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@ Liselotte Wesley Andersen, konstitueret formand.
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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



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

2024: Fejring, feellesskab og forandring

2024 var et skudar, og dermed dukkede den mest sjeeldne dato af alle op: 29. februar. Gennem
hele februar satte vi fokus pa viden og fzaellesskab. Selve Sjeeldne-dagen blev fejret med bade
alvor og farverige indslag. Vores protektor, H.M. Dronning Mary, deltog i fejringen, der satte
fokus pa livet med sjeeldne sygdomme og handicap. Den store Sjaeldne-dag er et vigtigt afsaet for
at skabe synlighed omkring de mennesker, der lever med sjaeldne sygdomme og handicap.

En anden made at skabe synlighed pa er gennem sjaeldne-fortaellinger - personlige beretninger,
der giver indblik i bade udfordringer og sejre i hverdagen. Disse forteaellinger formidler vigtig
erfaringsbaseret viden, som andre sjeldne kan spejle sig i, og som kan give resten af samfundet
en bedre forstaelse. | 2024 udgav vi seks af disse fortzellinger.

Viden er en af vores vigtigste strategiske satsninger. Nar en sygdom er sjaelden, kan mangel pa
viden vaere den sterste barriere for hurtig diagnose, behandling og den ngdvendige sociale
stette. Derfor igangsatte vi for tredje gang Guldkundeundersggelsen, hvor vi samler data om
sjeldne borgeres oplevelser i mgdet med sundhedsvaesenet og den sociale sektor. Resultaterne
forventes at blive offentliggjort i juni 2025.

Data er hard valuta, nér vi taler sjeeldne borgeres sag. Derfor dokumenterer vi vores indsats ngje
- ikke mindst gennem Helpline, hvor vi har besvaret knap 600 forskellige henvendelser. Mange
modtog ogsa stette fra en bisidder eller en navigator. Samtidig med, at vi kan hjaelpe konkret, far
vi ogsa ny viden om sjeeldne borgeres udfordringer. Tak til vores dygtige radgivere - bade
lennede og frivillige - samt de engagerede frivillige i bisidder- og navigatorteamet. Jeres indsats
gor en reel forskel.

2024 blev ogsa et ar med forandringer. | august matte formand Birthe Byskov Holm traekke sig
tilbage pa grund af alvorlig sygdom, og naestformand Liselotte Wesley Andersen blev konstitueret
som ny formand. Samtidig tog vi hul pa arbejdet med en ny strategi for 2026-2030. Trods et
omskifteligt ar har vi ndet de fleste af vores mal og gar fremtiden i me@de med stor styrke og et
staerkt feellesskab.

Med venlig hilsen
Liselotte Wesley Andersen, konstitueret formand



Sjeeldne Diagnoser som paraply
og platform

Sjceldne Diagnoser er bdde en paraply for medlemsforeningerne og en platform for alle
sjeeldne borgere.

For mennesker med sjaeldne sygdomme og handicap er den vigtigste ressource ofte hinanden.
Fordi der findes begranset viden om det sjaeldne liv, er erfaringsudveksling og hjzelp til selvhjzelp
afgerende.

Vi samler mere end 50 sma foreninger, hvor frivillige skaber aktiviteter for medlemmerne -
mennesker med sjaeldne diagnoser, deres familier og parerende. Derudover driver vi Sjseldne-
netveerket for dem, der ikke har en relevant forening. Pa tveers af diagnoser og foreninger
arbejder vi for at gare en forskel. Vores fzellesskab repraesenterer over 600 sjaeldne diagnoser.

Sjeeldne Diagnoser ledes af et repraesentantskab, der mades to gange om aret. Her vaelges et
forretningsudvalg (FU) med frivillige fra ni forskellige foreninger. | 2024 mgdtes FU syv gange.

Vores sekretariat holder til i Handicaporganisationernes Hus i Hgje Taastrup og bestar af 11
medarbejdere (5,4 arsvaerk) samt frivillige, der gennem Helpline yder radgivning. Og frivillige, der
fungerer som bisiddere og navigatorer over hele landet.

-

Leer os naermere at kende her:

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

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



https://sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/
https://sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/medlemsforeninger/

® Udstilling i Handicaporganisationernes Hus med ‘foreningsportreetter’ for alle Sjceldne Diagnosers 55
medlemsforeninger samt Sjceldne-netvcerket.

| 2024 uddelte vi for tredje gang 50 legater til vaerdigt treengende sjaeldne borgere - takket veere
samarbejdet med Hofmann og Husmans Fond.

