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Den 22. marts 201 O HXH Kmnpn'nsess.e Mary

Kere medlem af so_ciaIﬁdvalget og/eller sundhedsudvalget,

Vedlagt finder ud et eksemplar af Sjeeldne Diagnosers arsberetning for 2009.
‘Sjeeldne Diagnoser er paraplyorganisation for 36 smé patientforeninger og vi
.arbejder for alle sjzldne patienter — ogsi dem, der ikke har deres egen
forening, -

Det szrlige ved at vaere sjalden er, at der som oftest kun er ganske lidt
viden om sygdommen og hvordan man lever med den. Samtidig er
kompleksiteten stor. Flere sygdomstilstande er typisk til stede p4 samme tid,
som f.eks. udviklingshamning, epilepsi, autismelignende tilstande,

. komplicerede fysiske misdannelser, stofskiftelidelser og forkortet
livsperspektiv. Sjzldne sygdomme er ofte arvelige og mange af de sjldne
patienter er bern. o :

Béde Sjzldne Diagnoser og vore medlemsforeninger udbyder en razkke
aktiviteter i form af rddgivning, vejledning, netvarksdannelse, information
og uddannelse, som bidrager til at ruste den enkelte familie til at hindtere

~ livet med sjelden sygdom. De sjxldne patientforeningers radgivning og
vejledning er op mod dobbelt s stor som den, der udfares i forskellige
offentlige videnscentre og konsulenttjenester. En underspgelse har videre
vist, at de sjeldne patientforeninger er hovedkilde til information og viden
om sjeelden sygdom og hvordan man lever med den. :

1 drsberetningen kan du se, hvad vi beskaftigede os med i 2009. 12010
arbejder vi seerligt for formuleringen af en national strategi for sjzldne
sygdomme. EUs sundhedsministre har i en henstilling fra juni 2009
anmodet landene om at formulere en s&dan strategi inden 2013: Vi vender

Sjzldne Diagnoser er en sammenslatning af 36 foreninger for familier med sjeeldne sygdomme og hamﬂcap
Vi arbejder for at forbedre vilkdrene for de sj=ldne sygdomsgrupper
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Sjeeldne Diagnoser -

tﬂbage il dig og dit parti i lobet af 2010 for at fortaelle mere herom og V1
héber pé din opbakning! . Co SR

Mange hilsner

Birthe Holm, formand Lene Jensen, direktﬁr.
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S sjaeldne patienter skal have
samme rettigheder som aile andre,
sa er der brug for en sarlig indsats!”

Birthe Holm
Formand

Sjeeldne har brug for noget szerligt

Sjeeldne patienter har samme pligter og rettigheder
som alle andre. Af Sundhedsloven fremgar blandt
andet, at alle skal sikres let og lige adgang til
sundhedsvasenet, behandling af haj kvalitet, let
adgang til information og kort ventetid pa behandling,

Men at leve med en sjalden sygdom betyder, at en
raekke af disse malseetninger ikke bliver realiseret.
Der er stor uvidenhed o sjeeldne sygdomme og
handicap - bade i sundhedsvaesenet og det sociale
systemn. Hvis sjeeldne patienter skal have samme
rettigheder som alle andre, 58 er der brug for en
saerlig indsats.

Sjzldne Diagnoser har i 2009 blandt andet segt at
gere noget ved dette pd felgende omréder:

For det ferste har vi udviklet et nyt, seerligt dialogveerkzaj
malrettet sagsbehandlere oé] sjeeldne familier. Det
giver mulighed for at saette sig ind i diagnosens
mulige konsekvenser — 0gsa selvom sagsbehandleren
sidder over for en familie med en sygdom s& sjaelden,
at hun eller han aldrig har hert om den fer.
Afpravninger af vaerktejet viser, at bade sagsbehandlere
og familier er meget glade for det nye vaerktaj.

For det andet har vi startet et nyt projekt, der handier
om patientuddannelse for sjgeldne familier i et
netvaerksperspektiv. Der findes i dag ikke noget
mélrettet tilbud om patientuddarnelse til sjeldne
familier. Den store uvidenhed om sjzldne sygdomme
giver nogle andre udfordringer, end hvis man rammes
af anden sygdom. Derfor er der brug for et saerligt
tilbud, og det har Sjeetdne Diagnoser sat sig i spidsen
for at udvikle,

Ansvaret for at sikre sjzeldne patienter de samme
muligheder som alle andre er et fzelles ansvar —

og det store fellesskab mé lgfte sin del. Det er en
maerkesag for Sjaeldne Diagndser, at der skai laves
en national strategi for sjaeldne sygdomme. Netop
fordi der er sarlige forhold forbundet med at have
en sjzelden sygdom, er der brug for en ramme,

hvar bide forskning, diagnose, behandling,
information og meget andet kan samles. P& EU-plan
er der stort spot pa dette arbejde. Sjeeldne Diagnoser
ger, hvad vi kan for at dette 0gsé bliver tilfaeldet

i Danmark.

