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Samantekt

Sjaldgaefur sjukddmur er skilgreindur sem sjukdomur, heilkenni eda astand sem
faerri en 5 af hverjum 10.000 ibGum hafa. Oll nordurléndin nema Danmaork nota
skilgreiningu ESB en Danir mida vid 1-2/10.000 ibla. Hér a landi er ekki vitad
nakvaemlega hversu margir sjaldgzefir sjikdomar finnast né hversu margir eru
med hvern sjukdom eda greiningu, par sem engin skraning er til yfir pa.

Meirihluti sjukdomanna er vegna meinvaldandi breytinga i genum eda
litningum. Stundum er vitad um sjakdom fyrir faedingu eda fljotlega eftir
faeedingu en i 6drum tilvikum koma einkenni fram sidar a aevinni og stundum
ekki fyrr en a fullordinsaldri. Birting einkenna getur verid had aldri, proun
mishrod og alvarleiki breytilegur milli einstaklinga. Ad lifa med sjaldgaefan
sjukdom eda eiga nainn aettingja med sjaldgaefan sjukdom er fyrir suma
askorun alla daga og kallar a 24 tima vakt alla daga.

Arid 2009 hvatti framkveemdanefnd Evropusambandsins adildarriki til ad gera
hid fyrsta landsaaetlanir um sjaldgaefra sjukdoma, sem pa yrdéu hluti af 6drum
heilbrigdisazetlunum og heilbrigdisloggjof. Hver pjod var hvott til ad gera
adgerdaraztlanir og setja sér markmid. island hefur ekki adur unnid slika
aaetlun til fulls en nokkur undirbiningsvinna hefur att sér stad.

[ pessum drogum ad landsaaetlun var lagt upp med eftirfarandi atridi:

e Hrod og orugg greining hja peim sem greinast med sjaldgeefa
sjukdoma.

e Jafnt adgengi a0 medferd og eftirfylgd sem midud er ad porfum
notenda. Samfelld heilbrigdispjonusta milli pjonustustiga.

e Ad takast a vid daglegt lif med sjaldgaefan sjukdom og tryggja yfirfaerslu
bjonustunnar fra unga aldri til fullordinsara.

e Samraemd rafraen skraning i sjukraskrarkerfi og gagnagrunna.
Alpjodlegt samstarf og beiting samraemdrar kodunar fyrir sjtkdoma og
medferd.

e Ad leggja mat a porf fyrir sérstaka pjonustueiningu fyrir einstaklinga
med sjaldgaefa sjikdoma og langveik born sbr. pingsalyktunartillaga,
bingskjal 57 & 151. 6ggjafarpingi 2020-2021.

e Leggja drog ad videigandi loggjof um erfdaheilbrigdispjonustu, baett
adgengi ad erfdaprofum og nytingu fyrirliggjandi erfdagagna m.a. tengt
samstarfi vid Islenska erfdagreiningu.

Pegar farid var ad vinna ad verkefninu kom i1 [jos ad sidasta hlutann, drog ad
loggjof um erfdaheilbrigdishjonustu, pyrfti ad vinna sérstaklega og var peim
hluta sleppt i pessari azetlun. Hinum atridunum var skipt upp i fimm meginpaetti
og er fjallad um hvern fyrir sig 1 sérkafla. | lok hvers kafla eru helstu askoranir
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tilgreindar og tillogur ad adgerdum og i sumum tilfellum bent a avinning af
adgerdunum. 1 allt voru askoranirnar 25 og tillogur ad adgerdum rimlega 40.

Gegnumgangandi i vinnunni var ad samhaefingu og samvinnu skortir vida og
bad hversu oparflega flokid pad getur verid ad afla sér upplysinga og fa
videigandi pjonustu. Askilegt vaeri ad hafa einn byrjunarreit fyrir upplysingar og
bjonustu vid pa sem greinast med sjaldgaefa sjukdoma.

Margar af tillogunum fela i sér umtalsverdan sparnad i vinnuframlagi peirra
fiolmorgu sem ad koma. Adrar spara umstang og alag a sjuklinga og
adstandendur. bannig getur kostnadur vid adgerd a einum stad pytt sparnad a
odrum.

Pad gledilegt ad loks sjai dagsins ljos drog ad landsaaetlun um sjaldgaefa
sjukdoma og pad er afar mikilvaegt ad azetlunin verdi meira en ord a bladi — ad
hin skili raunverulegum avinningi i betri medferd, baettum lifskjorum,
sampaettingu pjonustu og betri notkun a pvi fé sem fer til malaflokksins.

English summary

A rare disease (RD) is a medical condition that impacts fewer than 5 out of
every 10.000 people. While most Nordic countries follow the European Union's
definition of an RD, Denmark has a slightly different threshold, defining an RD
as affecting between 1to 2 out of every 10.000 people. In Iceland, there isn't a
complete understanding of how many rare diseases there are or how many
individuals are affected by each one because there hasn't been a consistent
effort to track this information.

Rare diseases often result from genetic or chromosomal abnormalities. Some of
these conditions are identified at or shortly after birth, but others may not
show symptoms until later in life, even into adulthood. The age at which
symptoms begin and how severe they are can vary widely from one person to
another. Dealing with a rare disease, either personally or within a family, can be
extremely challenging, often requiring around-the-clock care and support.

In 2009, the European Commission urged its member countries to create
national strategies for dealing with rare diseases as part of their broader health
care planning and laws. These plans were meant to include specific actions and
objectives. Iceland has not yet implemented a RD strategy. Some initial steps
have been taken, but a comprehensive strategy is yet to be completed.

In this draft of a national strategy, the following items were addressed:
e Fast and safe diagnosis of rare diseases.

e Equal access to treatment and follow-up, aimed at the needs of users.
Continuous healthcare between service levels.

e Addressing the daily life of people with rare diseases and ensuring the
transfer of services from young to adulthood.
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e Harmonised electronic registration in medical records systems and
databases. International co-operation and application of harmonised
coding for diseases and treatments.

e To evaluate the need for a special service unit for individuals with rare
diseases and chronically ill children. See parliamentary resolution,
parliamentary document 57 at the 151st legislative session 2020-2021.

e To draft appropriate legislation on genetic health services, improved
access to genetic testing and the use of existing genetic data, among
other things, related to cooperation with deCode Genetics.

It became clear that the final topic, which was a proposed law on genetic health
services, required separate consideration and was therefore not included in
this project. The remaining topics were organized into five key sections. At the
conclusion of each section, the primary issues were pinpointed, along with
suggestions for potential solutions. In some instances, the advantages of these
suggested actions were also highlighted. Overall, the project identified 25
significant challenges and put forward over 40 recommendations for action.

A key issue identified is the lack of coordination and cooperation, which makes
accessing information and services overly complex. Establishing a single access
point for both information and services would be incredibly beneficial for
individuals diagnosed with rare conditions and everyone else involved.

Many of the suggested solutions could significantly reduce the workload for
various stakeholders and alleviate the time and effort required by patients and
their families. Thus, investing resources in one area could lead to cost savings
in another.

That a draft national strategy for rare diseases has been completed is
encouraging. However, it is crucial that this strategy is implemented effectively,
resulting in tangible improvements in treatment quality, living standards,
service integration, and financial efficiency.

Mars 2024
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Ord og hugtok

Erfdaheilbrigdispjonusta: Heilbrigdishjonusta sem snyr ad arfgengum
sjukdomum.

Erfdaradgjof: Radgjof veitt 1 samhengi vid arfgenga sjikdoma, af fagmanni med
pbar til baera menntun og bjalfun.

Langvinnur sjakdomur: Hja bornum er langvinnur sjakdomur skilgreindur
bannig ad sjukdomur eda astand sé vidvarandi i meir en prja manudi og
barfnast medferdar eda ihlutunar og getur versnad med timanum. Hja fullorénu
folki er gjarnan visad til ad astandid hafi ekki verid skemur en 1 ar.
Erfdafraedileg greining - erfdarannsokn: Leitad ad meinvaldandi breytingu
(stokkbreytingu) T geni, sem a patt i ad valda sjukdomi eda heilkenni.
Heilkenni (syndrome): Heitid heilkenni er gjarnan notad pegar sjikdomsmynd
eda einkennamynstur, myndar nokkud pekkta heildarmynd akvedins sjukdoms,
en birtingamynd einkenna getur po verid breytileg a milli einstaklinga.
Heilradgreining: Allt erfdaefnid radgreint

Klinisk greining: Greining sjikdoms eda heilkennis gerd med einkennaskodun
og rannsoknum.

LSH: Landspitali

Meinvaldandi breyting T geni: Breytingar i genum eru algengar en flestar
meinlausar. Sumar eru pad ekki og eru pa flokkadar meinvaldandi. Adur var
gjarnan talad um stokkbreytingar og pa att vid meinvaldandi breytingar. pad
heiti er ekki notad lengur par sem stokkbreytingar (varanlegar breytingar i
erfdaefni) geta verid baedi meinlausar og meinvaldandi.

Sjaldgeefur sjakdomur: Sjaldgaefur sjakdomur visar til pess ad feerri en 1 af
hverjum a hverjum tima sé med sjakdominn (5/10.000).

Fosturgreining: Erfdarannsokn sem gerd er a fostri, fylgjufrumum eda
fosturfrumum i legvatni.

Fosturvisisgreining: Erfdarannsokn gerd a fosturfrumum fosturvisa.

Fotlun: Afleiding skerdinga og hindrana af ymsum toga sem verda til i samspili
folks med skerdingar og umhverfis og vidhorfa sem hindra fulla og arangursrika
samfélagspatttoku til jafns vid adra. Skerdingar hlutadeigandi einstaklings eru
langvarandi og hindranirnar til pess fallnar ad viokomandi verdi mismunad
vegna likamlegrar, gedraennar eda vitsmunalegrar skerdingar eda skertrar
skynjunar.

Landnemabreyting i erfdaefni (DNA): Breyting sem adeins pekkist hja
akvednum hopi eda pjodflokki. Gott deemi a islandi er ein akvedin breyting i
BRCA2 geni (pad eru til mjog margar breytingar 1 pvi geni) sem finnst naer
eingongu hja peim sem eru islenskir ad uppruna.

Utradagreining: Utradir (Exom) i erfdaefni radgreindar.
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Inngangur

Bakgrunnur:

Arid 2009 benti framkveemdanefnd Evropusambandsins adildarrikjum a ad
innleida hiod fyrsta radstafanir vegna sjaldgaefra sjiukdoma, sem pa yrou hluti af
odrum heilbrigdisaaetlunum og heilbrigdisloggjof. Arid 2012 var undirritad
samkomulag heilbrigdisradherra a nordurlondum um ad hefja vinnu vid petta
verkefni. Fra peim tima hefur félagid Einstok born sent inn fijolmargar tillogur ad
landsaaetlun. Flest lond i Evropu hafa gert landsaaetlanir um sjaldgzefa
sjukdoma en Tsland hefur til pessa ekki verid med sérstaka stefnu. Hinsvegar
hefur verid reynt ad tryggja ad oOll fai videigandi pjonustu.

