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Pas pa de sjaeldne

Nar man er sjeelden, sa er man bare ikke
som alle andre. Det horer med i hele de-
finitionen, at der er langt mellem dem,
man kan sammenligne sig med, og at
man passer darligt ned i de kasser, som
vores velfaerdssystem er delt op i.

Sédan er det ogsa for de patienter, der
lider af sjeeldne diagnoser. De rammer
lidt pa tveers af kategorier, faggreenser
og de standarder, der er sat for diagno-
sticering, behandling og pleje af sakaldt
almindelige patienter.

Og sadan er det ogsa for de leegemid-
ler; der er udviklet specielt til de meget
sma patientgrupper. De passer heller
ikke helt ned i de rammer, der er sat for
godkendelse og vurdering i Medicinradet.
Heldigvis er det en problemstilling, som
man er sig meget bevidst i den nationale
strategi for sjeeldne sygdomme fra 2014.
I en nylig evaluering af strategien peger
Sundhedsstyrelsen p4, at de har vurde-
ringen og godkendelse som et indsats-
omrade, der er i gang, men endnu ikke
feerdig: ”... der arbejdes med en hensigts-
maessig model for, hvordan regionerne
treeffer afgerelse om, at tage ny medicin
til sjeeldne sygdomme i brug,” lyder det.

Opsamlingen og evalueringen af stra-
tegien viser med al enskelig tydelighed,
at det er helt afgerende at blive ved med
at forbedre og styrke bade kvalitet og

sammenhang i det specialiserede sund-
hedsvaesen, trods der allerede er et stort
fokus pa det neere, sammenhsengende
sundhedsvaesen. Det er her man har
gjort keempe fremskridt bade for den
enkelte patient og for det endegyldige
mal: bedre livskvalitet og flere levear.
Og med den viden, vi har i dag, vil man-
ge flere patienter opleve, at de har en
diagnose, de ikke deler med ret mange.
Ikke fordi de har en kompleks medfadt
sygdom som de patienter, vi folger i det-
te magasin, men fordi vi er i stand til at
beskrive sygdomme mere og mere pree-
cist— og behandle mere og mere preecist.
Hvor man for ar tilbage fik én diagnose:
hjernetumorkreeft, sa kender vi i dag til
mindst otte forskellige variationer, som
hver isaer reagerer forskelligt pa behand-
ling. Om ti ar vil vi formentlig have end-
nu mere specifik viden — og forhabentlig
ogsa mere specifik behandling.

Derfor skal vi passe pa de sjeeldne.
Forst og fremmest de sjeeldne patien-
ter, de leeger; der sidder med enestaende
viden om kompleksiteten i de sjeeldne
sygdomme, men ogsa den medicin, der
kan bidrage til at eendre livet for patien-
ter med en sjeelden diagnose.

God leeselyst.
Ida Sofie Jensen, koncernchef
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Det sjeeldne liv
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bliver ogsa

En skildpadde gar ingen steder uden
sit skjold. Det samme gaelder 14-arige
Sebastian la Cour Rasmussen. For ham
er skjoldet for tiden dog en sort kasket
med sprudlende ild. Sebastian har en
sjeelden sygdom, som kun 17 danskere
har. Han begyndte forst at live op for
et par r siden, da han fik den behand-
ling, som familien havde efterspurgt.
Til trods for den sprudlende energi, der
nu er i teenageren, har han stadig brug
for et skjold at gemme sig bag, forteeller
hans mor, Kirstine la Cour Rasmussen.

”Skildpadder er lidt langsomme. De gar
ihi, de gemmer sig, og der er ikke sa meget
fart pd dem. Sadan er Sebastian ogsa,” for-
teeller Kirstine la Cour Rasmussen.

Sebastian nikker og giver sin mor ret.
Det var han iser, da han var yngre. Men
han mener selv; at han nu har det sa godt,
at det eneste, der er tilbage, er kasketten,
han kan gemme sig under; samt at han er
lidt langsom med at preve ny mad.

"Da jeg havde det allerveerst, spiste
jeg neesten ingenting, fordi jeg ikke kun-
ne. Nu kan jeg igen spise og har vaennet
mig til bestemte typer mad som pasta,
kartofler og ked,” forteeller Sebastian.

levet

Et livsom sjeelden patient er lige sa
forskelligt som at vaere enhver anden type
patient. Der er dog yderligere udfordringer,
fordi sundhedssystemet ikke i samme grad
kender sjeeldne sygdomme. Mod to danskere,
der ved, hvordan det er at veere sjeelden.

Han lider af den medfedte sygdom fan-
coni anemi. En sygdom han har arvet,
fordi begge foreeldrene har et defekt
gen, som de videregav. Hverken foreel-
drene eller hans to yngre sostre lider
af sygdommen.

Sygdommen har blandt andet be-
tydet, at han er fedt med skaeve hand-
led og manglende tommelfinger pa
den venstre hand. Sebastian er blevet
opereret flere gange, blandt andet en
stor tarmoperation som speaed og en
hand- og rygoperation. Fanconi anaemi
er en blodmangelsygdom, hvor man
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knoglemarvstransplanterer, nar marven
bliver for darlig til at producere blodcel-
ler. Derfor bliver Sebastians blod tjekket
fire gange drligt, og der skal jeevnligt ta-
ges marvbiopsier.

Derudover vokser han ikke som de an-
dre born, stofskiftehormonerne er i uor-
den, han har 500 gange starre risiko for
bestemte kreefttyper og tallet for binyre-
barkhormonet kortisol har veeret banket
salangt ned, at han har veeret ved at do af
det. Da han var pa nippet til at vaere aller-
veerst ramt af kortisolproblemet, spillede
skildpadden igen en rolle i livet. —



Som patient eller familie til en

patient med en sjelden sygdom har vi
faet det overordnede billede, at det
tveerteamlige burde ligge pa europaeisk
plan, sa den faglige viden samles ét
sted, frem for at man i de enkelte lande
bliver sendt fra afdeling til afdeling

— Kirstine la Cour Rasmussen, mor til Sebastian,
som har sygdommen fanconi anaemi

"Faktisk var han helt gron ligesom skild-
padderne, da skolen hiver ham op af et
svemmebassin og ringer til os,” forteeller
mor Kirstine, der ikke lang tid efter epi-
soden endelig far laegerne til at underse-
ge kortisoltallene.

Mor gav Anne diagnose

I Store Heddinge sidder Anne Grims-
bo. Hun har ogsa arvet en sygdom, der
skyldes en gendefekt. Hendes sygdom
udleses modsat Sebastians, selvom man
kun arver gendefekten fra enten den
biologiske mor eller far.

"Mine foreeldre diagnosticerede mig
allerede som barn, fordi bade min far
og onkel havde sygdommen. Dengang
havde jeg nervesmerter, som gav sted i
heender og fedder, hver gang jeg fik fe-
ber,” forteller Anne Grimsbo.

Hun foler sig heldig over, hvordan
sygdommen fabry har ramt hende. Nog-
le patienter oplever en sygdom, der in-
vaderer deres hverdag med smerter, ube-
hageligheder og folgeproblemer, mens
andre er heldige og ikke far s& slemme
daglige smerter. Alle patienter tilbydes
en medicinsk behandling, der bremser
udviklingen af folger af sygdommen, der
ellers kan pavirke bade syn, nyrer, hjer-
te og andre vitale organer. Sygdommen

giver pa grund af delvis eller fuld man-
gel af et bestemt enzym blandt andet
blodige knopper pa kroppen, defekter
i hjertet og ophobning af bestemte fedt-
typer i gjne og organer.

"Folk med fabry rammes meget for-
skelligt. Min onkel dede som 32-arig

og min far som 54-drig, og mens andre
i min familie er hardt ramt af sygdom-
men, sa er jeg sluppet relativt billigt.
Jeg er heldig med, at medicinen funge-
rer rigtig godt pa mig, at jeg kan have
et normalt liv med familie og arbejde
og uden den store daglige frygt,” forteeller
Anne Grimsbo.

Forst fik hun hver anden uge ind-
sprojtet det protein, hun manglede. Se-
nere hen er der udviklet en pille, som
hun kan tage hver anden dag. Som hun
siger, har det, at der var en behandling,
veeret godt i sig selv, men hun er glad for
ikke at skulle tilrettelsegge sin sendag
efter, at hun absolut skal veere hjemme
den halve dag for at fa den halve liter
veeske ind gennem en nal i blodarerne.