Finansieringen af drift, aktiviteter og projekter kommer fra offentlige tilskud og private
donationer samt kontingenter. | 2024 var indtaegterne pa knapt 5 mio.kr. og udgifterne pa godt 5
mio.kr.

En stor tak til alle, der stetter os - med bidrag, bevillinger og samarbejde. | hjeelper os med at
gore en reel forskel for mennesker med sjaeldne sygdomme og deres familier.

Se Sjeeldne Diagnosers sponsorer og bidragydere i 2024:
sjaeldnediagnoser.dk/stoettemuligheder/tak-for-stoetten

Se Sjeeldne Diagnosers samarbejdspartnere:

sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/samarbejdspartnere



https://sjaeldnediagnoser.dk/stoettemuligheder/tak-for-stoetten/
https://sjaeldnediagnoser.dk/sjaeldne-diagnoser/samarbejdspartnere/

Sjeeldne Diagnoser som taleror

Sjeeldne Diagnoser har som paraplyorganisation for mennesker med sjcelden sygdom/handicap et
vigtigt ansvar for at veere talerar. Vi taler alle sjceldnes sag og arbejder for aget synlighed.

Sjeeldne Diagnoser har i arets lgb sat fokus pa civilsamfundets betydning for mennesker med
sjeeldne sygdomme i velfeerdssamfundet. Civilsamfundet er en uvurderlig ressource, der bade
leverer stgtte, formidler viden og taler borgernes sag. Vi har i 2024 intensiveret vores arbejde for
at sjeeldne-foreningernes indsats anerkendes og sikres baeredygtige rammer. Vi ser frem til, at
regeringen i 2025 spiller ud med bedre grundfinansiering af foreningsdanmark.

I lebet af 2024 fulgte vi Sundhedsstrukturkommisionens arbejde taet. Vi er saerligt optagede af, at
mennesker med sjaeldne sygdomme ikke overses i udviklingen af fremtidens sundhedsvaesen.
Derfor indsendte vi et hgringssvar, hvor vi bl.a. papegede behovet for en staerk forankring af
sjeeldne patientgrupper i det hgjt specialiserede sundhedsvaesen. @gede investeringer i det
primaere sundhedsvaesen ma ikke ske pa bekostning af den specialiserede indsats.

2024 var ogsa aret, hvor Sjeeldne Diagnoser var pa
Folkemgdet pa Bornholm for fgrste gang. Formalet med
deltagelsen var at skabe synlighed omkring sjaeldne
sygdomme og handicap og de vilkar, som sjaeldenheden
medfgrer. Det var to medlemmer af forretningsudvalget,
der repraesenterede Sjeeldne Diagnoser - sammen med
den sjeldne zebra, som blev farvelagt i lgbet af
Folkemadet. Det blev til mange gode dialoger undervejs,
og den meget synlige zebra var en pamindelse om, at
man med sjaeldne sygdomme skal vaere opmaerksom og
aben for andre muligheder. For nar symptomerne pa
sygdom ikke passer med de gaengse forklaringer, bgr man “
overveje mere sjeldne sygdomme, nar diagnosen stilles. @ john Gerbild og Gitte Krupsdahl

Se Sjceldne Diagnosers repreesentationer:
sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/repraesentationer



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

Sjeeldne-dagen er en international opmaerksomhedsdag og i Sjeeldne Diagnoser satte vi fokus pa
de sma frivillige foreningers betydning for faellesskab for sjaeldne borgere. Gennem hele februar
satte vi fokus pa viden og feellesskab og markerede selve Sjeldne-dagen med en halvdags-
konference, en march gennem Kgbenhavns gader og et stort faellesarrangement i Industriens
Hus, som bl.a. bad pa premiere pa en helt ny sjeeldne-sang, uddeling af to nye Sjaeldne-priser,
som blev overrakt af H.M. Dronning Mary og hyggeligt samvaer blandt de mere end 200 deltagere.

® Sjeeldne Diagnosers konference om “Det sjeeldne civilsamfund” pd Sjceldne-dagen. Der var 150
deltagere fra sjceldne-foreninger, starre organisationer og en lang reekke samarbejdspartnere, som
bidrog til at perspektivere emnet.