Evropusambandid hefur gefid Ut ,The Rare 2030 Recommendations” pbar sem
atta ahersluatridi eru tiltekin (lauslega pytt):

1. Ad gerd verdi landsaaetlun sem tekur mid af samskonar vinnu i Evropu
og er metin reglulega.

2. Ad greining sjaldgaefra sjukdoma verdi hradari og nakvaemari og med
aukinni notkun samhafdra stadla vardandi adferdir og taekni.

3. B(id verdi til kerfi med fjarhagslegum, politiskum og taeknilegum
studningi, sem geri ad verkum ad enginn med sjaldgaefan sjikdom purfi
ad vera i ovissu vardandi greiningu, medferd eda umonnun.

4. AD félagsleg réttindi folks med sjaldgaefa sjukdoma séu tryggd.

5. Ad markvisst sé hvatt til patttoku folks med sjaldgaefa sjukdoma i
opinberu starfi sem einkageiranum.

6. Ad rannsoknir a sjaldgaefum sjukdomum séu i forgangi.

7. Ad rannsOknargdgn séu notud til ad baeta heilsu og lidan folks sem er
med sjaldgaefa sjikdoma.

8. Bata adgengi ad medferdum sjaldgaefra sjikdoma og draga Ur 6jofnudi
med pvi ad fjarfesta i og hvetja til samstarfs milli landa.

[ oktober 2023 skipadi heilbrigdisradherra vinnuhop sem falid var ad gera drog
ad landsaaetlun um sjaldgaefa sjikdoma. Landsaaetlun er unnin a breidum
grundvelli og er &tlad ad vera leidbeinandi um pjonustu til peirra sem falla
undir skilmerki um sjaldgaefa sjukdoma og adstandenda peirra.

Unnid var 0t fra skipunarbréfi radherra og voru eftirfarandi atridi verkefni
hopsins: Hrod og orugg greining sjaldgaefra sjukdoma, adgengi ad medferd og
eftirfylgd midist ad porfum notenda, ad pjonusta sé samfelld, ad baeta daglegt
lif peirra sem hafa sjaldgaefa sjukdoma, ad vinna ad godri skraningu og
samraeemdum koda fyrir sjikdoma og medferd og leggja mat a pad hvort
Midstod sjaldgaefra sjkddma geti sinnt vidara hlutverki en han gerir nQ. Einu
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atridi i skipunarbréfinu var sleppt: ,Ad leggja drog ad videigandi 0ggjof um
erfdaheilbrigdispjonustu, baett adgengi ad erfdaprofum og nytingu fyrirliggjandi
erfdagagna m.a. tengt samstarfi vid Islenska erfdagreiningu”. betta atridi potti of
vidamikid til ad haegt veeri ad vinna pad innan skilgreiningar sjaldgzefra
sjukdoma og hefur verkefnid fengidé annan farveg.

Heilbrigdiskerfid parf ad vera i stakk biid til pess ad bregdast vid sjaldgaefum
sjukdomum svo ad pau sem greinast med pa verdi ekki hornreka. Styrkja parf
umgjordina um pessa einstaklinga og sja til pess ad heilbrigdisstarfsfolk hafi
adgang ad nyjustu pekkingu i medferd og eftirliti. I pingsalyktun um
heilbrigdisstefnu til arsins 2030 kemur fram ad stefnumid malaflokksins um
skilvirk pjonustukaup eru m.a. pbau ad ef forgangsrédun er naudsynleg verda
sjuklingar med mesta porf settir i forgang. Jafnframt ad vid kaup a
heilbrigdispjonustu verdi avallt gerdar naudsynlegar krofur um adgengi, gaedi
bjonustunnar og oryggi sjuklinga. ba er 16gd ahersla a ad sameina
bjonustupeetti og setja a fot pekkingarsetur med peim rokum ad betra sé ad
hafa feerni, kunnattu og pekkingu a einum stad, frekar en ad dreifa kroftunum
um of.

Ljost er ad pjonusta vid pennan hop er margpaett Urlausnarefni. Hn kallar a
sérhaefda heilbrigdishjonustu sem parf ad vera vel sampaett almennri
heilsugaeslupjonustu asamt pvi ad hafa snertifleti vid félagspjonustu og
sveitarfélog. | dag liggur samhaefing bjonustunnar og eftirfylgd ad miklu leyti &
herdum foreldra og adstandenda sem baetist ofan a daglega umonnun. bvi parf
aod breyta.

Ahersluatridi

Lita verdur a aztlunina sem viomid fyrir varanlegar breytingar fyrir sjaldgaefa sjikdoma.
Sjaldgeefir sjukdomar eiga pad sameiginlegt ad greining, medferd, endurhaefing og eftirfylgd
krefst serhaefdar pekkingar og mikillar pverfaglegrar samvinnu sem naer Gt fyrir
heilbrigdispjonustu.

Efla parf rannsoknir, greiningar, adgengi ad medferd, valdeflingu peirra sem lifa med
sjaldgaefa sjukdoma og samtaka peirra auk pverfaglegrar og alpjodlegrar samvinnu.
Stydja parf vid skilgreiningu, kddasetningu og skraningu sjaldgaefra sjikdoma (orpha.net)
Sérstaklega mikilvaegt er ad ogreindir fai pjonustu til jafns vid pa sem eru greindir med
sjaldgaefa sjukdoma.

Stydja parf vid proun og adgengi ad sjaldgaefum sérlyfjum (orphan medicines).

Ad midlaeg pekkingarmidstod a svidi sjaldgaefra sjikdoma sé efld.

Lagt er til ad sérstakur starfshopur verdi skipadur til ad fylgja eftir markmidum
aaetlunarinnar. Hopurinn veeri skipadur fulltraum félagasamtaka, sveitarfélaga,
heilbrigdiskerfis, og heilbrigdis- og félags- og vinnumarkadsraduneyta.

Eftirfyled og stodumat fari fram a 2ja ara fresti.

Toluverdur kostnadur geeti sparast i heilbrigdiskerfinu og pjodfelaginu almennt med
markvissari pjonustu vid pau sem eru med sjaldgaefa sjukdoma og fjolskyldur peirra.

10
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Sjaldgefir sjukdomar - skilgreining og algengi

Sjaldgaefur sjukddmur er sjakdomur, heilkenni eda astand sem faerri en 5 af
hverjum 10.000 ibGum hafa, skv. akvordun Evropusambandsins, nr.
1295/1999/EG fra 29. april 1999. Oll nordurlondin nema Danmaork nota
skilgreiningu ESB en Danir mida vid 1-2/10.000 ibda®. Sumir sjaldgaefir
sjukdomar teljast ofursjaldgaefir (e: ultrarare). bad er engin sampykkt alpjodleg
skilgreining a ofursjaldgaefum sjikdéomum en samstada virdist vera ad skapast
um hlutfallid 1/50.000 ibGum? Meirihluti sjaldgeefra sjukdoma og heilkenna er
vegna meinvaldandi breytinga i genum eda litningum. pekktir eru um 7.000
sjaldgeefir sjukddmar sé midad vid 1/2.000. Ekki er vitad hversu margir peirra
eru til hér a landi, en brynt er ad safna tolfraedi um tidni og alvarleika. beir eiga
bad margir sameiginlegt ad greining, medferd, endurhaefing og eftirfylgd krefst
sérpekkingar og mikils samstarfs heilbrigdisstarfsmanna, sveitarfélaga og
adstandenda. Greiningum fjolgar med hverju ari. Skyringar a pvi eru m.a. aukin
bekking, auknar fostur- og nyburaskimanir og baett greiningarhaefni samhlida
framforum i erfda- og laeknisfraedi.

Eigi ad sidur er pad svo ad enn eru margir ogreindir pratt fyrir talsverda leit ad
orsok peirra sjukdoma. pad er afar mikilvaegt ad til sé skilgreindur hopur
ogreindra med sjaldgaefa sjikdoma til ad tryggja ad peir fai goda pjonustu.

Morg Lyf til medferdar a sjaldgeefum sjikdomum, s.s. efnaskipta- og
taugasjukdomum og sjaldgaefum krabbameinum hafa verid sampykkt
undanfarin ar af til pess baerum stofnunum, t.d. FDA (Food and Drug
Administration) T Bandarikjunum og EMA (European Medicines Agency) i Evropu
og enn fleiri eru i proun. bratt fyrir pbessa proun, eru adeins til medferdir fyrir
um um 5% sjaldgaefra sjukdoma® og ljost ad studning parf fra stjornvoldum
vardandi adgengi ad lyfjum og par sem mogulegt er, batttoku 1 lyfjatilraunum (e:
trials).

[ skyrslunni ma finna tillogur sem hopurinn taldi mikilvaegar til ad tryggja stodu
og lif peirra sem eru med sjaldgaefa sjukdoma. Verkefnin eru morg en oll eru
bau vidradanleg. Sumar tillogurnar spara mikla vinnu og vandamal fyrir
sjuklinga, adstandendur, umonnunaradila og starfsmenn hinna ymsu stofnana.

' https://www.sst.dk/da/udgivelser/2018/national-strategi-for-sjaeldne-sygdomme-statusevaluering-og-
anbefalinger

2 Council, N. C. (2004). NICE Citizens Council report: ultra orphan drugs. London.

*Tumieng, B, Juozapavicitte, A, & Andriukaitis, V. (2024). Rare diseases: still on the fringes of universal
health coverage in Europe. 7he Lancet Regional Health-Europe, 37.
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1. Ad leggja mat a porf fyrir sértaeka
bjonustueiningu fyrir einstaklinga
med sjaldgaefa sjukdoma og
langveik born

Log um heilbrigdispjonustu nr. 40/2007 taka til skipulags heilbrigdispjonustu.
Markmid peirra er ad allir landsmenn eigi kost a fullkomnustu
heilbrigdispjonustu sem a hverjum tima eru tok a ad veita til verndar andlegri,
likamlegri og félagslegri heilbrigdi i samraemi vid akvaedi laganna og annarra
videigandi laga 1 heilbrigdisloggjofinni.

Leidin til greiningar erfdasjukdoma parf ad vera skyr. Erfda- og
sameindalaeknisfraedideild (ESD) hefur gert leidbeiningar fyrir heimilislaekna og
adra pa sem vinna ad greiningum. [ peim leidbeiningum er kynnt hvernig haegt
er ad panta erfdarannsoknir gegnum Heilsugatt, hafa samband vid ESD og
Midstod sjaldgaefra sjikdoma (MSS).

[ flestum tilfellum er mikilvaegt ad erfdarannsoknum fylgi erfdaradgjof baedi fyrir
og eftir erfdarannsokn, par sem vel er farid yfir hvad verdur gert, mogulegar
nidurstodur og hvert framhaldid er eftir ad nidurstada hefur verio gefin. Margir
burfa andlegan studning eda jafnvel afallahjalp ad lokinni greiningu, vegna
alvarleika nidurstodunnar.