En normal hverdag

Den normale hverdag oplever Sebastian
ogsa, efter han har faet behandlingen
maélrettet flere af de forskellige sidediag-
noser, som fanconi anami kan medfere.
I dag gar han i skole og kan holde til en
hel dag pa skolen uden at veere helt ud-
mattet. Han har i mange ar faet bade
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vaeksthormon og stofskiftehormon oger
nu pd medicin, der opretholder et godt
kortisoltal. Fordi han er gdet ind i teen-
agedrene, far han nu ogsa testosteron.
Desveerre er der ikke én gylden pille til
fanconi aneemi, som sygdommen hedder,
men der findes mange behandlinger til
de uendeligt mange sidediagnoser, som
fanconi anemi kan bevirke.

”Jeg var sa tynd inden medicinen, og
jeg kunne ikke spise min frokost eller
veere med i gymnastik, fordi jeg ikke
havde energi til det. Faktisk lignede jeg
et omvandrende skelet,” fortaeller han,
hvorefter han hapser et stykke chokola-
de, som moren har stillet frem pa bordet.
En af de méader som familien tilskynder
ham at veere fysisk aktiv, er ved at have
givet ham en specialdesignet cykel. Den

ligner alle andre cykler, men bade gear
og bremser sidder i samme side pa sty-
ret. Den side, hvor Sebastian har alle
fem fingre.

"Ellers vil han ikke kunne styre cyk-
len, samtidigt med at han skal bruge
bremser og skifte gear,” forteeller hans
mor, der gennem hele livet har for-
sogt at tilrette hverdagen, s& han kan
fa sa normal en hverdag som muligt
- kun afbrudt af det neesten ugentlige
kontrolbesag eller behandlinger hos
enten den ene eller anden type leege.
I alt gar familien hos 7-8 forskellige afde-
linger, der hver iseer har styr pa elemen-
ter af sygdommen.

En dag pé vej hjem fra en af de om-
kring 40 arlige leegekonsultationer sagde
hani bilen, at "nu gider jeg ikke laengere
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op til den laege. Han finder hele tiden
nye problemer, som sygdommen giver,”
fortalte han irriteret ifelge hans mor.
"Det er sa irriterende, nar jeg hele
tiden far nye ting at vide. Nye diagnoser
eller noget nyt der er galt med min krop,
ogsaskal der jo tages hand om det, og jeg
skal til leegen igen og igen, nar jeg egentlig
bare vil veere i skole eller hjemme og
spille computer,” forteeller Sebastian.

Andre patienter er familie nu

Bade Kirstine la Cour Rasmussen og
Anne Grimsbo har for ar tilbage sat sig
for at holde sammen pa de danske pa-
tienter i patientforeninger. Kirstine la
Cour Rasmussen startede foreningen
for fanconi anemi, mens andre pa-
tienter har startet foreningen for fabry,



En sygdom betegnes som sjeelden, hvis feerre
end 1-2 ud af 10.000 danskere har sygdommen. :

Det vil sige op til:

Sjeeldne sygdomme er medfodte, arvelige,
kroniske og komplekse.

af de sjaeldne sygdomme er identificeret
! genetisk. Arsagen til mange sjzeldne
sygdomme er fortsat ukendt.

Mange sjeeldne sygdomme
pavirker flere forskellige dele
af kroppen.

Man kan ikke altid
fysisk se pa en
person, at de har en
sjaelden sygdom.

: sjaeldne diagnoser findes blandt patienter i
Danmark. Heraf bliver ca. halvdelen :
. behandlet pa de to danske centre for sjeeldne :
. sygdomme, mens de resterende behandles
: hos speciallager.

. patienter er registreret pa de danske
: sjeeldnecentre.

Selvom der findes kraeftformer, som kun
fa danskere far om aret, er kraeft ikke

en sjelden sygdom i forhold til Sundheds-
styrelsens definition.

En fijerdedel af alle
kreeftdiagnoser
er sjeldne

En type kraeft kan ofte inddeles i mange
kategorier. Eksempelvis findes der mindst
otte forskellige hjernetumorkraeft, der
kreever forskellig behandling.

. EMA understotter udviklingen af medicin til
. sjeeldne sygdomme ved fx at tilbyde ekstra
. faglig radgivning og forlaenget patentrettighed.

Orphan drugs er de europaeiske

legemiddelmyndigheders

(EMA) betegnelse for medicin til :

sjeeldne sygdomme og til sjeeldne :

kraeftformer. 2 x

7/ e 1 5(y :
/// O ....................................................
Sterstedelen af de orphan drugs, som bruges

til behandling i Danmark, er til kreeftbehan-

dling (malt pa omszetning).
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herunder Anne Grimsbos faetter, mens
Anne har viderefert arbejdet de seneste
fem é&rs tid. Fabry Patientforening har
lokaliseret 75 danske patienter, og pa-
tientforeningen, Fanconi Anami Dan-
mark, har 17 patienter som medlemmer.
Begge foreninger omtaler de andre som
“familien,” der bliver holdt familie-
komsammen, hvor patienterne meder
hinanden og kan tale om deres sygdom,
eller hvad de nu gerne vil.

I fanconi ansemi-foreningen har
Kirstine la Cour Rasmussen skabt for-
bindelse til tyske og amerikanske leeger,
som udelukkende beskeeftiger sig med
fanconi anami. Disse laeger er flere gan-
ge kommet pa beseg til familiedagene og
har blandt andet hjulpet danske patien-
ter til en bedre forstaelse af sygdommen
og alle de komplikationer, der kan veere.

"Det var faktisk en tysk leege, der bad
os fa tjekket Sebastians kortisoltal. Det
star ogsa i flere bager om sygdommen,
at det kan veere en af de ting, man kan
fejle, men de danske leeger var ikke selv
opmerksomme pa det. Sa vi fik det forst

Ofte har de danske laeger jo ikke set
serlig mange patienter og er derfor
begraenset i deres kliniske viden om
sygdommen. Det kan ikke vere
anderledes, nar der er sa fa patienter
med fanconi anemi i Danmark.

— Kirstine la Cour Rasmussen, mor til Sebastian,
som har sygdommen fanconi anaemi

tjekket, da vi gentagne gange havde
henvendt os med de symptomer, som
litteraturen siger, man far ved for lavt
kortisol,"siger Kirstine.

Som patient i Danmark med en sjeel-
den sygdom, som har mange forskellige
problemer vedheaftet, er man som pa-
tient neesten lige sa vidende som leeger-
ne, der i hejere grad er specialiseret til
at vide noget om eksempelvis enkelte
organers funktion, forteeller hun.

"Det er et stort ansvar at indsamle vi-
den om en sjeelden sygdom. Det gar mig
jo ikke til ekspert, men ofte har de dan-
ske leeger jo ikke set saerlig mange pa-
tienter, og de er derfor begraenset i deres
Kkliniske viden om sygdommen. Det kan
ikke veere anderledes, nar der er sa fa pa-
tienter med fanconi anseemi i Danmark.
Heldigvis er vi i god dialog med uden-
landske laeger, som kan supplere de dan-
ske leegers behandling.”

Ros til legerne
Selvom béade Sebastian, hans mor og
Anne Grimsbo foler sig som eksperter



Nogle gange

vil vi meget hellere
have en flybillet

til Diisseldorf end
en parkeringsbillet
til Rigshospitalet.

— Kirstine la Cour Rasmussen, mor til Sebastian,
som har sygdommen fanconi anaemi

ideres egen sygdom, er de alle glade for,
at der findes gode laegeteams pa Rigshos-
pitalet, som tager hand om patienterne.

Et af de forste mader, Sebastian hav-
de med en laege, var, da foraeldrene sad
hos en arelaege.

”Lige da han var fedt, var der kom-
met et nyt program, hvor alle bern skul-
le screenes for hereproblemer. Og da vi
kom ind, kunne vi se, at hele personalet
teenkte "ah nej, nu kommer alle de over-
pyldrede foreeldre,” fortaeller Kirstine la
Cour Rasmussen.

Men de kom ind til leegen, og laegen
kiggede pa barnet. Derefter gik han om
bag ved moren og smaeldte en metallisk
skuffe ind i skuffedariet.

"Jeg fik et gigantisk chok, da jeg ikke hav-
de set, at han gik om bag mig, og lyden
var sa haj, at det rungede i mine orer,
men Sebastian, ja, han beveegede sig slet
ikke,” forteaeller hun.