TN
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Helpline - tvaerfaglig radgivning, bisidder
og navigator-hjaelp

Sjeeldne Diagnosers Helpline har i drets lab veeret en vigtig statte for personer berart af sjceldne
sygdomme og handicap. | 2024 har radgiverne i Helpline besvaret 594 henvendelser fordelt pa
1084 kontakter.

I drets Igb har der veeret en markant stigning i antallet af forskellige diagnoser, som
henvendelserne omhandler - i 2024 blev det til 218 forskellige diagnoser. Det stiller store krav til
radgiverne i Helpline, som bl.a. hjselper med at sgge efter viden, undersgge mulighederne for
kontakt til andre og finde vej rundt i systemerne. | radgivningen arbejdes der pa at yde hjzelp til
selvhjeaelp ogsa i forhold til at fa et konstruktivt samarbejde med de mange systemer. Her kan
Helplines bisiddere og navigatorer vaere en uvurderlig hjaelp.

Udover det hgje antal af forskellige diagnoser er problemstillingerne, som personer med sjaeldne
diagnoser star overfor, ofte meget komplekse og involverer samarbejde med mange fagpersoner
og flere sektorer. Radgiverne i Helpline udger tilsammen et tvaerfagligt team, der deekker bredt
og i feellesskab radgiver inden for en lang raekke emner.

Som tidligere ar er der stor tilfredshed med radgivningen og alle der deltog i den arlige
tilfredshedsmaling, ville benytte helpline igen ved behov samt anbefale Helpline til andre.

De frivillige bisiddere og navigatorer har veeret flittigt brugt i 2024. Der har veeret formidlet og
gennemfart 48 bisidderforlgb, hvor en af Sjeeldne Diagnosers bisiddere deltog i et vigtigt made.
Evaluering viser, at der er stor tilfredshed hos dem, der bruger bisidderordningen. | 2024 har der
veeret 11 navigatorforlgb. Her kan navigatoren hjeelpe en person eller en familie med at
strukturer, prioritere eller navigerer i forhold til livet med en sjaelden sygdom. Der er ofte brug for
flere samtaler og deltagelse ved mgder i forskellige sektorer.

Helpline er akkrediteret hos RadgivningsDanmark
AEECEDITERETAD Helplines radgivning blev akkrediteret for forste gang i 2019, og i 2023

Radgivnings blev hele Helpline gen-akkrediteret. Saledes blev bisidder- og
Danmark

navigatorordningen ogsa akkrediteret, som en af de farste af sin slags.

2023-2026




® Helplines frivillige bisiddere, navigatorer og radgivere samlet til netveerksdagn.

| forbindelse med Helplines akkreditering i 2023 blev radgivningen, bisidder- og navigatorordningen
samlet. Derfor har vi i 2024 ogsa brugt kraefter pa at opdatere og distribuere informationsmateriale
om den samlede Helpline. Vi har saledes sendt vores nye folder “Vi kan hjaelpe”, plakat og evrigt
informationsmateriale rundt til hospitalsafdelinger, kommuner og regioner. Vi arbejder generelt for
at udbrede kendskabet til Helpline, sa alle, der kan have brug for radgivning, kan finde ve; til
radgiverne, bisidderne og navigatorerne.

Bestil Sjeceldne Diagnosers informationsmaterialer her:

https://sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/bestil-og-
download-foldere/
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https://sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/bestil-og-download-foldere/
https://sjaeldnediagnoser.dk/om-sjaeldne-diagnoser/bestil-og-download-foldere/
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Videnshaver og vidensbank

Sjeeldne Diagnoser er en vigtig videnshaver. Gennem vores medlemsforeninger, Helpline og
andre kanaler indsamler vi veerdifuld viden, sorg danner grundlag for vores arbejde for sjceldne
borgere

Hvert 10. ar gennemfgrer vi Guldkundeundersggelsen, og i 2024 var det tredje gang.
Undersggelsen omsaetter sjaeldne borgeres oplevelser og udfordringer til konkrete tal og fakta.
Sjeeldne borgere kan kaldes "guldkunder", fordi de har mange bergringspunkter med bade
sundhedsvaesenet og det sociale system. | alt deltog 2.062 sjeeldne borgere i undersggelsen i. Vi
forventer at afrapportere undersggelsen i juni 2025.