1.1 AJ efla MSS og tryggja starfsemina

Midstod sjaldgaefra sjikdoma (MSS) var sett upp innan Erfda- og
sameindalaknisfraedideildar (ESD) & Landspitala seint a arinu 2019 og er pvi
begar til sem pjonustueining. bvi lagdi starfshopurinn mat a hvort midstodin
gaeti verid heildarpjonustueining fyrir pau sem hafa sjaldgaefa sjikdoma og
mogulega sidar fyrir fleiri hopa. Slikar midstodvar eru pekktar i 6drum londum
og haegt ad nyta paer sem fyrirmynd. bjonusta vid pau sem eru med sjaldgaefa
sjukdoma er a margra hondum en mikilvaegt er ad midlaeg pekkingarmidstod a
svidi sjaldgaefra sjukdoma sé efld og hafi pad hlutverk ad hafa yfirsyn og
leidbeina einstaklingum med sjaldgaefa sjukddma a heildraenan hatt. MSS
einingin er litil enn sem komid er og hefur ekki fengid fjarstudning sem sérstok
eining. Han er nd rekin sem hluti af ESD med adkomu starfsfolks kliniskrar
erfdafraedi og erfdaradgjafar.

Hlutverk MSS er ni:
e Erfoafraedileg greining sjaldgaefra sjukdoma og erfdaradgjof pvi tengd.
e Raogjof og fraedsla til einstaklinga, adstandenda og fagadila.
e Oflun og midlun pekkingar med pvi m.a. ad fylgjast med nyjungum a
alpjodavettvangi.
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Tilvisanir og samstarf vid adra medferdaradila og stofnanir eftir bvi sem
vid a.

Fraedilegar rannsoknir og patttaka i alpjodastarfi.

Kennsla og fraedsla til heilbrigdisstarfsfolks og almennings.

Eigi MSS ad gegna vidamiklu hlutverki sem alhlida midstod vegna sjaldgaefra
sjukdoma baetast hid minnsta eftirfarandi hlutverk vid pa starfsemi sem pegar
er til stadar:

Samstarf vid sjuklinga- og adstandendafelog.

Pjonusta og radgjof vardandi salfélagsleg Urraedi og studning.
Adstod vid ad tryggja einfalt og skjott adgengi ad medferd, t.d. lyfjum.
Uppsetning og vidhald skraningar sjaldgeefra sjukdoma a islandi
(sjukdomaskra, sja nanar i kafla 4).

Proun, rannsokn og dreifing a adferdum og gognum til greiningar og
medferdar.

Studningur vid born og fullordna.

Atlud hisnaedisporf vid meiri starfsemi

Prju vidtalsherbergi. Af peim a.m.k. eitt med skodunarbekk og
maelingar- og skodunaradstodu.
Skrifstofuadstada fyrir starfsfolk.

Atlud mannaflaporf vid eflda starfsemi

Ein stada yfirlaeknis.

Adgengi ad sérfraedileeknum s.s. gedlaekni, krabbameinslaekni barna og
fullordinna, taugalaekni o.s.frv.

Malastjori eda samramingaradili.

Ein til tvaer stodur hjakrunarfraedinga, med ESD.
Hlutastada salfraedings med ESD.

Ein stada felagsradgjafa.

Half til ein stada proskapjalfa.

Erfoaradgjafi i samvinnu vid klinisku eininguna.
Ein stada naeringarfraedings.

Ein stada ritara/skrifstofustjora.
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Midstod sjaldgeefra sjukdoma

il & _

Tilvisun fra fagfolki / Sjalfsvisanir

Greiningar-, eftirlits- og Yfirumsjon med upplysingasdfnun,
samheefingarstdé fyrir alla gerd gaedaskraa, erféarannsdknum,
sjaldgeefa sjukddma. visun i félagspjonstu.

Laeknispjonusta (greining og eftirlit),
erfdaradagjif, salfradibjonusta, geslaaknispjénusta,
félagsradgjdf, neeringarfraedileg radgjof, sérfraedingar
sem koma ad en eru ekki beint raénir.

B Kennsla, rannsoknir og tengingar
A!Isk_onar rgagjof 08 fragasla vié umheiminn vardandi sjaldgaefa
til einstaklinga og fagfolks. sjukdéma, samstarf via sjuklingafélog.

Mynd 1: M/dst6d sjaldgaefra sjukdoma.

1.2 Samskipti, samvinna, sameining

Ad eftirfylgd og radgjof vegna peirra sem eru med sjaldgaefa sjikdoma koma
margir, m.a. MSS, Radgjafar- og greiningarstdd (RGR), Barnaspitali, Heilsugaeslan,
sveitarféelog og fleiri.

RGR fer med langtima eftirfylgd og radgjof vegna einstaklinga med ovenju
flokna og/eda sjaldgaefa fotlun. Hluti pjonustupega RGR er med sjaldgaefa
sjukdoma en ekki allir. Samvinna er god og vaxandi milli ESD og RGR. Stefnt er
ad pvi ad auka pa samvinnu enn frekar.

Studnings- og radgjafateymi langveikra barna med sjaldgaefa sjukdoma starfar a
Landspitala. Pjonusta teymisins felst i studningi medan a greiningarferli
stendur, adstod vid Grvinnslu afalla, adstod vid ad byggja upp daglegt lif sem
hentar barni og fjolskyldu, adstod vio ad finna og upplysa fjolskyldur um
videigandi Urraedi og studning sem 1 bodi er, veita upplysingar um réttindi
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foreldra/fjolskyldu og adstod vid ad saekja pau réttindi. Teymid getur einnig
komid ad samstarfi vid og studlad ad godri pjonustu i naerumhverfi fjolskyldu.

Til ad geta sinnt hlutverki sem greiningar-, eftirlits- og samhaefingarstod fyrir
bau sem hafa sjaldgaefa sjukdoma parf ad styrkja MSS, baedi umgjord og
fjarveitingu. Ein leid vaeri ad sameina pessi tvo Grraedi. Pad myndi styrkja stodir
beggja og veita heildstadari pjonustu.

Askorun:

Fioldi peirra sem hafa sjaldgaefa sjikdoma a islandi er opekktur og
Urlausnarmal oft flokin. Ekki er til stadar neinn einn stadur sem haegt er ad leita
a vegna peirra fjolbreyttu sjikdoma og mala sem upp koma. Heldur ekki fyrir
upplysingar vardandi sjaldgaefa sjukdoma.

Tillaga:

MSS verdi midstod pekkingar um sjaldgaefa sjukdoma og fyrsti vidkomustadur
0g Midstod greininga og heilbrigdispjonustu vid einstaklinga med sjaldgaefa
sjukdéma og fjolskyldur peirra.

Avinningur:
Med pvi ad hafa einn stad par sem upplysingar fast og haegt er ad leita eftir
bjonustu, er sparast mikill timi sem n( fer i ad leita.

Tillaga:
Studnings- og radgjafateymi LSH og MSS sameinist.

Avinningur:

pratt fyrir ad verkefni séu apekk er sérfreedipekking MSS og Studnings- og
radgjafateymis ekki si sama. Sameining myndi verda til pess ad bia til eina
sterkari einingu en paer eru na hvor fyrir sig.

1.3 Upplysingar

Afar mikilvaegt er ad samrama upplysingar og hafa adgang ad peim a einum
stad. NU eru paer vida og borid hefur a pvi ad eftir greiningu sé ekki alltaf [jost
hvert a ad leita eftir upplysingum. Godar upplysingar er ad finna m.a. a vef
félags einstakra barna, Barna- og fj6lskyldustofu, Radgjafa- og

greiningarstodvar og ESD. Einnig ma finna upplysingar a vef Tryggingastofnunar,

Sjukratryggingar islands og vidar.

Askorun:
NG eru upplysingar um sjaldgaefa sjikdoma, réttindi, bjonustu og annad a
nokkrum stodum og stundum flokid ad finna.

Tillaga:
Ein vefsida fyrir allar upplysingar fyrir sjaldgzefa sjukdoma. par veeru
upplysingar um skipulag, umsjon og pjonustu a ollum stigum, um sjikdémana,
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studningsfélog, réttindi, lyfjapantanir, birgdapantanir, timabokanir og samskipti
vid sérfraedinga og pjonustuveitendur. Vefsidan verdi a vegum MSS med
tengingu fra www.island.is. Tryggja parf starfsmann til ad vinna petta verkefni.

Avinningur:

Med pvi ad safna upplysingum saman a einn stad verdur mun minna alag a
fiolskyldur og pa sem veita pjonustu. Audveldara er ad koma upplysingum a
framfaeri.
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2. Hrod og orugg greining hja peim
sem grunur er um ad hafi
sjaldgaefan sjukdoma

Pad tekur stundum langan tima ad greina orsok sjiakdomseinkenna hja
einstaklingum og veldur pad alagi baedi a sjuklinga og fjolskyldur. Hrod greining
sjukdoma eykur likur a gagnlegri medferd i tima. Reynslan synir ad videigandi
0g rétt greining veitir greidari adgang ad videigandi medferd, adstod og
markvissum studningi.

Um 80% sjaldgaefra sjikdoma, a sér erfdafraedilega orsok, ymist eingongu eda i
samspili vid adra paetti. broun laeknisfreedinnar, b.m.t. erfdalaeknisfraedi, aukin
sérfraedipekking og taekninyjungar gera ad verkum ad greining sjaldgaefra
sjukdoma hefur ordid hradari og betri. I heilsugaeslunni, p.m.t. ungbarnaeftirliti
er skimad fyrir ymsum einkennum sem geta verid af voldum sjaldgaefra
sjukdéma.

2.1 Klinisk greining sjaldgaefra sjukdoma

Alslandi fer klinisk greining sjaldgaefra sjikdoma og heilkenna fram a
sjukrahtsum, heilsugaeslum, Radgjafar- og greiningarstod og hja sjalfstaett
starfandi sérfreedingum med samning vid Sjikratryggingar islands (Si).
Erfdafraedileg greining fer einkum fram gegnum Landspitala, erfda- og
sameindalaknisfraedideild (ESD) en einnig hefur islensk erfdagreining (deCode)
veitt pjonustu a pessu svidi. Syni sem fara gegnum ESD eru ymist greind innan
deildarinnar eda send a adrar rannsoknarstofur eftir pvi sem vid a.

2.2 Efling erfdarannsokna

Erfdarannsoknir geta gefid visbendingar um horfur og styrt eftirliti og medferd.
Framfarir i lyfjaerfdafraedi gera erfdafraedilega greiningu enn mikilvaegari.
Pannig er haegt ad gripa hratt inn i ef parf og beita réttri medfers.

Daemi

NG er neer alltaf profad fyrir pekktum breytingum adur en akvedin krabbameinslyf eru gefin.
Peir sem eru t.d. med breytingar i akvednu geni brjota ekki nidur akvedin lyf og mega pvi ekki
fa pau.