Derefter blev behandlingen forst et
hereapparat, der satte kraniet i sving-
ninger og dermed kunne give lyd til Se-
bastian. Senere hen har han faet et mere
almindeligt "bag om eret™hereapparat,
der sender lyd direkte ind gennem de
forsnaevrede aregange.

Denne situation karakteriserer man-
ge af de oplevelser, familien har haft
gennem de utallige besog hos special-
leeger. Generelt er de tilfredse med de
danske leeger, men de ensker stadigveek
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at fa samlet al viden hos én leege/laege-
team frem for at skulle rundt til mange
forskellige speciallaeger, der ikke ser syg-
dommen som en helhed:

I Danmark bliver vi tit sendt rundt i
systemet. Men som patient eller familie
til en patient med en sjeelden sygdom
har vi faet det overordnede billede, at
det tveerteamlige burde ligge pa euro-
peeisk plan, s& den faglige viden samles
ét sted, frem for at man i de enkelte lan-
de bliver sendt fra afdeling til afdeling.
Nogle gange vil vi meget hellere have
en flybillet til Diisseldorf end en parke-
ringsbillet til Rigshospitalet,” understre-
ger Kirstine la Cour Rasmussen. ®
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Generne

bestemmer

Enhver foraelder gpnsker sunde og raske
bgrn. Men ndrmanved, at man kan videre-
bringe gener, der giver ens fremtidige bgrn
en sjeelden sygdom, star man som foreel-
dre i en sveer situation. Det forteeller to
foreeldre, der begge har gennemgaet abor-
teribestraebelsen efter at fa etrasktbarn.

Anne Grimsbo, der har arvetden gene-
tiske sygdom fabry fra sin far, har bade
mistet et barn ufrivilligt samt valgt at fa
foretaget abort, da hun fandt ud af, at
barnet var sygt.

"Jeg blev gravid ferste gang som 28-
arig, men detvar ferst femte og sjette gra-
viditet, der endte med en rigtig fedsel og
to sunde og raske drenge,” forteeller hun.

To af graviditeterne udstedte kroppen
selv, fordi de var syge, mens de to andre
- to smé drenge - var fremprovokerede
aborter. Hun valgte aborterne, fordi mo-
derkagebiopsienviste, at gendefekten for
fabry var til stede hos fostrene.

"Det er jo aldrig et let valg, men jeg vil
have, at denne sygdom d@r med migimin
familie. Jeg s&, hvordan den har gdelagt
mange familiemedlemmers liv, sa det vil
jeg ikke byde de naeste generationer
ogsa,” forteeller Anne Grimsbo, der i dag
er mor til to raske, voksne drenge.

Kirstine la Cour Rasmussen er mor til
14-arige Sebastian, som har sygdommen
fanconi anaemi. Hun vidste ikke, at hun
og manden Tue bar sygdomsgenet, for
Sebastian var fadt som det fgrste barn
i rekken.

"Men vividste, atviville have flere bgrn.
Processen blev dog laengere og mere kree-
vende, end vi nogensinde havde forestillet
os,” forteeller Kirstine la Cour Rasmussen.
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Forste graviditet efter Sebastian viste sig
atveere etfoster med fanconianaemi. Det
blevved enfejl forst opdagetiuge 20, hvor
foraeldrene selv pa en scanning kunne se
en raekke anormaliteter, som Sebastian
ogsa var blevet fadt med.

"Sasentigraviditeten er derjo tale om
en lille baby, men vi var ikke i tvivl om, at
graviditeten skulle afsluttes, da deter sa
alvorlig en diagnose at leve med,” forteel-
ler hun.

Fostervand var nogle uger tidligere ble-
vet sendttil Tyskland for at tjekke for syg-
dommen, men laboratoriet havde ikke
kunnet fa fat i genetikerne pa Rigshospi-
talet med svaret.

"Derefter fik vived senere graviditeter
mulighed for at teste fosteret tidligt ved
en moderkagebiopsi i 10. uge,” forteeller
hun om udviklingen i diagnostikken.

Foreeldrene blev gravide med Sebasti-
ans mindre s@stre Marie-Louise og Julie
panaturligvis, og begge disse graviditeter
blev testet for sygdommen, mens de var
sma fostre. | en tre-arig periode mellem
de to graviditeter provede foreeldrene
dog at fa et raskt barn, der samtidig ogsa
ville kunne veere knoglemarvsdonor for
Sebastian i fremtiden.

"Viville gore alt for at sikre, at generne
ikke blev givetvidere, forteeller Kirstine la
Cour Rasmussen.

Agsorteringsforsggene var bade psy-
kisk og fysisk kreevende og forte ikke til
fuldferte graviditeter. Da ingen af Sebasti-
ans sgstre har samme veevstype somham,
blevdonor-problematikken heller ikke lgst.

"Menvifik skabtenfamilie,” forteeller Kir-
stine,"og gjorde forspgetidet mindste.” ®



undhedsvasnet
mangler viden

og kompetencer

Det, som sjaeldne patienter savner allermest, er, at sund-
hedsvaesnet har viden om og kompetencer inden for
sjeeldne diagnoser, men udredningstiden er ikke leengere
blandt de starste bekymringer, forteeller de sjaeldne
patienter i en undersegelse blandt patientforeninger.

36 % af patientforeningerne siger, at der
findes behandlinger malrettet deres sygdom.

Manglende viden i sundhedsvaesnet,
manglende kompetencer blandt klinike-
re og manglende adgang til behandling
er nogle af de storste udfordringer for
patienter med en sjeelden sygdom. Det
viser en undersggelse blandt patientfor-
eninger for patienter med sjeeldne syg-
domme, foretaget af Lif. 37 foreninger
har svaret i undersegelsen.

Til trods for de bekymringer er det
positive, at mange patienter bliver ud-
redt inden for det farste ar efter forste
kontakt til en leege om sygdommen.
Hver tredje bliver udredt inden for et
halvt ar, mens 6 ud af 10 bliver udredt
inden for ét ar, lyder det fra patientfor-
eningerne i undersegelsen. Der kan
dog veere gaet meget laengere tid, fra
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sygdommen har givet patienten symp-
tomer, til diagnosen bliver klarlagt.

"Det er vigtigt med en hurtig diag-
nose, da vi i mange tilfaelde kan stoppe
udviklingen af sygdommen, nar vi har
medicin til det,” forteeller overlege Al-
lan Lund, Center for Sjeldne Sygdom-
me pa Rigshospitalet, som kalder tallene
for rimeligt positive.

Hurtigheden er essentiel for patien-
terne, forteeller paraplyorganisationen
Sjeeldne Diagnoser, der reprasenterer
53 medlemsforeninger, der i alt repree-
senterer 200 ud af de mindst 800 sjeeld-
ne diagnoser, som danske patienter har
faet. Internationalt kender man til mere
end 7000 diagnoser, hvoraf nogle kun er
givet til en eller to patienter i verden.
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Op til tre svar er valgt

Manglende viden om og kompetencer
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Manglende adgang til behandling
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"Det handler bade om tryghed og om at
komme i gang med en behandling, hvis
der er én. Derudover giver hurtig diag-
nostik ogsa en bedre platform for bade
patient og familie til at orientere sig mod
fremtiden,” forteeller Lene Jensen, direk-
tor i Sjeeldne Diagnoser.

Hun understreger, at de foreninger,
der har svaret pa undersegelsen, ude-
lukkende er dem, der har forméet at
samle sig i foreninger og dermed ofte er
karakteriseret ved at veere dem, der har
stor viden om egen sygdom:

"Hvis man lavede den tilsvarende
undersegelse pa hele sjeeldnepopulati-
onen, ville der givetvis veere nogle mere
deprimerende tal for bade diagnosetider
og behandlingsmuligheder,” tilfgjer hun.

inden for sjeeldne sygdomme i sundhedsveesnet

Manglende anerkendelse og viden i befolkningen

Med og uden diagnose

Patienterne, der kommer pa Center for
Sjeeldne Sygdomme, kan veere diagnos-
ticerede eller udiagnosticerede.