Vores Helpline modtager henvendelser om mange forskellige emner, og radgivningen er en vigtig
del af vores samlede vidensbank. | 2024 har vi haft fokus pa anonym registrering af
henvendelser, sa vi - med brugernes samtykke - kan bruge den indsamlede viden i vores gvrige
arbejde. Hvert ar udgiver vi en Helpline-rapport, der saetter spot pa de sjeldnes behov og
vigtigheden af specialiseret radgivning.

Vi bidrager ogsa til undersegelser iveerksat af andre. | 2024 deltog vi via Danske Patienter i en
kortlaegning af visse patientgruppers oplevelser med vederlagsfri fysioterapi.

Pa europaeisk plan samles der ligeledes viden om sjaeldne sygdomme. | 2024 blev Rare
Barometer Voices' undersegelse af diagnosetider offentliggjort, hvilket afslgrede, at det i
gennemsnit tager 4,7 ar at fa stillet en sjeelden diagnose i Europa. Pa den made engagerer vi os
aktivt i bade dataindsamling og formidling af resultater, sa danske forhold kan sammenlignes
med resten af Europa.

Desuden lancerede Rare Barometer Voices i 2024 en ny undersggelse om, hvordan det pavirker
hverdagen at leve med en sjeelden sygdom eller et handicap, som vi ogsa deltager i.

Viden er ngglen til bedre behandling, stgtte og forstaelse - og vi arbejder hver dag for at styrke
og dele den.

Guldkundeundersogelsen
Guldkundeundersagelsen blev besvaret af medlemmer af .
Sjeeldne Diagnosers medlemsforeninger og af medlemmer Ma vi hore

af Sjeeldne-netveerket. Resultaterne af undersagelsen om dine
reesenteres pd et formidlingsseminar i juni 2025, -

s paetf 5 d erfaringer?

Lees mere om Guldkundeundersagelserne her: »*,

sjaeldnediagnoser.dk/guldkundeundersoegelse/



https://sjaeldnediagnoser.dk/guldkundeundersoegelse/

Sjeeldne-forteellinger

Personlige beretninger om hvordan livet med en sjcelden diagnose kan veere, er et vigtigt
element i den samlede vidensbank.

® Clara, Rasmus og Millie er tre af dem, der har medvirket i en Sjceldne- fortcelling i 2024.

Viden er en mangelvare pa sjeeldne-omradet. | Sjaeldne Diagnoser arbejder vi som naevnt med at
indsamle og udbrede viden pa flere forskellige mader og en af dem er Sjeeldne-fortzellingerne.

| 2024 har vi udgivet seks Sjeeldne-fortzellinger. Her har man bl.a. kunnet laese om Clara med
Noonan syndrom, Rasmus med Md&bius syndrom og Millie med Albrights Hereditaer
Osteodystrofi. Tre meget forskellige fortzellinger, men som alle har mgdt nogle af de velkendte
udfordringer, som diagnosernes sjeldenhed medfgrer. Det er bl.a. lang vej til diagnose, uvished
om, hvad fremtiden bringer, og jagten efter mere viden og information.

Foruden at veere vigtige videnskilder, har Sjeeldne-forteellingerne ogsa andre positive virkninger.
Sjeeldne-fortzellingen om Clara bidrog til, at der blev sat fokus pa den diagnostiske proces og
diagnosesikkerhed ift. sjeeldne sygdomme ved en temadag hos Styrelsen for Patientsikkerhed;
Lunas fortzelling ndede ud til den brede offentlighed gennem nationale og regionale medier, og
sa skabte Millies forteelling en helt saerlig kontakt til en anden med samme diagnose. Cecilie, mor
til Millie, skriver: Den samtale har til dags dato veeret det bedste for mig. Jeg har endelig fundet en, der
fales som en livline, og selvom AHO ikke er ens, sG er der SA mange ting - bade sygdomsmeessigt og
falelsesmeessigt, som jeg kan treekke pa.

o

Find Sjeeldne Diagnosers Sjeeldne-fortcellinger her: sjaeldnediagnoser.dk/viden/sjaeldnefortaellinger
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https://sjaeldnediagnoser.dk/viden/sjaeldnefortaellinger/

Sjeeldne-netvaerket

De fleste sjceldne borgere har ikke en forening at statte sig til. Derfor driver Sjceldne Diagnoser
Sjeeldne-netveerket - et feellesskab for dem, der er scerligt sjceldne.