Kliniskar erfdarannsoknir vegna sjukdomsgreininga fara einkum fram a erfda-
og sameindalaeknisfraedideild (ESD) & Landspitala. Deildin sinnir
erfdarannsoknum, litningarannsoknum, nyburaskimun, fosturskimun,
lifefnaerfoafraedi og aettfraedipjonustu. Hln skiptist i sex einingar: DNA einingu,
litningarannsoknir, kliniska erfoafraedi og erféaradgjof, nyburaskimun,
fosturskimun og erfdafraedinefnd.
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Tafla 1: //6ldi rannsokna a rannsoknarstofum ESD 2021-2023,

Artal DNA rannsoknir | Litningarannséknir | Nyburaskimun Fosturskimun | Lifefnaerfdafraedi
2021 3220 1153 4959 3957 204
2022 3477 1105 4551 3626 199
2023 3940 1184 4674 3714 318

Lifefnafraedi greinir arfgenga (medfaedda) sjukdoma med meaelingum a lifefnum eins og aminésyrum

og karnitinsambondum.

Mikilvaegt er ad erfdarannsoknarbeidnir og syni fari i gegnum ESD til ad tryggja
synileika og adgengi svara i sjukraskra. Ef send eru syni til ytri rannsoknarstofa
an adkomu ESD, rata pau svor oft ekki inn i almenna sjukraskra og getur pbad
leitt til tviverknadar, seinkunar a eda rangrar medferdar. Jafnframt gerir pad ad
verkum ad tolfraedi og utanumhald raskast.

Naudsynlegt er ad veita godar upplysingar og studning baedi fyrir og eftir
erfdarannsokn. T sumum tilfellum, einkum pegar um forsparrannsoknir fyrir
alvarlega sjukddoma er ad raeda, parf ad hafa oruggt og fljott adgengi ad
salfraedingi/gedlaekni eda 6drum videigandi fagadila. betta verklag parf ad vera
afar skyrt. T sumum londum er pad l6gbundid vegna harrar sjalfsvigstidni 1
kjolfar alvarlegra greininga.”

Askoranir:
Ef grunur vaknar um sjaldgaefan sjukdom parf greining ad eiga sér stad hratt og
orugglega.

Tof a greiningu getur leitt til langtimavandamala og stundum varanlegrar
skerdingar a starfsgetu. Hun er kostnadarsom fyrir alla sem ad koma.

Erféarannsoknir krefjast mannafla, taekja og bekkingar.

Tillogur:

[ 1josi vaxandi bunga erfdafraedi vid greiningar a sjukdomum parf ad styrkja
starfsemi ESD. Fylgja parf framforum i erfdafraedi, geeta ad pvi ad taekjablnadur
standist krofur og ad naegur fjoldi starfsfolks sé til stadar.

AJ stydja markvisst vid haskolanam i fogum sem tengjast rannsoknarstorfum i
lifvisindum.

A0 styrkja samstarf heilbrigdisstarfsmanna og rannsdknaradila, til ad fyrirbyggja
tafir a videigandi greiningu.

“ https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC9760649
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Ad til séu skyrar verklagsreglur, skipulag og ferlar i sambandi vid kliniskar
greiningar og erfdarannsoknir.

Avinningur:

Hrod og orugg greining eykur likur a réttri medferd i tima. Sterk
erfdarannsoknardeild styrkir kliniskar erfdarannsoknir. & fleira tengist
erfdafraedi og naudsynlegt ad vel blin erfdarannsoknarstofa sé til stadar a
Landspitala.

2.3 Nyburaskimun

Nyburaskimun er i bodi fyrir alla nybura og er undantekning ad hin sé ekki
begin. Nyburasyni eru tekin innan 72 klukkustunda fra faedingu og eru bau
geymd 1 lifsynasafni eftir greiningu. Synin eru notud til greiningar a 47
alvarlegum medfaeddum sjiukdomum s.s. efnaskiptasjakdémum,
hormonasjikdomum og dnaemisgollum og sameindaerfdafraedilegri greiningu a
tveimur alvarlegum sjikdomum, SMA (spinal muscular atropy og CF (cystic
fibrosis). Flestir pessara sjikdoma eru sjaldgaefir. Nyburaskimun tryggir ad born
greinist snemma og med pvi er haegt ad hefja medferd fljott og oft haegt ad
fordast brad veikindi og alvarlega fylgikvilla. Einnig fer fram markviss skimun
sem skipulogd er af Heyrnar- og talmeinastod a medfaeddu heyrnarleysi sem
stundum er merki um sjaldgaefan sjakdom.

Askorun:
Ad greina sjukdom snemma eykur likur a betri horfum.

Tillaga:
Markvisst verdi unnid ad pvi ad baeta vid erfdarannsoknum fyrir alvarlega
sjaldgaefa sjukdoma.

Daemi

Spinal muscular atrophy eda SMA er alvarlegur taugahrornunarsjukdomur. Nylega kom fram
lyf til 2@ medhondla SMA og skiptir mali ad pad sé gefid eins fljott og haegt er. Med
nyburaskimun par sem SMA er greint med erfdarannsokn, er haegt ad greina sjukdominn a
fyrstu dogum lifsins og pannig haegt ad gripa hratt inn i og storbaeta horfurnar.

2.4 Fosturgreiningar og fosturvisagreiningar

Um 80% sjaldgaefra sjikdoma eru erféasjukdomar og margir peirra leggjast
bungt a fjolskyldur. bvi er mikilvaegt ad fosturgreiningar og fosturvisagreiningar
séu valkveedar og adgengilegar fyrir bennan hop.

Proun i rannsoknum, greiningartaekni og gagnabonkum hefur baett
fosturgreiningu vegna sjaldgaefra erfdasjikdoma/heilkenna. Tengslanetid
Nordic Network of Fetal Medicine (NNFM) hefur ad markmidi ad efla samstarfi
kliniskri vinnu, menntun og simenntun a pessu svidi og auka
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rannsoknarsamstarf innan Nordurlandanna. Fyrir tilstilli NNFM er audveldara
adgengi en adur ad fosturinngripum til medferda sem ekki er haegt ad veita hér
a landi. Tilefni til inngripa koma sjaldan upp og ekki er haegt ad vidhalda faernii
svo sjaldgaefum adgerdum. Markmidid er ad veita medferd 1 haesta gaedaflokki
med bestu mogulegu taekjum og i samraemi vid gagnreynda pekkingu a hverjum
tima. Verklag og upplysingagjof hafa verid samraemd asamt pvi hvernig
eftirfylgd er hattad. Danir og Sviar hafa verid leidandi i pessu samstarfi en
Island nytur gods af.’

Fosturvisagreiningar eru gerdar erlendis med greidslupatttoku Sjikratrygginga
islands (SI). Oftast er beidnin um greidslupatttoku Sl send af starfsmanni
kliniskrar erfoafraedi, laekni og erfdaradgjafa. Ef leyfi faest til greidslupatttoku,
panta einstaklingar/por medferdarstad og velja sér kvensjikdomalaekni sem
adstodar. Oftast hefur Livio séd um petta ferli hér a Islandi. betta er flokid ferli
og langt. Mikilvaegt er ad flytja pessa starfsemi til islands en pbad mun stytta
bidtima og draga Ur kostnadi fyrir islenska rikid og notendur.

Enginn islenskur listi er til um sjakdoéma/gen fyrir tilvisun i fosturvisagreiningu
en til er mjog godur breskur listi hja Human Fertilisation & Embryology
Authoroty (HFEA). Fyrir pann lista gilda strong, logbundin vidmid sem parf ad
uppfylla i malaflokknum. Ef bedid er um uppfaerslu listans, fer sérskipud nefnd
yfir beidnina og metur. bennan lista ma nota a Islandi.

Askorun:
Fosturvisagreiningar eru dyrar og floknar. Nidurgreidsla er takmorkud.

Tillogur:
Ad efla samstarf vid NNFM.

Ad baeta adgengi fjolskyldna med sjaldgaefa sjukdoma ad fosturvisagreiningum.
Ad fosturvisagreiningar séu pessum tilteknu fjolskyldum ad kostnadarlausu.

Ad vinnu vid faerslu fosturvisisgreininga til islands verdi flytt og reynsla annarra
bj6da notud vardandi val a genum/sjukdomum sem leitad er eftir.

° Hardardottir, Hildur. Laeknabladid 01. tbl. 106. arg. 2020. Sja:
https://www.laeknabladid.is/tolublod/2020/01/nr/7220
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3. Jafnt adgengi ad
einstaklingsmidadri medferd og
eftirfylgd vegna sjukdoma

Samkvaemt [6gum um réttindi sjaklinga, nr. 74/1997, a sjuklingur rétt a pjonustu
sem midast vid astand hans og horfur a hverjum tima og bestu pekkingu sem
vOl er a. Einnig a sjuklingur rétt a samfelldri pjonustu og ad samstarf riki milli
allra heilbrigdisstarfsmanna og stofnana sem hana veita.

Til pess ad allir sem ad koma upplifi heildstaeda og samfellda pjonustu purfa
notendur ad vera virkir patttakendur 1 eigin pjonustu, sjast og heyrast, ad
bjonusta sé hnokralaus milli allra pjonustuadila, ad teymi haldi utan um
bjonustu par sem pad a vid og ad til sé farvegur med skyra skiptingu abyrgoar.
Tryggja parf sérhaeft, pverfaglegt mat, greiningu og kortlagningu a porfum
einstaklinga. borf er a markvissri eftirfylgd sérfraediteymis, sem pekkir vel til
einstaklingsins og hefur pekkingu a astandi hans. pa er adgengi ad annarskonar
studningspjonustu i formi haefingar eda endurhaefingar (ihlutun og pjalfun)
mikilvaegt fyrir einstaklinga med sjaldgaefa sjikdoma.

3.1 Einstaklingsmidud laeknispjonusta

Eftir bvi sem medferdarlrradi batna er mikilvaegara ad greina og hefja medferd
eins fljott og audid er. Adgengi ad einstaklingsmidadri laeknisfraedi (e:
personalized medicine) hefur aukist um allan heim. Hin byggir a pvi ad adlaga
medferd, forvarnir og eftirfylgd hvers og eins. Tilgangurinn er ad bjoda
nakvaemari og markvissari greiningu og medferd.

Pau sem eru med sjaldgaefa sjikdoma geta einnig fengid adra sjikdoma
(tengda eda Otengda) og meidsli. I slikum tilfellum getur undirliggjandi
sjaldgaefur sjakdomur krafist sérstakra varidarradstafana i tengslum vid
greiningu og medferd. Tryggja parf samskipti a milli laekna, sérfraedinga og
umonnunaradila pegar adrir meirihattar sjukdomar koma upp eda slys eiga sér
stad.