"De diagnosticerede er jo sa klart
umiddelbart de nemmeste, men selvom
vi har et seerligt gje for det sjeeldne og
maske kender mange flere sygdomme,
end man kender pa andre hospitaler og
hos de praktiserende leeger, er der altid
en del vi ma laese op pa. Specielt hvis
det ikke lige er nogle af de sygdomme,
viiforvejen kender gennem nuveeren-
de patienter — og det er ikke en sjeelden
situation,” forteeller Allan Lund. For de
udiagnosticerede er det sveerere, men
fremtiden ser lysere ud, og leegerne er
blevet bedre til at finde og diagnosticere
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nye sygdomme. Faktisk identificeres der
fem nye arvelige sjeeldne sygdomme om
ugen pa verdensplan i disse ar, forteeller
Allan Lund. Det skyldes, forst og frem-
mest ny teknologi, men ogsé at leegerne
har udviklet samarbejdsplatforme med
kollegaer pa tveers af landegreenser, sa
de kan lokalisere sjaeldne patienter med
lignende symptomer, sammenligne de-
res gener og finde genvariationer.

Vi arbejder sammen med andre lee-
ger i hele Europa og hele verden om at
diagnosticere folk uden diagnose. Laeger-
ne her pa Rigshospitalet har et stort net-
veerk i Europa, som vi kan sperge, hvis
der er en patient, vi gerne vil diskutere,”
forteeller han som en af forklaringerne.

"@velse gor mester. Nar man samler
sjeeldneomradet, er man i hejere grad
i stand til at varetage patienternes be-
handling pa et hejt internationalt ni-
veau, da der er mere viden jo flere pa-
tienter, der er. Det er ikke nok, at man
kun har én patient et sted og én patient
et andet sted. Derfor er de danske sjeeld-
ne patienter samlet i centre, og vi er sa
organiseret i netvaerk med andre laeger
og har forbindelser til de andre europae-
iske sjeeldne-centre,” tilfajer han.

Malrettet behandling

36 procent af de patientforeninger, der
har svaret pa undersegelsen, siger, at
der findes behandlinger malrettet deres
sygdom. I Sjeeldne Diagnoser maner de
til besindighed og siger; at det er hgjt sat.

"De relativt fa diagnosegrupper, der
er med i undersagelsen, er de velorga-
niserede. En rundsperge til alle sjeeldne
patienter ville give et ringere resultat
— det samme geelder i ovrigt diagnose-
tider. Det er fortvivlende, at der kun er
behandling til et fatal af de sjaeldne syg-
domme. Men glaedeligt, at der i disse ar
kommer flere og flere behandlingsmu-
ligheder, endda med ret stor hast,” siger
Lene Jensen.

Det samme lyder fra laegerne. Det er
et positivt skridt, men der er stadig lang
vej og mange sygdomsgrupper, der ikke
har en behandling, siger Allan Lund,



som dog samtidig betoner, at det er en
god status, fordi en stor del af den ek-
sisterende behandling, der er malrettet
de sjeeldne sygdomme, faktisk forbedrer
tilstanden for patienten. Men det er ikke
kun tilgeengeligheden af en behand-
ling, der er afgerende: behandlingen
skal kunne startes, for sygdommen har
givet patienten alvorlige og irreversible
komplikationer, siger Allan Lund.

"Derfor er det essentielt at diagno-
sticere patienter s hurtigt som muligt.
Vi er hjulpet godt pa vej af nyfedtheds-
screeningen, og at gensekventering af
det menneskelige genom er blevet me-
get hurtig, sa den tid, det tager at diag-
nosticere arvelige sygdomme, bliver
kortere ar for ar,” siger han og tilfajer:

"Det er en forudsaetning, at patienter
henvises hurtigt til relevant udredning,
og derfor er det ogsa en vigtig opgave at
uddanne sundhedspersonale, fx praktise-
rende leeger, i at spotte det sjeeldne og sor-
ge for, at henvisningsveje er kendte. I Lifs
undersegelse understreger patienternes
oplevelse af sundhedspersonalets viden
om sjeldne sygdomme dette behov.”

Medicin og kliniske forsog

Knapt halvdelen - 45 procent - forteeller
iundersegelsen, at der er ny behandling
pé vej malrettet deres sygdom. Det tal
gleeder Allan Lund, der ogsa peger p3,
at de pa Center for Sjeldne Sygdomme
i Kebenhavn arbejder malrettet med
at teste nye leegemidler til sjeeldne syg-
domme. I Kebenhavn drejer det sigiseer
om medfedte stofskiftesygdomme.

Vi afprever ny medicin til patien-
ter med sjeldne sygdomme i kliniske
studier her pa hospitalet. I forhold til
andre kliniske studier er der ofte meget
fa patienter, der kan inkluderes, og da
der sjeeldent er nok patienter i ét land,
athaenger de kliniske forseg af deltagelse
fra mange lande i Europa. Der ligger et
stort, koordinerende arbejde i det, hvor
vi til tider er det koordinerende organ,
og andre gange medvirker danske pa-
tienter i andres studier i udlandet. P&
den méde er vi sammen om at sikre

leegemidler til behandling af sjeldne
sygdomme,” forteeller Allan Lund.
Hans oplevelse af de danske patien-
ter med sjeeldne sygdomme er, at de er
meget villige til at veere med i forsk-
ningsprojekter. Iseer hvis det handler om
forbedrende medicin, og seerligt hvis der;
som hyppigt er tilfeeldet, slet ikke findes
medicin til sygdommen i forvejen.
Ifolge undersegelsen siger 24 af for-
eningerne, at deres medlemmer gerne
stiller op, mens 13 siger, at de ikke ved
det. Kun én forening siger nej pa vegne
af deres medlemmer. Til dette siger Lene
Jensen, at det er naturligt for patienter-

ne at ville hjeelpe - iseer nar der ikke
findes en behandling til deres sygdom:
"Det er oplagt: langt de fleste sygdom-
me er alvorlige og uden behandlingsmu-
ligheder. Man stiller op til kliniske for-
sog bade for at hjeelpe sig selv og andre,
der erien sa sveer situation,” siger hun.

Det er vigtigt med en
hurtig diagnose, da vi
i mange tilfeelde kan
stoppe udviklingen af
sygdommen.

— Allan Lund, chef for Center for Medfpdte
Stofskiftesygdomme og overlaege pa
Center for Sjeeldne Sygdomme
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Analysen er pa baggrund af en undersggelse blandt
patientforeninger for patienter med sjeeldne sygdomme,
foretaget af Lif. 37 foreninger har svaret i undersggelsen.




En handlingsanvisende
statusrapport...

Star det til organisationen Sjeeldne Diagnoser
skal regeringens 34 millioner kroner bruges

til meget direkte indsatser for at sikre sammen-
haeng i behandlingen af sjeeldne sygdomme.

Overskriften kender vi ikke endnu, men
undertitlen er "En handlingsanvisen-
de statusrapport.” Det drejer sig om en
leenge ventet opsamling pa den nationa-
le strategi om sjeeldne sygdomme, som
blev preaesenteret tilbage i 2014. Rappor-
ten er lige pa trapperne, og det gleeder
ikke mindst organisationen Sjeeldne
Diagnoser, hvor man har presset pa for
at omseette strategien i handling.

Sjeeldne Diagnoser er en sammen-
slutning af 53 foreninger for borgere,
der er berort af sjeeldne sygdomme og
handicap. Her ser direkter Lene Jen-
sen frem til statusrapporten og iseer det
faktum, at regeringen har eremeerket 34
millioner kroner over fire ar pa naeste
ars forslag til finanslov til en indsats pa
sjeeldne-omradet:

"For en organisation som vores er det
meget lettere at advokere for at fa gjort
noget ved hovedudfordringerne, nar vi
har sadan et arbejde i ryggen. For hvad
skal vi med hyldemeter af rapporter,
hvis de ikke gor en forskel i den virke-
lige verden? Derfor er det vigtigt for os,
at der nu er en sammenkeedning af den
handlingsanvisende statusrapport og
penge til at realisere nogle indsatser fra
rapporten,” understreger hun.

Ressourcer

To overordnede spor tegner sig i det for-
slag, som Sjaeldne Diagnoser har sendt
til sundhedsministeren og lagt frem for
Sundhedsministeriet. Det handler om
ressourcer og sammenhang — og meget
gerne i kombination:
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sjeeldne diagnoser findes der cirka
blandt danske patienter.

”Vores ambition er, at de 34 millioner
kroner skal komme patienterne direk-
te til gode. Nar puljen er opbrugt om
fire ar, skal det veere blevet lidt lettere
at veere en sjelden patient, end det er i
dag, ” siger Lene Jensen og opsummerer:

"Der er kort og godt brug for en sam-
menhangende indsats. Det er i realite-
ten det samme, alle patienter efterlyser.
Men omkring sjeldne sygdomme er der
starre uvidenhed, starre kompleksitet
og ogsa stor alvorlighed, sa derfor er det
sveerere at sikre en velfungerende, sam-
menhangende indsats,” siger hun og pa-
peger, at hvis en patient med en sjaelden
sygdom skal have de samme muligheder
som andre, skal der noget szerligt til, og
dét skal der veere ressourcer til.

