease Summit, hvor bl.a. SBONN var partner. Blandt emnerne
var diagnostik, empowerment, adgang til ny behandling og nationale planer for sjeldne sygdomme i de
nordiske lande. Der blev ogsa afholdt en nordisk sjaeldne-konference i regi af NNRD. Sjeeldne Diagnoser
var repraesenteret ved begge aktiviteter.

Sjeeldne Diagnosers formand, Birthe Byskov Holm, deltager i en paneldebat til Nordic Rare Disease
Summit, som blev afholdt i Stockholm.


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

PROTEKTOR FOR S)JZLDNE DIAGNOSER
H.K.H kronprinsesse Mary har veeret protektor for
Sjceldne Diagnoser siden 2005, og sdledes ogsa

i 2023. Formdlet med protektoratet er at skabe
opmeaerksomhed om de sjeeldne sygdoms - og
handicapgrupper.

HVEM ER VI?

Sjeeldne Diagnoser er en frivillig organisation for
smd foreninger. Foreningernes medlemmer er
voksne og barn med sjceldne sygdomme og handi-
cap samt deres pargrende- sjceldne borgere. | 2023
havde Sjceldne Diagnoser 55 medlemsforeninger.
Sjceldne Diagnoser huser ogsa Sjceldne-netveerket
for mennesker, der lever med sygdomme sa
sjceldne, at der ikke findes en relevant forening.

Se mere om Sjeeldne Diagnoser her:
sjaeldnediagnoser.dk

®e Sjxldne Diagnoser

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