3.2 Hjalparteaeki, lyf og laekniskostnadur

Pau sem glima vid sjaldgaefa sjukddoma purfa oft lyf alla aevi, margvisleg
hjalpartaeki og adstod. Einstaklingur sem parf aframhaldandi lyfjagjof a
fullordinsarum parf ad eiga moguleika a nidurgreidslu a lyfjum og
leknismedferdum an mikils kostnadar an pess ad purfa ad fa sampykkta ororku
eda ororkustyrk.
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Daemi:

Barn meod sjaldgeefan sjukdom parf spelku a fot vegna minnkadrar taugavirkni i og nedan vid
okkla og virdist vera afleiding sjaldgaefs sjikdoms sem barnid er med. Si sampykkir ekki fulla
nidurgreidslu a umraeddri spelku en hefdi einstaklingurinn hins vegar upplifad somu
minnkudu taugavirkni i kjolfar t.d. heilablodfalls hefdi hann fengid fulla nidurgreidslu.

Askorun:

Erfitt getur reynst ad fa adgang ad nidurgreidslu a naudsynlegum hjalpartaekjum
vegna pekkingarleysis a sjaldgaefum sjikdomum og heilkennum. Ljost er ad
einstaklingar sem hafa porf fyrir hjalpartaeki falla ekki alltaf ad skilyroum um
nidurgreioslu vegna skorts a pekkingu a sjakdomi.

Tillaga:

Tryggja adgengi ad hjalpartaekjum Gt fra porfum einstaklings. Taka parf tillit til
bess ad einstaklingar i pessum hopi eru oft fyrstir til ad saekja um undanpagu
fyrir tiltekid hjalpartaeki og er pa hafnad vegna pess ad sjukdomurinn er ekki
bekktur.

Askorun:

Morgum sjaldgaefum sjukdomum fylgja fravik i tannmyndun, Gtbroti tanna,
stodvef tanna, slimhid munnhols og/eda munnholsstarfsemi. bad gerir ad
verkum ad tannheilsa er oft léleg og dyrt og fyrirhafnarsamt getur verid ad fa pa
bjonustu sem parf.

Tillaga:

Ad bodid sé upp a sérhafdar tannlaekningar fyrir pau sem vegna sjaldgaefra
sjukdoma eiga i sérstokum erfidleikum med tannheilsu, beim ad
kostnadarlausu.

Askorun:

Naeringu og ymis hjalpartaeki/blinad barf ad panta reglulega. Oft parf ad fara a
marga stadi og i sumum tilfellum hitta a ,rétt” starfsfolk fyrirtaekis a akvednum
opnunartimum. Til vidbotar renna sampykktar beidnir ST Gt an aminningar og
ba barf ad greida fullt verd. begar um er ad reeda margar beidnir fyrir einn
einstakling er erfitt ad hafa yfirsyn yfir gildistima peirra allra og uppfaera
jafnodum.

Tillaga:

Einfalda kerfid. Geta sett inn langtimapontun sem afgreidd er sjalfkrafa med
akvednu millibili. Samningar sem Si geri vegna lyfja og hjalpartaekja hafi lengri
gildistima og tilkynning sé send vidkomandi, t.d. med tolvuposti eda
textabodum, adur en peir renna Ut.
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Avinningur:
Timasparnadur allra sem ad pontunum og beidnum koma, baedi notenda og
starfsmanna.

Daemi:

Barn er med alvarlegan, lifsognandi sjikdom sem orsakast af breytingu i geni, parfnast
mikillar umonnunar og ljost er ad pad mun ekki breytast. Foreldri faer einungis sampykktar
foreldragreidslur i3 eda 6 manudi i einu. Svar vido umsokn faest stundum adeins rétt fyrir
pbann tima sem nyrri umsokn parf ad skila fyrir naestu greidslur. betta veldur gridarlegu alagi
a foreldra sem purfa ad skrifa umsoknir og oska eftir ymsum vottoroum og gognum fra
morgum adilum. Eins veldur petta auknu alagi a laeekna og annad fagfolk sem parf ad taka
tima i ad endurgera vottord og gogn og starfsfolk TR ad fara yfir gogn.

Askorun:

Einstaklingur med olaeeknandi sjaldgaefan sjikdom, er a somu eda svipudum
lyfjlum aevilangt. Hann parf b6 ad saekja um endurnyjun lyfsedla med stuttu
millibili, auk pess sem oft eru adeins afgreiddir litlir skammtar af lyfjum hverju
sinni.

Tillaga:
Lyfsedill gildi i lengri tima en ni er sé pegar um er ad raeda langtimaporf.
Afgreidsla lyfs geti verid i steerri skommtum.

Askorun:
Reglur um nidurgreidslur hjalpartaekja eru afar stifar og oft ekki i samraemi vid
raunveruleika peirra sem purfa hjalpartaeki.

Askorun:

Reglur um nidurgreidslur lyfja og laekniskostnadar eru stifar. Folk sem parf
laeknisadstod og lyf alla aevi, hefur ekki valid sér pad hlutverk en er sjalfkrafa
sett 1 pa stodu ad purfa ad nota hluta tekna sinna alla aevi.

Tillaga:
Reglur um nidurgreidslur lyfja og laekniskostnadar verdi Gtvikkadar.

Askorun:
Sjaldgeaefir sjukddmar geta verid floknir og porf fyrir mikla samvinnu og samraad.

Tillaga:

Myndud verdi pverfagleg teymi med fulltrGum fra viokomandi faggreinum
(tannréttingar, skurdlaekningar, stodtaeki, barnalaekningar) fyrir hvern
sjukdomahop.
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Askorun:

Oft parf ad sakja um pjonustu med skommu millibili begar um sjaldgzefan
sjukdom (illa pekktan) er ad raeda. Mikil vinna myndi sparast a éllum stigum ef
haegt veeri ad einfalda pessa vinnu pegar ljost er ad astandid muni ekki breytast
a naestu arum.

Tillaga:

Einstaklingar med sjaldgaefa og langvinna sjukdoma séu ,merktir“ i kerfinu og
vid pad opnist moguleiki a ad ekki purfi ad saekja um alls konar pjonustu oftar
en td. a5 ara fresti.

Avinningur:

Timi laeknis T endurltgafu lyfsedla sparast. Timi apoteks - faerri afgreidslur. Timi
og fyrirndfn einstaklings og/eda adstandenda sparast. Sennilega haegt ad spara
med magninnkaupum lika.

3.3 Betra adgengi ad tilraunamedferdum og
»O0rphan* lyfjum

Um 95% sjaldgaefra sjikdoma hafa enga medferd og pvi eru kliniskar rannsoknir
naudsynlegar til ad proa medferdarmoguleika. Vegna faedar skiptir miklu mali
ad taka patt i kliniskum rannsoknum (erlendis) og fa adgang ad nyjum
medferoum.

Heilradgreining eda Utradagreining a erfdaefni getur verid forsenda adgangs ad
kliniskum rannsoknum, baedi i krabbameinsmedferd og vegna sjaldgaefra
sjukdoma/heilkenna. Greining getur verid grundvollur tilraunamedferdar og
notkunar lyfja sem ekki hafa verid sampykkt. Sjaldnast er haegt ad spa fyrir um
hvort lyfjamedferd muni bera arangur. Ef medferd virkar ekki eins og buist var
vid, a ad ljuka henniisamraemivid upphaflega aztlun.

Reglugerd um notkun lyfja af mannddarasteedum! gefur moguleika a ad nota i
sumum tilfellum lyf sem eru i yfirstandandi kliniskum profunum eda ekki hafa
fengid markadsleyfi. Pad a einkum vid ef einstaklingur uppfyllir ekki
inntokuskilyrdi rannsoknar en getur samt sem adur fengid adgang ad lyfinu a
tilraunastigi. Fyrirsjaanlegt er ad morg lyf vid sjaldgaefum sjukdomum flokkist
undir haproadar medferdir eda pad sem a ensku nefnist .

Pessar medferdir skiptast i prja flokka:

e Genameoferdir
e  Frumumeodferdir
e Medferdir med erfdabreyttum vefjum.

W https://island.is/reglugerdir/nr/0424-
20237fbclid=IwARODJXXv6MbO2dFHNIchrdxAX54LQE0GP65Ske261uidalpSotXdigbaMso
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Proadar medferdir geta einnig verid samsettar, t.d. frumur og laekningataeki s.s.
stodnet. baer eru dyrar vegna has prounarkostnadar og litils markadar. bvi er
liklegt ad 7 sumum tilfellum verdi einungis faar medferdarstodvar a
Nordurlondunum. Verdlagning peirra vekur upp morg alitamal s.s. um
sioferdileg sjonarmid, sjalfbarni samfélaga, virdi mannslifs og forgangsrodun i
heilbrigdispjonustu. ba er ovissa um arangur medferdar meiri en 1 staerri
sjukdomaflokkum sem raedst einkum af smaed pydis sem er tiltaekt til
rannsokna. Nordurlondin eru ad skoda ny greidslumodel sem tengjast arangri
medferdar. Einnig eru pau farin ad vinna saman heilbrigdistaeknimat sem gert er
rad fyrir ad verdi skilyrdi fyrir upptoku nyrra lyfja i framtidinni. Slikt mat metur
saman avinning fyrir sjikling og samfélag. ba stendur eftir hvert er asaettanlegt
verd fyrir mjog kostnadarsamar medferdir i samhengi vid virdi mannlifs og hver
greidsluviljinn Gr sameiginlegum sjodum almennings er. Alpingi sampykkti
bingsalyktun um sidferdileg gildi og forgangsrodun i heilbrigdispjonustu® og
leggur par til i 5. lid ad radherra skipi starfshop sem undirbui stofnun
bverfaglegrar og radgefandi sidanefndar um forgangsrodun i
heilbrigdispjonustu. Koma parf a fot slikri nefnd til ad vera leidbeinandi fyrir
heilbrigdisstofnanir um medferdir sem standa almenningi til boda og
samningsmarkmid gagnvart framleidendum. Tryggja parf ad ef ekki er haegt ad
veita medferd hér a landi ad Island fai ba medferd a sama verdi og samningar
bess lands sem medferdin er veitt i segir til um. betta er haegt ad gera med
samnorranu heilbrigdistaeknimati (HTA mat) og samnorraenum samningum i
kjolfario.

Askorun:
,Orphan” lyf eru dyr og erfitt ad fa pau en i sumum tilfellum virka pau afar vel.

Tillogur:
Tryggja adgengi ad ,Orphan” lyfjlum notendum ad kostnadarlausu.

Fulltr(i sjuklinga eigi saeti i nefnd par sem akvardanir um kaup og undanpagur
a Orphan lyfjum fer fram.’

Heilbrigdisraduneyti uppfaeri reglugerdir og log um lyfjamal og lyfjaadgengi.

Islensk heilbrigdisyfirvold setji sér vidmid um Orphan lyf.