”Man er nedt til at se pa vilkarene for
at sikre sammenhang,” understreger
hun igen og igen.

Ressourcerne ber fortrinsvis samles
om de to centre for sjeeldne sygdomme

OVERBLIK

i hhv. Arhus og Kebenhavn. Nér Lene
Jensen taler om ressourcer, er det bade
sundhedsfagligt personale og i haj grad
ogsa andet personale som socialradgive-
re og psykologer, der kan bista patien-
terne og skabe sammenhang til den
sociale indsats i kommunerne.

"Det er vores oplevelse, at der er skru-
et gevaldigt ned for antallet af fx social-
radgivere. Patienter med en sjelden syg-
dom eller handicap har meget ofte brug
for omfattende sociale stotteindsatser
pa kommunalt niveau — og ikke mindst
hjeelp til at fa den,” forklarer hun.

Siden de to sjeeldnecentre blev etab-
leret i 90’erne, er antallet af patienter
vokset stat, og i dag har centrene ansvar
for indsatsen for mere end 400 forskelli-
ge diagnoser. Presset pa de leegefaglige
kompetencer er blevet for stort, og der er
brug for flere laeger pa de to centre — ogsa
fordi centrene bar se flere voksne patien-
ter, lyder det fra Sjeeldne Diagnoser:

”Sjeeldnecentrene er placeret pa ber-
neafdelingerne, fordi sterstedelen af pa-
tienterne er bern. Det kommer af, at de
sjeeldne sygdomme primaert er genetisk
betingede og altsa noget, man er fadt
med. Men der er ogsa brug for, at voksne
patienter kan fa en tilsvarende indsats.
Dels fordi der ogsa er sjaeldne diagnoser,
der forst debuterer i voksenlivet, hvor
specialiseringen i sundhedsveesnet for
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leengst er blevet opdelt i organer. Og dels
fordi en sjeelden sygdom er livslang. Der
er brug for leeger, der kan tage sig af be-
handlingen af de voksne patienter og
sikre en koordination mellem de mange
leegefaglige specialer, der er i spil, nar
voksne patienter skal behandles,” for-
klarer hun.

Men en oget indsats i sundhedsvaes-
net kan ikke sta alene. Der skal ogsa
teenkes i at ruste patienterne til at tage
hand om sig selv og deres hverdag,
lyder det fra Sjeeldne Diagnoser, der

Hvad skal vi med
hyldemeter af rap-
porter, hvis de ikke
gor en forskel i den
virkelige verden?

— Lene Jensen, direkter for Sjeeldne Diagnoser



gerne ser; at der bliver etableret patient-
uddannelse malrettet sjeeldne patienter
og deres familier.

"Det er ogsa afgerende vigtigt, at der
fortsat er adgang til radgivnings- og
stottetilbud som fx Sjeeldne Diagnosers
Helpline,” papeger Lene Jensen.

Koordinering

Selvom ressourcer fylder meget pa pa-
tientforeningens enskeliste, sa vil orga-
nisering og koordinering i sig selv ogsa
kunne lofte en del af de sjeldne patien-
ters udfordringer.

"Den storste feelles udfordring er, at
man som patient star med kontakt til
mange fagpersoner,” lyder det fra Lene
Jensen, som peger pa flere initiativer.

For det forste kan man strukturelt
aflaste sa meget som muligt - fx ved at
bruge den model, man kender fra Diag-
nostisk Center pa Silkeborg Sygehus,
hvor man samler specialerne omkring
patienterne.

”Det aflaster patienter, som ikke skal

pa sygehuset fem gange, men kan nejes
med én gang. Men vigtigere endnu giver
det mulighed for videndeling mellem
fagpersonerne,” understreger hun.
For det andet kan man for de storre
grupper af sjeeldne diagnoser lave egent-
lige forlebsprogrammer, bl.a. malrettet
de lzeger, der ikke har direkte kendskab
til sygdommens kompleksitet.

”Nar specialisten pa et omrade gar
pa pension, sa er der ikke nedvendig-
vis nogen med den samme laegefaglige
nicheviden - sa skal der veere en klar
struktur,” understreger Lene Jensen.

Men tiden gar, papeger hun. Nu lig-
ger der en strategi, en finansiering og en
handlingsanvisende statusrapport. Og
sa skal der ske veaesentlige forbedringer:
”Alle er enige om, at sammenhang er
en udfordring i sundhedsvaesnet. Men
for patienter med en sjelden diagnose
er udfordringen enorm. Hvis en "sjael-
den” skal have de samme muligheder
som andre, sa skal der gores en ekstra,
malrettet indsats pa tvaers af sundheds-
og socialomradet,” siger Lene Jensen. ®

Omkring sjeeldne sygdomme er der
starre uvidenhed, storre kompleksitet
og ogsa stor alvorlighed, sa derfor er
det sveerere at sikre en velfungerende,
sammenhangende indsats

— Lene Jensen, direkter for Sjeeldne Diagnoser
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VOXPOP

Hvordan sikrer man bedre
behandling af patienterne
med sjeeldne sygdomme?

TUE FLINDT MULLER

Formand,
Laegeforeningens
Leegemiddeludvalg

77 For at kunne give patienter med
sjeeldne sygdomme en bedre behandling
erdetnedvendigtatudvikle og afpreve ny
medicin til deres diagnoser. Men desveer-
re er der sygdomme, hvor der er sa fa pa-
tienter, atdet under normale omsteendig-
heder ikke kan betale sigfor kommercielle
medicinalfirmaer at udvikle og markeds-
fore leegemidler. Derfor skal den offentli-
ge forskning styrkes og som udgangs-
punkt gennemfgres pa de vilkar, som
geelder for privat etablerede forsog -
eventuelt gennem et pget samarbejde
mellem offentlige og private aktorer.

NICOLAJ HOLM
FABER

Chefkonsulent,
Komiteen for
Sundhedsoplysning

77 Allelangvarigt syge og handicappede
bor leere at mestre deres hverdag for at
fa sterst mulig gavn af offentlige behand-
lings- og rehabiliteringstilbud. Hverdags-
mestring er en kontinuerlig proces, som
dermed kan kvalificere ens behandling.
At mode ligesindede giver nye perspekti-
ver pa sveere konditioner. Det er ligefrem
afgegrende blandt kronisk syge, men ofte
umuligt, hvis sygdommen er sjeelden.
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Der skal teenkes alternativt, hvis man vil

give mennesker med sjeeldne sygdomme
mestringstilbud, der matcher det, man
tilbyder mennesker med mere almindeli-
ge langvarige sygdomme.

Ved at kombinere e-leering, telefonisk
help-line og webinarer kan man dels ska-
be mestringstilbud, der sikrer kontakt
med ligesindede, dels tilbyde personlig
stotte ogradgivning fra fagpersoner med
seerligt diagnosekendskab.

RASMUS BALSLEV

Regionsformand,
Dansk Socialradgiver-
forening, Region @st

77 Dererbehov for sterre fokus pa bro-
bygning og inddragelse af patienter og
pargrende. Hurtig brobygning fra sygehus
til de forskellige kommunale indsatser.
Generelt er kendskabet til sjeeldne syg-
domme begraenset, og det stiller store
krav til sikring af overlevering af alle rele-
vante informationer patveers af specialer
og mellem forskellige forvaltninger om-
handlende hele familien. Det er sund-
hedssocialradgivere med seerlig indsigt
i de enkelte sygdomsgrupper eksperteri,
og derfor er der brug for markant oprust-
ning af socialradgiverbistand suppleret af
andre fagligheder. Det vil gavne koordina-
tionen omkring og tilpasningen af patien-
tens og familiens hele liv - bade sundhed,
socialt, uddannelse, arbejde og fritid.



Fremtiden

er sjeelden

Der kommer mere medicin til sjeeldne
sygdomme, og de fylder mere i hospitals-
budgetterne. Det er en naturlig udvikling,
og man vil fremover se mere af det, lyder
det fra flere eksperter, der peger p4, at
fremtiden bliver mere sjaelden.

De seneste fem ar er der godkendt 64
nye typer medicin til behandling af
sjeeldne sygdomme, altsa medicin med
betegnelsen "orphan drug,” hos de
europeiske leegemiddelmyndigheder
(EMA). Det er neesten en fordobling i
forhold til de foregdende fem ar, hvor
antallet samlet var 34.