® Sjceldne-treef 2024

| 2024 voksede Sjeeldne-netveerket markant og har nu over 1.250 medlemmer fordelt pa mere
end 400 diagnosegrupper. Naesten halvdelen af disse grupper bestar af én enkelt person. Mange
medlemmer haber at finde andre med praecis samme sjaldne diagnose, men nogle er de farste i
netvaerket med deres diagnose.

For at styrke fzellesskabet gennemfgrte vi i 2024 et pilotprojekt med online velkomstmeader for
nye medlemmer. Her bad vi dem velkommen og gav rad om, hvordan de bedst kan bruge
netvaerket. Maderne blev en succes med stor opbakning, og vi haber at kunne tilbyde flere
lignende aktiviteter fremover - men det kraever ressourcer, vi endnu ikke har.

| januar 2024 afholdt vi det 8. Sjeeldne-traef for medlemmer af netvaerket. 50 deltagere med i alt
27 forskellige sjeeldne diagnoser meadtes til en dag med oplaeg og workshops. Trods de vidt
forskellige baggrunde var der masser at tale om - fra de vilde udfordringer til de sma, magiske
gjeblikke i hverdagen. Sjeeldne-netvaerket giver plads til erfaringsdeling, statte og nye venskaber -
ogsa for dem, der ellers ville sta helt alene.


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

Sjeeldne over landegraenser

Ndr der er fG patienter og endnu feerre specialister, er internationalt samarbejde afgarende -
iscer i Europa og Norden.

| 2024 var der valg til Europa-Parlamentet, og vi
opfordrede alle danske kandidater til at stotte et steerkt
europaeisk samarbejde om sjaeldne sygdomme. Vi
interviewede fire spidskandidater om deres holdninger, og
efter valget har vi etableret et godt samarbejde med MEP
Stine Bosse (M). Vi arbejder fortsat pa at fa et samarbejde
med flere danske medlemmer af Europa-Parlamentet.

European Reference Networks (ERN) er et vigtigt europeeisk initiativ, hvor eksperter deler viden om
selv de mest sjeldne sygdomme - ogsa i forhold til individuelle patienter. ERN har stort potentiale,
blandt andet for forskning og etablering af registre. Der er mulighed for patientrepraesentation i alle
24 netveerk og i 2024 deltog tre repraesentanter fra vores medlemsforeninger i arbejdet. Sjaeldne
Diagnoser er desuden en del af det nationale ERN-netvaerk sammen med sundhedsprofessionelle,
regionerne og Sundhedsstyrelsen.

Sjeeldne Diagnoser er fortsat aktive i EURORDIS - Rare Diseases Europe hvor vi i 2024 blandt andet
holdt oplaeg pa en europaeisk konference i Budapest arrangeret af Det Europaeiske @konomiske og
Sociale Udvalg. Vi deltager ogsa i EURORDIS' Council of National Alliances og arbejder for at bringe
europaiske initiativer ind i en dansk kontekst. Derfor henvendte vi os i 2024 til relevante danske
ministre for at fa opbakning til en ny europaeisk Action Plan for Rare Diseases.

Pa nordisk plan er vi en del af SBONN - netveaerket for sjaeldne brugerorganisationer - samt NNRD, hvor
myndigheder, fagfolk og patientrepraesentanter udveksler erfaringer.

Graenser ma ikke std i vejen for viden og faellesskab. Derfor fortsaetter vi vores internationale indsats
med fuld kraft.


https://sjaeldnediagnoser.dk/summit/
https://www.eurordis.org/

PROTEKTOR FOR SJZLDNE DIAGNOSER

H. M. Dronning Mary har veeret protektor for
Sjceldne Diagnoser siden 2005, og sdledes
08sa i 2024. Formadlet med protektoratet er at
skabe opmaerksomhed om de sjeeldne
sygdoms - og handicapgrupper.

HVEM ER VI?

Sjeeldne Diagnoser er en frivillig organisation
for sma foreninger. Foreningernes medlemmer
er voksne og barn med sjeeldne sygdomme og
handicap samt deres pdrerende. | 2024 havde
Sjeeldne Diagnoser 55 medlemsforeninger.
Sjeeldne Diagnoser huser ogsd 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

® Sj=ldne Diagnoser

Blekinge Boulevard 2 DK-2630
Taastrup +4533 14 00 10
mail@sjaeldnediagnoser.dk
sjaeldnediagnoser.dk


https://sjaeldnediagnoser.dk/