Om vi forlanger saerbehandling? Nej, men
sundhedsloven gaelder ogsé for sjaeldne patienter.
Hvis vi skal have fair og lige behandling, skal der
geres noget serligr,




Vil du se min sociale profil?

Nyt veerktaj gor medet meilem sagsbehandier og en borger med en sjelden sygdom
eller handicap lettere. Dialogveerktgjet Sociale profiler er et af de konkrete resultater,
der er kommet ud af et stgrre satspuljeprojekt, som Sjaeldne Diagnoser afsluttede i 2009,

Mennesker med sjeeldne sygdomme ag handicap
oplever generelt flere problemer i medet med det
sociale system end andre handicapgrupper. De faler
sig ofte alena i systemet og som ansvarlige for at
bringe information videre mellem diverse instanser.

Det viser en starre undersagelse, som Sjaeldne
Diagnoser gennemfarte i 2005, og som ligger til grund
~ for udformningen af satspuljeprojektet “Retssikkerhed
for mennesker med sjzldre handicap i de nye
kommuner’ som foreningen gennemferte 2006-2009,
Resultaterne er siden blevet underbygget af andre
undersggelser.

Nyt vaerktoj

Som et led i satspujleprojektet udformede Sieeldne
Diagnoser dialogveerkiwet Sociale profiler. Sociale
profiler bestdr af to dokumenter, kaldet henholdsvis
medicinske fakta og tjekliste. Begge er méirettet
sagsbehandiere. De sociale profiler er udarbejdet
pa en rackke sjzeldne diagnoser i samarbejde med
Sjeeldne Diagnosers mediemsforeninger.

Gor medet lettere

Med de sociale profiler i handen har sagsbehandleren
en mulighed for hurtigt at seette sig ind i den relevante
diagnose og de sarlige problemstilinger, der kan
vaere knyttet til den.

De sociale profiler gar det muligt for sagsbehandier og
borger at have et feefies udgangspunkt for medet o
letter dialogen. Sagsbehandleren kan lettere fokusere
sin indsats, og borgeren skal forklare mindre, s3 medet
kan komme til at dreje sig om det vaesentlige.

Positive tilbagemeldinger

De sociale profiler har vaeret til afpravning i
kommunale afdelinger og | familier, der lever med en
sjeelden sygdom. Tilbagemeldinger fra bade familier
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0g sagshehandiere har vaeret meget positive, og
begge parter oplever redskabet som meget brugbart,

Flere har tilkendegivet, at de sociale profiler som
metode er brugbar ogsa for andre grupper end
mennesker med sjeeldne sygdomme og handicap.
Sjeetdne Diagnoser har dermed bidraget til
metodeudvikling for andre end sine egne medlemmer.




Egen hjemmeside

De saciale profiler har faet deres egen hjemmeside —
www.sjaeldenborger.dk — der blev lanceret i
efteraret 2009. Her kan sagsbehandlere og andre
interesserede finde og gratis downloade de saciale
profiler,

Informaticnsmateriale om hjemmesiden og de sociale
profiler biev sendt til relevante sagsbehandlere i
samtlige 98 kommuner, ligesom der biev reklameret
for hjemmesiden i centrale medier. Hiemmesiden
opnaede ogsa at blive omtalt i forskellige relevante
nyhedsbreve, blandt andet fra Kommunernes
Landsforening.

Velbesagte ga-hjem-konferencer

De sociale profiler blev ogsa prassenteret ved to
velbesggte ga-hjem-konferencer i henholdsvis
Fradericia og Kebenhavn i november 2009. Blandt
oplzegsholderne pa kenferencerne var Ole Pass, der
er formand for Foreningen af Socialchefer | Danmark,
en kommunal sagsbehandler og en mor til et barn
med en sjeelden sygdom. '

Hvad nu?

- Selv om projektet og den tilherende finansiering er

slut, er arbejdet med resultaterne langt fra afsluttet.
Sjeeldne Diagnoser vil blive ved med at bistd
medlemsforeninger med at udvikle Sociale Profiler,
ligesom hjemmesiden www.sjaeldenborgerdk er
kommet for at blive. Arbejdet med at udbrede brugen af
de sociale profiler vil ogsa vazre en fortlebende proces.

1forbindelse med satspuljeprojektet udarbejdede
Sjzeldne Diagnoser en virtuel vaerkigjskasse, der
indeholder svar pa mange spargsmaél, der dukker

op vedrerende foreningsarbejdet. Denne vil ogsa
fortsat blive vedligeholdt og udbygget. | forbindelse
med projektet blev afholdt opkvalificeringskurser for
foreningsvejledere, | forbindelse hermed blev opretiet
et e-mailnetvaerk for foreningsvejledere, hvilket ogsd
fortszttes.