Stigningen skyldes primeert, at forsk-
ningen bliver bedre og bedre til at lo-
kalisere sjeeldne sygdomme.
"Fremtiden byder pa en starre og
storre individualisering af medicin.
Derfor vil vi se endnu mere af denne
type medicin, der er mélrettet mindre
grupper af patienter. I fremtiden vil

medicinen ikke kun veere malrettet de
enkelte grupper af patienter, men ogsa
veere malrettet den individuelle patient
til et specifikt tidspunkt i sygdomsud-
viklingen,” siger Nikolai Brun, chef for
Leaegemiddelstyrelsens enhed for medi-
cinsk evaluering og biostatistik.

Flere far ekstrahjzlp

Den europeiske leegemiddelmyndighed
EMA giver i stigende grad leegemidler
adgang til en seerlig godkendelsesproces
for medicin til sjeeldne sygdomme. Nar
et laegemiddel far adgang til denne spe-
cialordning, far virksomheden bl.a. mu-
lighed for yderligere radgivning hos EMA
samt forlaenget patent pa produktet.

"For EMA indferte denne mulighed,
var det ikke sa attraktivt for virksomhe-
der at investere penge i medicin til sma
sygdomme, da det bade tager lang tid
og koster mange penge at fa godkendt
ny medicin,” forteeller Steffen Thirstrup,
professor pa Kebenhavns Universitet og
chef for NDA regulatory advisory board
hos konsulenthuset NDA services.

"Da EU indferte ordningen, var der
pres fra bade USA og Japan, der begge
havde ordninger, som tilskyndede udvik
lingen af nye leegemidler til sma grupper.
Derfor gav det mening at komme i gang
i Europa dengang ogsa. Det giver stadig-
veek mening at have ordningen. Vi har

STORRE ANDEL AF MEDICINFORBRUGET ER ORPHAN DRUGS
Andel af samlet medicinforbrug fra 2008 til 2018 (andel malt pa omszetning)
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faet mange gode leegemidler pa marke-
det — flere end hvad man ville have, hvis
ordningen ikke fandtes,” uddyber han.

Steffen Thirstrup er ogsa bekymret
over udviklingen. Han mener, at man
til tider kommer til at fraskrive nogle
patienter muligheden for effektiv be-
handling, fordi de ikke har den bestemte
marker i kroppen.

"Hvis en leegemiddelproducent kan
se, at der er en seerlig god effekt hos per-
soner med en bestemt marker, kan de f&
godkendelse af medicinen til behand-
ling af de specifikke patienter, men det
betyder ikke nedvendigyvis, at leegemid-
let kun virker pa patienter, der udtryk-
ker den specifikke marker, gen, protein
og sa videre,” siger Steffen Thirstrup.

ANALYSE

Det stigende antal nyligt godkendte
leegemidler i EU er ogsa slaet igennem
i Danmark, hvor en starre og sterre
andel af den medicin, der bruges, er
orphan drugs.

12008 blev der naesten ikke brugt orp-
han drugs, mens deri 2017 blev behand-
let med orphan drugs for knap 1 mia. kr,
hvilket svarer til ca. en tyvendedel af de
samlede udgifter til medicin i Danmark.
I samme periode er man gaet fra at have
otte orphan drugs til at bruge 58 orphan
drugs i Danmark.

Kraeft er kun starten
Kraeftbehandling er det omréde, der
fylder mest i forbruget af orphan drugs.
12017 udgjorde kreeftmedicin 85 pro-
cent af udgifterne til orphan drugs. Det
skyldes isaer den stigende viden om
menneskets gener og genomet, forteeller
Nikolai Brun, og sjeelden medicin til
kreeft er kun starten.

"Der er sket keempe fremskridt inden
for kreeftbehandlingen. Det er iseer sket
i kraft af, at der er skabt mere viden om,

2014 2015

2016

2017

2018 (jan-juli)



at kreeft skyldes et svigt i immunsyste-
met, hvor kroppens evne til at kontrolle-
re celledelingen er begyndt at ga i styk-
ker. Dermed har man fundet ud af, at det
er immunprocesserne, man skal kontrol-
lere medicinsk,” forteeller Nikolai Brun
og tilfgjer, at det er en vidensdrabe, der
langsomt spreder ringe i vandet.

"Historisk set stammer mange af de
forskningsresultater, man nu hester gavn
af inden for kraeftforskningen, fra den
forskning, man lavede inden for HIV og
immunforskning i sin tid. Ligesom den
afsmitning kan vi nu se, at kraeftforsk-
ningen begynder at smitte af pa andre
sygdomsomrader sdsom autoimmune
sygdomme, multipel sklerose, lupus og
andre immunologiske sygdomme.”

Andre nye orphan-leegemidler har
veeret malrettet mod berns sygdomme.
Det skyldes, at mange komplicere-
de sygdomme er medfedte, fortaeller
Steffen Thirstrup.

"Eksempelvis medfedte stofskifte-
sygdomme, medfedt cystisk fibrose
og muskelsvind. Det er jo et godt sted
at starte. Onkologien fylder dog sta-
dig mest. Spergsmalet er s, om man
snart knaekker koden for forstaelsen
af sygdomme i hjernen - fx hele kas-
sen fyldt med demenssygdomme. Hvis
det sker, vil man ogsé begynde at se or-
phan drugs rettet mod disse sygdomme,”
siger Steffen Thirstrup. @

ORPHAN
DRUGS

Medicin til sjeeldne sygdomme betegnes i EU-
regi som orphan drugs. Orphan drugs betegn-
er bade medicin til sjseldne sygdomme samt
sjeeldne former for kreeft, selvom kraeft ikke
er en del af den danske definition af sjeeldne
sygdomme.

DER KOMMER HELE TIDEN FLERE NYE ORPHAN DRUGS
Orphan drugs godkendt af de europeeiske leegemiddelmyndigheder
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I fremtiden vil medicinen ikke kun
vaere malrettet de enkelte grupper af
patienter, men ogsa veere malrettet den
individuelle patient til et specifikt tids-
punkt i sygdomsudviklingen.

— Nikolai Brun, chef for Leegemiddelstyrelsens enhed
for medicinsk evaluering og biostatistik
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Samlet antal orphan drugs der bruges i Danmark
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Fremtidens medicin

er personlig

| fremtiden vil al medicin veere s mal-
rettet den enkelte patient, at det, manii
dag karakteriserer som orphan-medicin,
vilveere normalenifremtiden. Det vil stille
nye krav til bade godkendelse og til
overvagning af leegemidler i fremtiden,
forteeller Nikolai Brun, chef for Laege-
middelstyrelsens enhed for medicinsk
evaluering og biostatistik.

"Vi kan risikere at sta i et dilemmai
fremtiden. Malgruppen vil veere tiltagende
begreenset, og det skal visom myndighed
kunne handtere. Vi @nsker, atlzegemidler
- ogsatil mindre patientgrupper - er sikre
at anvende. Den udfordring bliver storre
i fremtiden, nar vi far flere leegemidler til
mere veldefinerede sygdomme. Men vi er
allerede gode til at takle udfordringerne

nu, og i takt med at vi bliver bedre til at
anvende real-world-data, stiger succes-
sen,” siger han.

I forleengelse af at der er faerre patien-
ter til hvert nyt leegemiddel, fordi medici-
nen bliver sa malrettet, vil de kliniske
forseg i hejere grad kunne flyttes fra for
godkendelse til efter godkendelse af et
laegemiddel, fortaeller Nikolai Brun. Gan-
ske simpelt fordi man ikke laengere ser pa
store grupper af patienter, men kun ud-
valgte patienter, der udtrykker bestemte
karakteristika.

"Der findes ikke en lgsning endnu. Jeg
har den ikke, og det er der heller ikke an-
dre, der har,” siger Nikolai Brun.

Han har dog formodninger om, hvor-
dan fremtidens teknologier vil hjelpe
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med at sikre ny medicin til patienterne
hurtigere, men uden at ga pa kompromis
med sikkerheden.