3.4 Tilraunamedferdir

patttaka i tilraunamedferdum byggir upp haefni og pekkingu. Tryggja parf ad
adgengi ad tilraunameodferoum og rannsoknum sé i hondum vidurkennds
umsjonaradila sem samraemir samskipti vid rannsakendur, kliniskar adstaedur,

® https://www.althingi.is/altext/150/s/1659.html

7 https:/ /www.althingi.is/altext/146/s/0501.html
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adgengi og eftirfylgd. Fyrir litid land eins og island er alpjodleg samvinna
mikilvaeg til ad tryggja midlun pekkingar, patttoku i rannsoknum og adgengi ad
sjaldgaefum greiningum og medferdum sem svarar ekki kostnadi ad setja upp a
Islandi (t.d. hja NNFM).
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4. Til séu urraedi til ad tryggja
adgengi ad pjonustu sem gaeti
aukid lifsgaedi peirra sem eru
med sjaldgaefan
sjukdom/heilkenni. Tryggja ad
azetlun liggi fyrir um yfirfeerslu
bjonustunnar fra unga aldri til
fullordinsara

porf er fyrir sértaeka og samhaefda langtimapjonustu fyrir pau sem eru med
sjaldgaefa sjukdoma. Markmidid er ad oll fai pjonustu vid haefi og ad hin taki til
allrar fjolskyldunnar par sem pess er porf.

Eins og adur hefur komid fram er hopurinn ,einstaklingar med sjaldgzefa
sjukdoma* langt fra pvi ad vera einsleitur. bjonustuparfir geta verid floknar og
leida sumir sjakdomar til heilsubrests og/eda skertrar faerni eda fotlunar.
Kvedid er a um pjonustu vid fatlad folk med langvarandi studningsparfir i logum
nr.38/2018. Ekki er sambaerileg pjonusta vid pau sem eru med sjaldgzefa
sjukdoma an pess ad teljast fotlud eins og skilgreint er i logum.

Skortur a naegjanlegri eftirfylgni og pjonustu getur haft neikvaed ahrif a lif
einstaklinga og valdid einangrun og vanlidan. Sérstaklega barf ad gaeta ad pvi
ad pjonusta sé samhafd milli adila og stofnana og ad starfsfolk fai menntun og
pbjalfun vid haefi. bjonusta er gjarnan veitt af morgum adilum og pvi er mikilvaegt
ad hver einstaklingur hafi radgjafa eda malastjora sem heldur utan um hana,
hefur yfirsyn yfir malefni viokomandi einstaklings og kallar eftir upplysingum fra
videigandi adilum.

Til vidbotar vid flokid utanumhald er pekking a einstokum sjaldgaefum
sjukdomum oft takmorkud, m.a. vegna pess hve fair adilar eru med vidkomandi
sjukddm. betta setur aukna abyrgd a notandann sjalfan og adstandendur hans
ad midla upplysingum til pjonustuadila, hvort sem er innan heilbrigdiskerfis,
skola eda annars stadar.

Horfa parf heildstaett a lif einstaklinga med sjaldgaefa sjikdoma og pbad hvernig
personubundnar adstaedur og breytileg sjikdomseinkenni mota porf
viokomandi fyrir adstod. SU pjonusta sem veitt er parf ad vera pverfagleg,
sveigjanleg og taka til heimilis, skola, leikskola og fritima. Sérstaklega parf ad
huga ad snemmtaekri thlutun par sem hin kemur ad gagni og yfirfaerslu
bjonustu milli aldursstiga.
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RGR fer med eftirfylgd og radgjof til lengri tima til einstaklinga med ovenju
flokna og/eda sjaldgaefa fotlun sem getur m.a. verid til komin vegna sjaldgzefra
sjikdoma. A stodinni starfar pverfaglegt teymi sem kemur ad pjonustunni i
samstarfi vid bornin, fiolskyldurnar, sveitarfélog og adra fagadila, i samraemi vid
nylega l0ggjof um sampaettingu bjonustu i pagu farsaldar barna nr. 86/2021
(einnig nefnd farsaeldarlog). Umtalsvert freedslustarf fylgir pjonustunni, baedi
gagnvart hverjum bjonustupega, en einnig gagnvart almenningi. RGR er i miklu
samstarfi vio sveitarféelog, p.e. félags- og skolapjonustu a ollum stigum, fra 0 til
18 ara. Stodin kemur einnig ad leidsogn og studningi til ungmenna og
fjolskyldna peirra vardandi breytingar pegar lograedisaldri er nad (18 ara) og vid
yfirfaerslu 1 pjonustu fyrir fullordna.

Midstod menntunar og skolapjonustu er ny bjonustu- og pekkingarstofnun, sem
mun taka til starfa 1. april 2024, i pagu barna og ungmenna a svidi menntamala.
Hln mun pjonusta leik-, grunn- og framhaldsskola um land allt med aherslu a
gaedi menntunar og skolapjonustu. Stefnt er pvi ad stofnunin veiti studning vid
verkefni skola sem krefjast sérhaefdrar pekkingar i stad pess ad pau séu leyst i
hverjum skola fyrir sig og studla pannig ad pvi ad auka gaedi menntunar og
bjonustu 1 skolum. Midstodin geeti ordid samhaefingaradili pegar kemur ad
verklagi i skolum um nemendur med sjaldgaefa sjukdoma, i samstarfi vio MSS og
RGR.

Askorun:

Fjolbreytileiki sjaldgaefra sjikdoma skapar floknar umonnunaradstadur og hatt
flaekjustig a milli pjonustukerfa. bekking a sjaldgaefum sjikdomum er oft
takmorkud og upplysingar ekki til stadar um pa par sem porf er a.

Tillaga:

AJ tryggja markvissa midlun upplysinga um sjukdom og sjukrasogu til peirra
sem veita pjonustu, til ad tryggja fullnaegjandi pbjonustu og pekkingu. MSS, RGR
0g Midstod menntunar og skolapjonustu gegnir lykilhlutverki i ad midla
upplysinga og samhaefa pjonustu a milli adila og stofnana.

Askorun:

Sum born eru med naeringarhnapp og geta ekki fengid naeringu an hans. Onnur
burfa lifsbjargandi lyf a fostum timum. Faest eru pau faer um ad sja um pessa
neeringu eda lyfjagjafir sjalf og purfa adstodar med. 1 skolum er oft enginn sem
treystir sér til ad sinna pessum porfum og purfa forradamenn pa ad fara Gr
vinnu til ad sja til pess ad barnid fai naeringu eda lyf.

Tillaga:

AJ tryggt sé ad starfsmadur beri abyrgd a pjonustu vid barn sem parf naeringu
eda lifsbjargandi lyf a skolatima. Heilbrigdis- og skolayfirvold moti verklag par
ao latandi.

28



Drog ad landsazetlun um sjaldgaefa sjukdoma Mars 2024

41 Fjarpjonusta

Hluti peirra sem lifa med sjaldgaefa sjukdoma byr utan hofudborgarsvadisins
bar sem adgengi ad sérfraedipjonustu er mest. Fyrir ba getur fjarpjonusta sem
veitir adgang ad neti sérfraedinga skipt miklu mali. Slik bjonusta veitir
moguleika a vidtolum med skommum fyrirvara i neydartilvikum og dregur Gr
ferdalogum med tilheyrandi kostnadi og vinnutapi. Aukid adgengi ad
fiarpjonustu fellur ad stefnu heilbrigdisraduneytisins um stafraena
heilbrigdispjonustu,” auk pess sem eitt af markmidum Landspitala i
starfsazetlun er ad auka fjarheilbrigdispjonustu.”

Askorun:
Ekki er haegt ad tryggja jafnan adgang landsmanna ad sérfraedipjonustu vegna
landfraedilegra askorana.

Tillaga:
Vinna parf ad pvi ad koma a markvissri og oruggri fjarpjonustu vid allt landid.

Avinningur:
Jafnt adgengi ad pjonustu, timasparnadur, minni fjarvera folks fra vinnu.
Kostnadarsparnadur vegna ferda og minna alag.

4.2 Audvelda umskipti til fullordinsara

Vid fullordinsaldur faerist forsjarskylda fra foreldrum/forradamonnum yfir a
einstaklinginn sjalfan. Streita og alag a vidkomandi og adstandendur eykst
gjarnan vegna umtalsverdra breytinga a pjonustu og aukinnar abyrgdar
einstaklinga a eigin malum. A medan vidkomandi er barn, hafa foreldrar og adrir
betri taekifaeri til ad hafa yfirsyn yfir heilsufar, studningsirraedi og tengilidi i allri
bjonustu en pegar vidkomandi faerist a fullordinsar feerist st abyrgd yfir a
einstaklinginn sjalfan.

Pa getur verid erfitt ad finna sérfraedinga sem sinna umaonnun fullordinna med
sjaldgaefa sjukdoma. bvi er naudsynlegt ad undirbla born, adstandendur peirra
og bjonustuadila timanlega fyrir umskiptin.

Hluti peirra sem ordin eru 18 ara og par med sjalfrada, er ekki i stakk bainn til
ad sja um sig ad ollu leyti og pvi fellur abyrgdin a fjolskyldu eda opinbera
bjonustuadila. Samfara proun i laeknisfraedi fer pessi hopur staekkandi, eins og
faraldsrannsokn sem gerd var a italiu (2006 til 2016) syndi.” | peim tilfellum sem
einstaklingur er ekki faer um ad axla pessa abyrgd er mikilvaegt ad tryggja
naudsynlegan studning.

Fatlad folk sem a erfitt med ad geeta hagsmuna sinna a rétt a personulegum
talsmanni til ad adstoda sig vid ad fara med sjalfraedi sitt, skv. [6gum um
réttindagaeslu fyrir fatlad folk, nr. 88/2011. Skilyrdi er ad talsmadur hafi
bekkingu a porfum og 6skum pess einstaklings sem hann adstodar og ljuki
namskeidi um hlutverkid. Sott er um ad gerast personulegur talsmadur a
island.is.
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Petta a hins vegar ekki vid um einstaklinga med sjaldgaefa sjikdoma an
fotlunar.

Hér eru samlegdarahrif vid adgerd E.7 1 landsaaetlun um innleidingu samnings
Sb um réttindi fatlads folks: Samfelld, sampeaett, pverfagleg og sérhaefd pjonusta
vid fatlad folk fra 18 ara aldri. 1 daetluninni, sem Logd var fram sem
bingsalyktunartillaga a pingi i janUar 2024, er lagt er til ad stofnadur verdi
verkefnishopur sem skili Gtbotatillogum

Askorun:
Engin Log, reglugerdir eda aaetlanir eru til um pau sem eru med sjaldgzefa
sjukddéma sem ekki fylgir fotlun en burfa eigi ad sidur mikla adstod.

Tillogur:

Gerd azetlunar um farveg, sem byggdur er a porfum einstaklingsins og
fjolskyldu. Azetlunin naedi til adkomu heilbrigdiskerfis og félagspjonustu, tiltaeki
adkomu adstandenda og feeli i sér azetlun um framfaerslu, til ad tryggja
samhafda langtimapjonustu. Gera parf aatlunina a 17. aldursari, en
undirblningur umskipta aetti ad hefjast a 16. aldursari.