Som led i projektet blev dertil arbejdet systematisk
med synliggerelse af sjzeldne sygdomme, blandt
andet i forbindelse med Sjaeldne-dagen i 2008,

(gsa dette arbejde fortsaeties. Satspulieprojektet
"Retssikkerhed for mennesker med sjeldne handicap

i de nye kammuner” kommer altsd pa flere fronter

til at fortseette og bibeholde betydning ind t fremtiden,




En stor hjelpende hand fra Europa

Det kan vaere sveert at keempe for bedre
forhoid, hvis man er en sygdomsgruppe
med meget fa patienter. Men 3 patienter
bliver tit mange, nar de ses samiet i
europeeisk perspektiv. Gennem EU er

det muligt at arbejde for bedre forhold
for sjeeldne patienter i Europa — 0gsa i
Danmark.

FU's Rad af sundhedsministre vedtog i juni 2069

en henstilling tif mediemslandene om sjaldne
sygdomme. Bliver henstillingen fulgt — hviltket der

er tradition for i Danmark - vil det betyde store
forbedringer for sjaeldne, danske patienter. Budskabet
er nemlig klart: Mediemslandene skal sikre bedre
forhold for sjeeldne patienter, blandt andet inden for
forskning, adganag til behandling og internationalt
samarbejde.

Konkrete opfordringer

Henstillingen fra EU indeholder en rackke opfordringer
ti! medlemslandene om at ivaerksaette initiativer, der
vil sikre bedre forhold for sjzeldne patienter,

Henstillingen betyder blandt andet, at:

« derskal laves en national strateqi eller
handlingsplan for sjseldne sygdomme,
og den skal vaere favet senestj 2013
| strategien skal der opstilles konkrete

mal, s3 sjzldne patienter kan f3 fuld adgang

tif behandling og pleje af haj kvalitet, herunder
diagnostik, behandling og lzegemidler til
sj@ldne sygdomme.

- forskning i sjzeldne sygdomme skal fremmes.
Der skal sikres &t ta2ttere samarbejde mellem
europaeiske ekspertisecentre om bedst mulig
behandling af patienter med sjzldne sygdomme,
herunder bedre og hurtigere adgang til
legemidler til sjaeldne sygdomme.

de sjzldnes patientforeninger skal styrkes —
béde finansielt og ved at fa mere indflydelse
pa alle trin i den palitiske besiutningsproces.

.

Sjeeldne Diagnoser opfatter henstillingen som
skelseettende og som en kaerkommen mulighed for at
give omradet et betydeligt loft — ogsé | Danmark, der
lzenge har haltet bagud, nar det drejer sig om at sikre
seerlige behandlingsmuligheder for patienter med
sjeldne sygdomme eller handicap.

Sjzekine Diagnoser har i lighed med mange andre
organisationer i Eurapa vaeret med til at komme
med heringssvar ti den EU-meddelelse, der ligger
til grund for henstillingen. Foreningen har nedsat
en arbejdsgruppe, der arbejder for at & folketing
0g regering til at gere henstillingens smukke ord il
virkelighed i Danmark — ikke mindst ved at realisere
en national strategi for sjeldne sygdomme,




Next stop: Patientuddannelse

De bedste veaerktajer til at leve med en sjeelden sygdom eller handicap far du af
dem, der har pravet det selv, Det er tanken bag Sjeeldne Diagnosers nye projekt om
patientuddanneise for familier med sjaeldne sygdomme som blev igangsat i 2009,

Det sarfige ved at have en sjzelden sygdom er, at

der kun er ganske lidt viden om sygdommen, og
hvordan man lever med den, Udover at skulle mestre
selve sygdommen og dens konsekvenser, opstar der
ofte 0gsa en raekke problemer af faletsesmanssig,
eksistentiel og personlig karakter. Sjaeldne sygdomme
er som oftest arvelige, og det betyder, at flere
familiemedlemmer kan vaere ramt eller vaere beerere af
sygdommen. Mange af de sjzeldne patienter er barn.

Derfor er der brug for, at sjaeldne familier kan danne
netvaerk og fa de rigtige redskaber til at leve med
en sjeelden sygdom.

Ny bevilling

Sjeeldne Diagnoser fik i 2009 en bevilling pa 2,8
millioner kroner fra Sundhedsstyreisens pulje "Styrket
sundhedsindsats for socialt udsatte og sarbare
grupper’. Med bevillingen far Sjaeldne Diagnoser, i
samarbejde med Center for Sm3 Handicapgrupper
samt en reekke andre akterer, mulighed for at udvikle
og afpreve patientuddannaise i et netvaerks- og
famitieperspektiv.