"Selvom effekten bliver optimeret
mere og mere, nar medicinen bliver mere
personlig, vil der jo stadigvaek veere bi-
virkninger forbundet med medicinen.
Derfor vil man jo stadigveaek gerne sikre,
at der ikke opstar uventede, alvorlige bi-
virkninger. Derfor vil man altid have krav
til sikkerhedsdatabasens sterrelse. Men
man kan sa diskutere, hvornar sikkerhe-
den og effekten skal veere bevist, og det
er her, hvor jeg forventer at mere og mere
af bevisbyrden vil flyttes til efter godken-
delsen, nar der kun er et lille, afgraenset
antal patienter, der kan behandles med
en ny type medicin,” siger Nikolai Brun. ®



bruger flest
orphan drugs

[ Danmark bruger laegerne feerre
specialiserede leegemidler — orphan drugs
—end de gor i Norge og Sverige.
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Norge og Sverige

Norge og Sverige er flittigere til at bru-
ge medicin til sjeeldne sygdomme — de
sdkaldte orphan drugs — end man er
i Danmark.

Men det er ikke nedvendigvis et ud-
tryk for, at vi i Danmark er darlige til at
udnytte de specialiserede leegemidler,
der er til radighed, understreger sund-
hedsekonom Jakob Kjellberg fra VIVE
- Det Nationale Forsknings- og Analy-
secenter for Velfeerd. Han peger pa tre
ting, der har betydning for, hvor mange
forskellige typer orphan drugs, leegerne
benytter sig af. Demografi, organisering
og okonomi:

"Patientsammensaetningen og antal-
let af borgere er forskellig i de nordiske
lande. Derudover har der historisk set
veeret forskel pa, hvordan landene har
vurderet, om nye leegemidler skal tages
i brug,” forteeller Jakob Kjellberg.

I Sverige er der indtil videre i ar brugt
68 forskellige leegemidler med beteg-
nelsen orphan drugs. Her er Norge og
Danmark en smule bagefter med hhv.



62 og 60, mens der i Finland kun er 47
forskellige orphan drugs i brug.

Jakob Kjellberg peger p4, at nar man
i Finland bruger feaerre orphan drugs,
kan det bade skyldes, at der er feerre
patienter, men i hej grad ogsa, at syge-
husene har vaeret gkonomisk pressede
i en grad, man ikke har set i de andre
nordiske lande.

Betegnelsen orphan drugs er de
europaiske leegemiddelmyndigheders
specielle ordning for leegemidler til
sjeeldne sygdomme. Orphan drugs deek-
ker over bade leegemidler til sjaeldne
sygdomme som stofskiftesygdomme og
muskelsvind, der bliver behandlet pa
sjeeldne-centrene pa danske hospitaler,
men ogsa til sjeeldne former for kreeft,
der bliver behandlet pa kraeftafdelinger.

Det kraever patienter
Ingen af skonomerne mener, at
uligheden mellem de nord-
iske lande er noget, man
nedvendigvis skal
gore noget ved lige
med det samme.
"Forskellen er
ikke nedvendigvis
noget, man skal
gore sa meget ved.
Der skal jo vaere en
eftersporgsel pa
medicinen, for den
tages i brug. Jeg sy-
nes ogsa, det er fint,
at man ikke ibrugtager
alle orphan drugs. Man
skal jo ogsa veere parat til at fol-
ge op pa effekten efterfelgen-
de,” siger Jakob Kjellberg.
Han bakkes op af gkonom
Christian Kronborg, studiele-
der pa Syddansk Universitet.
At Sverige har en del flere or-
phan drugs i brug end i bade Dan-
mark og Norge kan skyldes flere ele-
menter, blandt andet et sterre indbyg-
gertal, forteeller Christian Kronborg.
"Der er jo tale om behandling af de
sjeeldne sygdomme, og det kan betyde,
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Forskellen er ikke
nodvendigvis noget,
man skal gore sa
meget ved. Der skal jo
veere en eftersporgsel
pa medicinen, for den
tages i brug.

— Jakob Kjellberg, sundhedsgkonom ved VIVE

at ikke alle lande har samme typer af

patienter. Sverige har over 10 mio. ind-
byggere mod Danmarks knap 6 mio.,
og det betyder jo, at der kan veere flere
patienter og dermed behov for flere for-
skellige slags medicin,” siger han.

Han ter dog ikke sp& om, hvorvidt
man i Danmark vil tage flere orphan
drugs i brug og komme op pa niveau
med Sverige, der ar efter ar har ligget
hgjere end Danmark.

"Det vil formentlig kun ske, hvis
der er en stigning i antallet af forskel-
lige sjeeldne sygdomme og antallet af
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nye laegemidler til sjeeldne sygdomme.
Sa leenge der er faerre patienter i Dan-
mark, er det overvejende sandsynligt,
at vi ogsa vil opleve, at der bliver brugt
feerre orphan drugs i Danmark,” siger
Christian Kronborg.

Uens politik

Men demografi alene kan ikke forklare
forskellene i brugen af orphan drugs pa
nordisk plan. Forskellighederne skyl-
des ogsd, at man har forskellige politik-
ker for at tage den nye medicin i brug,
forklarer Jakob Kjellberg.
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NATIONAL VURDERING AF ORPHAN DRUGS
Forsimplet version af de nationale mader at vurdere nye orphan drugs

HAR LANDET EN @KONOMISK
BAGATELGRANSE FOR VURDERING AF NYE
ORPHAN DRUGS F@R IBRUGTAGNING?

ER PATIENTBEHAND-
LINGENS PRIS OVER ELLER
UNDER BAGATELGRANSEN?

MINDRE OMFATTENDE LAGEMIDLET VURDERES NATIONALT
NATIONAL GOD- GENNEM VURDERINGSPROCESSEN FOR
KENDELSESPROCES ALMINDELIGE LAGEMIDLER

&

HVORDAN VURDERES LAGEMIDLET?

N V.

ANALYSE AF KVALITETS-
JUSTERET LEVEAR MERVZARDIANALYSE
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FINDES EN MAKSIMAL VARDI FOR, HVAD MAN VIL BETALE
FORBEDRING HOS DEN ENKELTE PATIENT?

"I Sverige har man et decentralt system,
hvor det er de enkelte regioner, der histo-
risk set har stéet for at sikre ibrugtagning
af ny medicin, mens man i Danmark og
Norge har lavet vurderingen fra central + X L
hand,” forklarer Jakob Kjellberg.

Det kan have betydet, at man i Sverige \L—k_\L
har medicin i brug pa enkelte afdelinger,
uden at man nationalt har gennemgaet
og vurderet den kliniske effekt. Man |
har altsa blot ladet de enkelte klinikere \L
vurdere, om de vil afpreve ny medicin
pa patienter. ® DIREKTE ANVENDELSE

-
W
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NATIONAL VURDERING UD FRA

PROCESSEN FOR IBRUGTAGNING AF
ALMINDELIGE LAGEMIDLER
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En lille, morkharet pige afprever hvinen-
de rutsjebanen, mens en jeevnaldrende
dreng underseager legetojet pa hylderne.
Pa veeggene skaber papeggjer, elefanter
og zebraer en hyggelig stemning. Et
spaedbarn sover i sin barnevogn, og en
pige pa 11-12 ar sludrer med sin mor.
Det er ikke til at se pa barnene, at
de maske lider af en sjelden sygdom.

REPORTAGE

Diagnose:
Fra 40 ar
til fire dage

Men vi befinder os i ventevaerelset pa
Center for Sjeeldne Sygdomme (CSS) pa
Rigshospitalet. Her er man specialister
i at udrede, diagnosticere og behandle
patienter med sjeldne genetiske syg-
domme — ogsa dem, der er sveere at fa gje
pa med det blotte aje og de saedvanlige
diagnostiske metoder.

"Det, der karakteriserer de patient-
forlab, vi har her, er, at det er komplekse
multiorgansygdomme. Sa vi har fokus
pa sygdomme, der involverer stort set
hele kroppen. Derfor er der ogsa brug
for, at der er mange specialer ind over.
Her pa CSS koordinerer vi forlebene og
prover at lave programmer for patienter-
ne, sa de ikke skal komme her alt for tit,
men fx kan ses af en gre-neese-hals-leege
og en hjerteleege pd samme dag,” forkla-
rer Allan Lund, der er chef for Center
for Medfedte Stofskiftesygdomme og
overlaege pa CSS.

Men det er ikke kun patienten, der er
i fokus pa CSS.

"Faktisk er det ikke kun individet,
men hele familien vi henvender os til.
I og med at stort set alle de her sygdom-
me er arvelige, sd er der mange andre
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medlemmer i familien, som det kan
vedrere. Ogsa i forhold til det behand-
lingsmaessige har vi i hej grad brug for
at inddrage familien - bl.a. fordi det for
det meste er bern, det handler om, og de
skal have en behandling, som pévirker
hele familien, fx en speciel dieet,” forkla-
rer Allan Lund.