Videigandi skraning i kerfinu aetti ad verda til pess ad samfella verdi i pjonustu
og studningi, pannig ad pjonusta og studningur sem einstaklingur nytur falli
ekki nidur vid pad ad hann verdi 18 ara. Sameiginleg akvardanataka

Auka parf sameiginlega akvardanatoku sjuklings, fagfolks og umonnunaradila i
heilbrigdispjonustu til ad studla ad auknum lifsgaeedum sjiklinga og
adstandenda. Sjaldgaefir sjukdomar krefjast nains sambands milli sjuklings og
fagfolks par sem sjuklingar og adstandendur eru virkir og vel metnir adilar i
umonnun, sem ,sérfraedingar af reynslu®. Einstok einkenni sjaldgaefra sjikdoma

krefjast pess ad umonnun nai Ut fyrir pverfagleg teymi og yfir i ,netkerfisadstod
(e. network).

Starfshaettir sem byggja a raunverulegu samstarfi vid sjdklinga og adstandendur
samraema pekkingu, laeknisfraedileg og klinisk sjonarmid og veita heildrana syn
a lifsreynslu sjuklinga. Slikt samstarf getur tryggt ad akvardanir um fyrirkomulag
og inntak bjonustu séu einstaklings- og parfamidadar.

Askorun:
Skortur a samvinnu getur leitt til verri medferdar vegna ofullnagjandi midlunar
bekkingar og reynslu.

Tillogur:
Stofnun sérfraedisvida, mogulega innan MSS, um hopa sjaldgaefra sjikdoma sem
teljast mjog erfidir og med svipadar parfir.

Namskeid og kennsluefni um hlutverk og mikilvaegi sjiklinga og adstandenda
sem ,sérfraedinga af reynslu” i medferd og umdnnun sjaldgaefra sjikdoma.
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Uppsetning a ,netkerfi (e: networking)” sem veitir sjaklingum og adstandendum
adgang ad sérfraedingum, pjonustuadilum og upplysingum til ad setja upp sitt
eigid ,samstarfsnet” i kringum einstaklingsbundnar parfir.

4.3 Efla pjonustu til ad tryggja sjalfsteett og
innihaldsrikt lif

Vid Gtfeerslu studningspjonustu parf ad leggja aherslu a patttoku notandans og
ad pjonustan endurspegli vilja hans. Tryggja skal ad einstaklingar eigi pess kost
ad lifa sjalfstaett og eiga virkt og innihaldsrikt lif i samfélagi vid adra. Samkvaemt
farsaeldarlogum er gerd einstaklingsbundin studningsaaetlun fyrir born sem
burfa a studningi ad halda, en slikar aztlanir eru ekki gerdar fyrir alla
einstaklinga med sjaldgaefan sjiukdom. Einstaklingar sem purfa studning
félagspjonustu sveitarfélags, hvort sem er a grundvelli laga um félagspjonustu
eda laga um pjonustu vid fatlad folk med langvarandi studningsbarfir eiga rétt a
ad fa radgjafa sem heldur utan um pa pjonustu sem peim er veitt. Gera parf
einstaklingsbundna pjonustuaaetlun i samstarfi vid notandann og han parf ad
vera endurskodud reglulega. Azetlunin skal byggja & 6skum notandans og
borfum hans og taka til peirrar studningspjonustu sem veitt er a heimili hans, i
skola, vinnu og i fristundastarfi eins og vid a. 1 slikri asetlun er gert rad fyrir
samstarfi vio skolasamfélagio, p.e. tengilid nemanda i skdlanum. Tengilidur ber
svo abyrgd a ad samhaefa pjonustu vid nemandann i skolanum med videigandi
teymi sérfraedinga og kennara.

Askorun:

Pau sem eru med sjaldgaefa sjikdoma og purfa a langtima og samramdri
bjonustu ad halda aettu ad eiga rétt a einstaklingsbundinni azetlun og ad geta
leitad eftir pjonustu 1 gegnum ,netkerfisadstod” (e. networking). 1
einstaklingsmidadri azetlun eru heildarparfir viokomandi lagdar til grundvallar.
Pau sem veita notanda/sjuklingi pjonustu vaeru pannig hluti af pverfaglegu
teymi, sem stofnad er til i nanu samradi vio sjuklinga og adstandendur.

Tillogur:

Tryggt sé ad allir einstaklingar med sjaldgaefa sjikddma fai einstaklingsbundna
bjonustuaaetlun sem tekur til pjonustu heilbrigdiskerfis, felagspjonustu og
skolapjonustu eftir atvikum.

pjonustuaaetlanir einstaklinga feli 1 sér ad haegt sé ad auka pjonustu med
stuttum fyrirvara vegna framgangs sjukdoms.

Tryggja parf upplysingastreymi til kennara, sérkennara og proskapjalfa um
sjaldgaefa sjukddéma og sérstakar askoranir sem fylgja peim fyrir skjolstaedinga i
skolakerfinu, m.a. med gerd kynningarefnis.

Studla parf ad betra mati og kortlagningu a pjonustuporf einstaklingsins innan
skolakerfisins 1 samstarfi vio fagfolk.
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Gaeta parf pess ad sértaekar upplysingar séu til stadar til ad efla adlogun i
leikskolum og skolum.

Samstarf vid erlendar rannsokna- og radgjafadeildir, t.d,, norsku
radgjafardeildina um sjaldgaefar raskanir (NKSD) og National Advisory Unit on
the Deafblind (NKDB) til ad afla sértaekra upplysinga.

4.4 Felagasamtok um sjaldgaefa sjukdoma
Féelagasamtok um sjaldgaefa sjikdoma bjoda upp a studning og fraedslu fyrir
sjuklinga og adstandendur. 1 pvi felst ad koma a sambandi milli sjuklinga og
adstandenda til ad deila pekkingu og reynslu. Felagasamtok bjoda gjarnan upp
a namskeid, fundi og fraedslu, oft med adkomu pjonustuveitenda og annarra
sérfraedinga. Félagasamtok midla og afla upplysinga i gegnum vinnustofur,
félagsfundi, radstefnur og patttoku i erlendu samstarfi.

Félagasamtok hjalpa til vid ad byggja upp pekkingu a sjikdomum og midla
upplysingum um pa. Innan margra félagasamtaka er til mikil sérpekking a
sjaldgaefum sjakdomum/heilkennum, i formi reynslu foreldra, fagadila og
einstaklinga med sjaldgaefa sjikdoma/heilkenni. bessi sérpekking er ometanleg
og mikilvaeg inn 1 samstarf olikra adila t.d. heilbrigdis- og félagspjonustu,
rannsokna- og menntastofnana.

Vegna smaedar islands skiptir miklu mali ad islensk félagasamtok séu virk i
erlendu samstarfi. Med sliku samstarfi faest adgengi ad nyjustu rannsdéknum og
medferdum auk pess sem haegt er ad stilla strengi i ymsum hagsmunamalum.
betta samstarf skilar sér i enn betri upplysingum til beirra sem félagasamtokin
veita radgjof a Islandi.

Fraedsla til almennings er mikilvaeg og hjalpar til vid ad tryggja
samfélagsvakningu og studning. Sjaldgaefir sjikdomar geta verid einangrandi,
baedi samfélagslega og tilfinningalega, en midlun upplysinga til almennings
getur eflt naudsynlega pekkingu og skilning i samfélaginu og dregid Gr
fordomum.

Tillaga:
Heilbrigdisraduneyti geri pjonustusamninga vid félagasamtok med sérhaefda
bekkingu.

Avinningur:
Aukin pjonusta og studningur vio félagsfolk. Betra adgengi ad upplysingum.
Aukinn skilningur samfélagsins og minni fordomar.
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5. Samramd rafraen skraning og
alpjodlegt samstarf

Grunnur ad vandadri tolfraedi og eftirliti er ad skra sjukdoma rétt i sjukraskra
sjiklinga og i samraemi vid akvaedi laga um sjdkraskrar, nr. 55/2009. Einnig er
mikilvaegt ad til sé skra um fjolda einstaklinga a svidi sjaldgaefra sjikdoma.
Embeetti landlaeknis gefur ut fyrirmaeli um hvada flokkunarkerfi skuli notud vid
stadlada skraningu sjikdoma og sjukraskrarupplysinga hér a landi. bvi midur er
bad svo ad skraning samkvaemt Alpjodlega flokkunarkerfi sjtkdoma og skyldra
heilbrigdisvandamala (ICD-10 kédunarkerfid), er 6fullnaegjandi hvad vardar
sjaldgaefa sjukdoma og ymsa erfdasjikdoma. Alpjodaheilbrigdismalastofnunin
(WHO) gefur flokkunarkerfid Gt og meelist til pess ad oll adildarlond noti pad
kerfi til ad samraama skraningar allra landa og studla ad alpjodlegu samstarfi
og rannsoknum. WHO hefur gefid Gt nyja og uppfaerda Gtgafu af
flokkunarkerfinu (ICD-11), en sérfraedingar a svidi sjaldgaefra sjikdoma eru
sammala pvi ad pad kerfi sé heldur ekki nogu itarlegt. bess vegna eru nokkur
lond 7 Evropu ad taka upp og innleida sérstakt rafraent skraningakerfi fyrir
sjaldgaefa sjukdoma sem gefid hefur verid Gt af Orphanet
(Orphacodes/www.orpha.net). Nefna ma ad Nordmenn eru byrjadir a pessari
innleidingu og faerdu rok fyrir ad taka upp Orphakdédun medfram ICD-10/-11
kodun og ad nota fremur Orphakoda frekar en SNOMED-CT flokkunarkefia.
Umsoknaradild islands ad Orphanet er i ferli og samradi milli
heilbrigdisraduneytis, Landspitala, Radgjafar- og greiningarstodvar og embaettis
landlaeknis.

Dami um kerfisbundna skraningu eins sjikdoms:

Slimseigjusjukdomur (Cystic Fibrosis, CF) er fjdlkerfa sjakdomur sem erfist med vikjandi haetti.
Algengi sjukdomsisns er 0.47:10.000 ibUa.

Landspitali sinnir pjonustunni sem styrt er i samvinnu barnalaekna og lungnalaekna
fullordinna, en meginpungi pjonustunnar er a Barnaspitala Hringsins.

Ari® 2020 hofst samstarf vid evropsku CF samtokin um kerfisbundna skraningu allra
einstaklinga med CF i samevropskan gagnagrunn, sem er mikilvaegt skref til pess ad tryggja
stodlun og gaedi medferda og eftirlits.