I og med at stort set
alle de her sygdomme
er arvelige, sd er der
mange andre med-
lemmer i familien,
som det kan vedrere.

— Allan Lund, chef for Center for Medfgdte
Stofskiftesygdomme og overleege pa CSS



Sveert at fa bevillinger

Klokken neermer sig 11, og der er kom-
met endnu mere liv i venteverelset
og pa gangen. Bag derene til konsulta-
tionsrummene heres sagte stemmer og
et enkelt sted barnegrad. Pa et par af
kontorerne holder centerets to social-
radgivere til.

”Vi har socialradgivere ansat til at vej-
lede patienten og de pararende gennem
detret komplicerede sociale system. Det
er noget, der fylder rigtig, rigtig meget
for patienterne. De har, jeg ved ikke hvor
mange, kontakter i det sociale system.
Og det er sveert at fa styr pa, og det er
svaert at fa bevillinger igennem for den
enkelte familie. S det prover vi at hjeel-
pe dem igennem med,” understreger
Allan Lund og fortsaetter:

"Det kan fx veere den patient, som vi
diagnosticerede i sidste uge med en stof-
skiftesygdom. Der er lige pludselig brug
for lenkompensation, sa mor eller far
kan blive hjemme for at opstarte diseten
og passe barnet. Der er brug for, at der
bliver bevilget disetprodukter, som ikke
bare er en sarlig udgave af almindelig
mad, men meget specielle modermeelk-
serstatninger, hvor der er udelukket
forskellige aminosyrer. Der er brug for
at bevilge en speciel vaegt til at afveje
dizeten. Og der er brug for medicin, fysi-
oterapi og ergoterapi.”

Diagnostisk odyssé

Vi har taget elevatoren op til 6. etage,
hvor centerets anden nervebane —labo-
ratorierne og Klinisk Genetisk Klinik
—ligger. I et af laboratorierne star bioana-
lytiker Michelle Lange ved et stinkskab
oger i fuld gang med det, hun kalder en
"gammeldags” biokemisk analyse. Med
en pipette drypper hun ethylacetat ned
ismé kolber med urinprever.

I andre laboratorier pa gangen star
ultramoderne apparater, der kan udfere
genanalyser, som har forbedret de diag-
nostiske muligheder drastisk.
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"For bare fem ar siden matte vi ud fra
barnets symptomer, biokemi og andre
undersegelser, overveje, hvilken gene-
tisk sygdom det kunne veere, og sa mat-
te vi undersege ét gen ad gangen. Men
teknologien har revolutioneret vores
muligheder, fordi man nu kan lave det,
der hedder exom sekventering eller gen-
om sekventering, hvor man kan screene
samtlige arveanleeg pad én gang,” forkla-
rer Sabine Grenborg, der er berneneu-
rolog og overlaege pa CSS.

"Det, der har veeret karakteristisk for
mange af disse patientforlab — historisk
set — er, at der har veeret en meget lang
diagnostisk odyssé, sa patienterne kan
have gdet mange ar, fra de fik symptomer,
til diagnosen blev stillet. Der er eksem-
pler p&, at der er gdet 30-40 ar, for man har
stillet diagnosen,” supplerer Allan Lund.

I dag kan leegerne - for nogle af de
sjeeldne diagnoser —i princippet have et
svarilebet af fire dage. Og selvom det for
andre kan tage seks til ni maneder, har
den hurtige diagnose en keempe betyd-
ning for patienterne: Usikkerheden op-
herer, symptomerne kan behandles, fa-
milien kan forholde sig til sygdommen,
tab af feerdigheder kan maske undgas,
og sygdommen kan maske bremses eller
sagar helbredes. Og for nogle patienter
kan den hurtige diagnose og den rette
behandling veere forskellen mellem liv

Vi har socialradgivere
ansat til at vejlede
patienten og de
parerende gennem
det ret komplicerede
sociale system.

— Allan Lund, chef for Center for Medfgdte
Stofskiftesygdomme og overlaege pa CSS



og dad og ikke mindst forskellen mellem
et liv med god og dérlig livskvalitet.

Ogsa selvom man ikke kan tilbyde en
behandling, kan den hurtige diagnose
have en betydning.

"Det kan betyde, at man ved, hvor
langt man skal gé& i behandlingen af en
patient, fx nyfedte eller barn, der er ind-
lagt pa intensivafdeling, som er virkelig
kritisk syge. Det kan fx betyde, at patien-
ten kan gé over til palliativ behandling
og maske kan udskrives til hjemmet. Det
har ogsa en betydning, at man sa har en
genetisk afklaring, og dermed kan radgi-
ve familien omkring gentagelsesrisiko,”
forteeller Sabine Grenborg.

Med de nye analysemetoder finder
leegerne stadigt flere genetiske varianter
af de sjeeldne sygdomme. Spergsmalet
er, om antallet af behandlingsmulighe-
der kan folge med den udvikling.

"Nej, slet ikke. Overhovedet ikke. Vi
har nogle behandlingsmuligheder, iseer
for flere af de stofskiftesyge barn, men
slet ikke til alle. Sa vi mangler i den grad at
udvikle ny medicin eller anden behand-
ling til de her sygdomme,” pointerer Al-
lan Lund og oplyser, at der findes behand-
lingsmetoder til ca. 110 af de omkring
1000 diagnoser pa stofskifteomradet.

Fa og sma studier

Pa CSS har man en afprevningsenhed,
hvor man gennemforer kliniske forsog
med nye leegemidler. Den helt store ud-
fordring ved kliniske forseg med laege-
midler til sjeeldne sygdomme er netop
de fa patienter:

"Det er fa studier og sma studier.
I nogle forseg er der kun én patient.
Andre kan vi maske svinge os op pa 30,
men det er jo smd, sma studier,” forteel-
ler Lund.

Og det er ikke de eneste udfordringer,
nar der skal udvikles nye behandlinger
til de sjeeldne sygdomme: Markedet er
lille, det er vanskeligt at definere de slut-
mal, der skal pavise en effekt, patientfor-
lebene er heterogene, der er ingen eller
fa biomarkerer, og det er sveert at opna
evidens pga. de sma patientpopulationer.
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En del af lgsningen er det kommende
nationale genomcenter, der maske vil
gore det lettere at udvikle ny, personlig
medicin og andre méalrettede behand-
lingsformer, ligesom der er brug for det
kommende centers input i forhold til vur-
dering af de genforandringer, der findes
med de nye, diagnostiske metoder. Men
der er ogsa brug for eget internationalt
samarbejde, pointerer Allan Lund. CSS
er i dag med i flere, men langt fra alle re-
levante, internationale netveerk.

"Det er helt nedvendigt at have et
internationalt netveerk omkring de her
sjeldne sygdomme, for vi kan jo ikke
vide noget om dem alle sammen. Den
dreng, vi diagnosticerede i sidste uge,
han er den farste, vi nogensinde har
diagnosticeret med den sygdom i Dan-
mark. Sa er det klart, at man har behov
for at tale med nogle andre om, hvordan
man skal behandle sddan en sygdom.
Men der er ikke ret meget tid sat af, og
der er ikke sat ret meget hjeelp af til at
gd ind i de samarbejder. De juridiske og
datasikkerhedsmeessige og I'T-maeessige
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udfordringer udger en stigende byrde
iden forbindelse,” forklarer han.

Voksne mangler eget center

I venteveerelset er der nu kommet andre
bern til - for 2/3 af patienterne, der kom-
mer pa centeret, er bern. Der mangler
et center for voksne med sjaeldne syg-
domme, understreger Allan Lund:

"Ja, det er et keempe problem. Vi er
alle sammen berneleager. Vi er ikke ud-
dannede til at tage os af voksne patien-
ter, men de har ikke noget andet sted at
gd hen. Mange af dem er startet i barne-
alderen med at ga her og bliver ved med
det. Som voksenalderen skrider frem,
kommer der andre kliniske problemstil-
linger, som alt andet lige ikke kan hand-
teres bedst pa en berneafdeling, som
ogsa kan have sveert ved at favne an-
dre mere blede facetter af voksenlivet.
Sa der bliver arbejdet hardt pa at skabe
et bedre tilbud til de voksne, og det, foler
jeg, bliver prioriteret nu,” slutter Allan
Lund, inden han haster videre til dagens
mange andre opgaver.
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