Margir sérfraeedingar a Islandi taka n pegar patt i erlendu samstarfi a8 ymsum
svioum sem na til sjaldgaefra sjiakdoma. Mikilvaegt er ad islenskir
heilbrigdisstarfsmenn og fraedasamfélog taki virkan patt i alpjodlegum
rannsoknum, ekki sist vegna pess hve sjaklingahopurinn a islandi er litill. pa
meetti studla ad og hvetja til patttoku sérfraedinga i skipulogdu samstarfi
bverfaglegra teyma i sérhaefdri heilbrigdispjonustu i Evropu (e. European
Reference Networks = ERNs). bessu samstarfi, sem er innan ESB og Noregs, er
®tlad ad byggja upp meiri pekkingu og samvinnu vardandi einkennamynd,
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medferd og pjonustu fyrir einstaklinga med samsettar afleidingar af
sjukddmnum. bad eru starfandi 24 ERNs a mismunandi liffaera- eda
sjukdomasvidum. Island hefur ekki fengid bod um ad taka patt, enda ekki
adildarland ad ESB, en Noregur hefur ad eigin frumkvaedi sost eftir patttoku i
flestum ERNs svioum. Umsoknarferlid er nokkud strangt og krefst vinnu, en
heilbrigdisraduneytid maetti meta moguleikana i samradi vid
stjornendur/sérfraedinga Landspitalans.

Fyrsta skrefid og tilgangur pess ad taka upp Orphakoda, er ad hafa moguleika a
ad finna einstaklinga med sjaldgaefa sjukdoma hér a landi, i peim tilgangi ef ny
medferd kemur fram og ad einstaklingarnir hafi pa jafnan moguleika a ad vera
bodin slik medferd. Einnig naest pa gott yfirlit yfir hvernig medferd gagnast. Ad

auki er til flokkur i Orphakodum fyrir 6greinda med sjaldgaefa sjikdoma.

Askorun:

Engar skrar eru til yfir fjolda sjikdoma eda sjuklinga med sjaldgaefa sjukdoma.
beir kddar sem ni eru i notkun (ICD kodar) na ekki yfir sjaldgaefa sjikdoma og
nytast ekki i alpjodlegri samvinnu.

Tillaga:

Koma a fot skra yfir pa sem eru med sjaldgaefa sjikdoma. Mzlt er med ad
innleida Orphakoda. Tilgangur skrarinnar er ad taka saman landsyfirlit yfir
algengi sjaldgeefra sjukdoma a islandi, fylgjast med framgangi og hafa
moguleika a ad kalla til sjaklinga ef ny medferd kemur fram. Skraningar eru
mikilvaegt taeki til ad auka pekkingu a sjukdomum, geta verid maelikvardi a
bjonustu og hjalpad til vid gerd faglegra leidbeininga. a islandi.

Askorun:
Krafa er um ad kodar séu islenskadir ef a ad nota pa i sjukraskra.

Tillaga:

Orphakoda a ekki ad purfa ad islenska par sem peir eru einkum notadir i
samskiptum milli landa. bar ad auki eru ekki til islensk heiti fyrir langflesta
sjaldgaefa sjukdoma og heitid myndi ekki nytast ad neinu leyti.

Avinningur:

Med skraningu allra sem eru med sjaldgaefa sjukdoma er haegt ad gera aaetlanir
vegna pjonustu, kalla hratt til einstaklinga i rannsoknir sem bjodast, eins ef
kemur fram medferd.

5.1 Alpjodleg samvinna, sérfraedipekking og
rannsoknir

Alpjodleg samvinna er mjog mikilvaeg. Lykilatridi i peirri vinnu er stofnun ERN
(European Reference Network) arid 2017. ERN er tenging pverfaglegra teyma i
sérhaefori heilbrigdispjonustu i Evropu.
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Maelt er med ad heilbrigdisyfirvold skodi adkomu islands i skipuldgdum
bverfaglegum teymum a svidi sérhaefdrar heilbrigdispjonustu innan Evropu.
Nordurlondin taka patt i pessum teymum og mikilvaegt ad studla ad pvi ad
islenskir sérfraedingar a hinum ymsu svidum sjaldgaefra sjukdoma taki patt i
bessu samstarfi. bessi patttaka gaeti studlad ad vandadri bjonustu, meiri geedum
i medferd og tengslum vid sérfraedisetur vid nagrannalond okkar i Evropu.
Annad verkefni innan ESB, sem felur i sér marga starfshopa er ni i motun (e.
Joint Action on integration of ERNs into national healthcare systems” = JARDIN),
kick-off-meeting verdur 8. mars 2024), og er &tlad ad studla ad frekari
innleidingu a markvissri samvinnu a svidi sjaldgaefra sjikdoma a milli landa,
m.a. til ad studla ad betri samvinnu, medferd og nyskopun a svidi sjaldgaefra
sjukdoma.? Einnig maetti studla ad patttoku Islands i Rare2030 verkefninu, sem
er ESB-verkefni og hefur breidari skirskotun en ERN og JARDIN, sem eru nokkud
heilbrigdismidud. Verkefnahopum innan RARE2030 er gert ad leggja grunn ad
heildstaedri framtidarstefnu Evropu a svidi sjaldgaefra sjikddma. Verkefnid hofst
i byrjun ars 2019 og mun safna upplysingum fra mismunandi hopum
sjuklinga/notenda, heilbrigdisstarfsfolks og helstu alitsgjafa og koma med
tillogur um stefnu sem leida mun til betri framtidar fyrir folk sem byr vid
sjaldgaefa sjukddoma i Evropu. Nidurstadan verdur Logd fyrir Evropupingid.
Verkefnid er samramt af evropsku notendasamtokunum EURORDIS.

Askorun:
Vegna smaedar Islands og feedar sjaldgeefra sjikdoma er erlend samvinna
naudsynlesg.

Tillaga:
A3 heilbrigdisyfirvold skodi adkomu Islands i skipulogdum pverfaglegum
teymum a svidi sjaldgaefra sjikdoma innan Evropu.

5.2 Auka patttoku i kliniskum- og
felagsrannsoknum
Fyrirspurnum um patttoku i kliniskum lyfjarannsoknum og 0drum rannsoknum
fer fjolgandi. Notendur vilja oft taka patt i slikum rannsoknum og geta
sjuklingasamtok, heilbrigdisstarfsmenn og heilsugaeslustodvar bent a leidir.
Vegna litils bydis geta pau sem eru med sjaldgaefa sjikdoma ordid af
rannsoknum og gott gaeti verid ad safna pekkingu og midla hvar moguleiki er ad
taka patt erlendis. Slikar rannsoknir krefjast oft vidurkenndra adila i hverju
landi sem halda utan um slikar rannsoknir (lyfjagjafir, synatokur, halda utan um
vidkvaemar personuupplysingar og fleira). MSS gaeti verid tengilidur eda
samraemingarmidstod fyrir patttoku 1 slikum verkefnum eda rannsoknum a svidi
sjaldgaefa sjukdoma.

8 https://www.ejprarediseases.org
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6. Vidauki

I samtolum vid foreldra barna med sjaldgeefa sjikdoma, komu fram ymsar
abendingar um daglega agnla i pjonustunni. pbess ma geta ad unnid er ad
verkefni um upplifun sjdklinga og adstandenda af pjonustunni a Landspitala.

e Foreldrar sem oft dvelja langdvolum a BSP, eiga 1 erfidleikum med ad
na sérimat a medan a dvolinni stendur — pad er ekki gert rad fyrir
beim sem sjuklingum og engin adstada er a deildinni til ad geyma mat,
t.d. isskapur eda orbylgjuofn.

e Besta leidin veeri ad foreldrar geetu fengid mat sendan ar eldhisi pvi
oft lenda pau i vandraedum med ad fara fra barninu - purfa jafnvel ad
kalla til aettingja til ad vera hja bvi a medan. betta parf naudsynlega ad
laga og hefur formadur hopsins haft nokkrum sinnum samband vid
Margrét til ad kanna framgang. NG eru lidnir naer prir manudir fra
fundinum en ekkert hefur gerst.

e Einnig kom fram ad foreldrar sem dvelja hja barni sem parf mikla
umoénnun og eftirlit eru 7 raun 6launadir starfsmenn. beir geta oft ekki
farid fra til ad sinna erindum nema ad fa einhvern til ad vera hja
barninu a medan.

e Foreldrar eru oft settir i erfida stodu med pvi ad purfa ad halda barni a
medan verid er ad stinga (eda annad) eda stinga barnid sjalfir. T augum
barnsins eru foreldrarnir ad meida pad og erfitt ad halda trausti

bannig.

e Annad sem kom fram i samraedum vid foreldra er ad pegar bornin
koma a bradadeild eda par sem sjakdomurinn er ekki pekktur, er oft
long bid 1 bidstofu. Sum barnanna geta illa verid i almennri bidstofu
vegna onaemisgalla, einhverfu eda annarra vandamala og hafa
foreldrar gripid til pess rads ad fara med pau (Ut a ganga. betta a vid um
fleiri en born ad sjalfsogou.

e lLausnin veeri ad ,merkja“ viokomandi pannig ad pegar komid er a
sjukrahis, sé samstundis haegt ad bregdast vido med pvi ad bjoda bid
annars stadar.

e Tengt pessu er ad flestir sjaldgaefir sjikdomar eru edlis sins vegna
opekktir nema orfaum. bad gerir ad verkum ad oft fer langur timi
fagmanns i ad lesa sér til um vandamalid og endurtaka parf aftur og
aftur somu sogu. Lausnin er ad pegar vidkomandi kemur a
heilbrigdisstofnun, komi sjalfkrafa upp texti um sjikdéminn. bad kallar
a ad einhver parf ad gera pennan texta en pad er yfirstiganlegt.
Fagmadur sem tekur a moti viskomandi hefur pa helstu upplysingar
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sem sparar mikinn tima og vinnu. Verid er ad skoda lausn a pessu a
HUT.

e Sterkur praduriollum samtolum voru samskipti vid TR og SI.
Endurtekid parf ad saekja um foreldragreidslur og parf ad faera somu
rokin aftur og aftur, oft med mikilli vinnu fagfolks og foreldra. Ad eiga
barn med sjaldgaefan sjukdom og mikla umonnunarporf, er
solarhringsvinna, alla daga, allt arid. pad er aldrei fri. Foreldragreidslur
falla nidur ef barn faer leikskolaplass, hvort sem pad getur notad
plassid eda ekki. Einnig ef pad gistir annars stadar akvedinn fjolda
daga/natta.

e Margir med sjaldgaefa sjikdoma purfa hjalpartaeki af einhverjum toga
er oft litill skilningur hja Si vardandi endurgreidslu. Ef sjakdomur er
ekki pekktur, pa er ekki endurgreitt, hvert sem vandamalid er (deemi:
barn sem missir matt en hefur ekki greiningu, faer ekki spelkur og
foreldrar purfa ad greida fulla upphaed sjalfir). Ef hjolastoll bilar, er ekki
haegt ad fa annan a medan, foreldrar greida sendingarkostnad. Ekki er

haegt ad fa aukahjol undir hjolastola eda hjol sem henta i snjo.

e Foreldrar sem eru ivinnu purfa ad taka fyrst alla sina veikindadaga ef
barnid er veikt adur en kerfid tekur vid. Ef foreldri veikist sjalft, a pad
enga veikindadaga.

e Séu foreldrar med barn a Landspitala, purfa peir ad greida bilastaedi.
Petta getur ordid allmikil upphaed fyrir utan ad purfa ad muna eftir
bessu.
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