Malgruppen er forst og fremmest sjzldne familier
uden relevant netvaerk eller andre tilbud, for

eksempel fordi der ikke eren patientforening for den
pagaeldende diagnose. Men ogsa allerede eksisterende
patientforeninger vil kunne deltage i projektet og
anvende dets resultater, og Sjzeldne Diagnosers
medlemsforeninger vil Ilsbende blive inddraget i
projektet.

Projektets faser

Sjeefdne Diagnoser pabegyndte projektet i november
2009. i ferste fase bliver lavet en kort undersegelse af
maélgruppen og dens behov, idet ogsa erfaringerne fra
eksisterende patientforeningers aktiviteter inddrages.

Senere vil der blive udviklet et uddanneisesforish

og dannes et underviserkorps, hvor bade fagfolk og
frivillige, der har erfaring med sjeeldne sygdomme,
skal deltage i undervisning og efterfelgende
netvaerksdannelse. Afslutningsvis vit projektets
resultater blive dokumenteret og formidlet, ligesom
patientuddannelsen for sjeeldne familier seges
forankret som fast tilbud til dem, der har behov for det.

Projektet gennemfares og ledes af Sjaeldne Diagnoser, idet
Center for Smd Handicapgrupper er partner i projektet.
Projektet forventes afsluttet med udgangen af 2012,




Se os - hor os!

Sjeeldne sygdomsgrupper har ofte svaert ved at blive hort, fordi der kun er 3 patienter
med den enkelte sygdom. At skabe starre synlighed for de sjeldne er et af Sjeeldne

Diagnosers vigtige fokusomrader.

F& patienter betyder sma patientforeninger — for

dem, der overhovedet er nok tif at danne en forening.
Sjzeldne Diagnosers mediemsforeninger er naesten alle
udelukkende drevet af frivillig arbejdskraft og har ikke
et sekretariat eller medarbejdere ansat. Det betyder, at
det er bestyrelse og medlemmerne sely, der star for alt
arbejde i forbindelse med arrangementer, fundraising,
kontakt med politikere, presse med mere,

Kursus i mediehandtering

Sjeeldne Diagnoser tafer sd ofte det er muligt de
sjzeldne patienters sag i offentligheden, men vil

0gsa gerne vaere med til at ruste den enkelte
medlemsforening til at skabe starre synlighed
omkring patientgruppen. | 2009 arrangerede Sjaeldne
Diagnoser derfor et kursus i mediehandtering for
medlemmer af foreningerne. Her fik deltagerne blandt
andet redskaber til at opsege og handtere pressen.

Sjzeldne-dagen

Sjeldne Diagnoser forssger ogsé at skabe
opmarksomhed om de sjeeldne patienigrupper pa
andre fronter. Hvert ar afholder Sjzeldne Diagnoser
- tlighed med sasterorganisationer over store dele
af verden — arrangementer i forbindelse med den
internationale sjaeldne-dag, der er den sidste dag

i februar. | forbindetse med skudar star Sjzeline
Diagnoser bag en stor markering af dagen, men
0gsa de @vrige ar sarger foreningen for at saette fokus
pa de sjeeldne patienters sag omkring denne dag.

1 2009 gennemferte Sjaeldne Diagnoser en raekke
arrangementer pé relevante uddannelsesinstitutioner
om sjgeldne sygdomme i forbindelse med Sjaldne-
dagen. Her fortalte mennesker med sjzldne
sygdomme om deres sygdom og dens konsekvenser
til blandt andet kommende lazger og socialrddgivere.

Videostatements fra Kronprinsessen

Dertil afgav Sjeeldne Diagnosers protektor Hendes
Kongelige Hajhed Kronprinsesse Mary i forbindefse
rmed sjzldne-dagen 2009 to videostatements pd
henholdsvis dansk og engelsk. Heri fortaeller hun om
de sarlige problemstillinger, mennesker med sjaldne
sygdomme ofte mé leve med, og om hvorfor hun er
engageret i omradet. De to statements blev blandt
andet lagt op pa det officielle, internationale site for
sjaldne-dagen. De to statements kan ses p3
www.sjaeldnediagnoser.dk/videostatements.




Sjeeldne Diagnoseri E

Nar de sjeeldne sygdomsgrupper fra
hele Europa slar sig sammen, bliver

det lidt lettere at ribe politikerne 0g
medicinalindustrien op.

Der findes op mod 8.000 forskellige sjaeldne
sygdomme i Europa, fordelt pd 25-30 millioner
mennesker. Samarbejdet pd europaeisk plan er
med til at syniiggere de sjaldne patienter —
béde nationalt og i Furopa.

Som medlem af den europaeiske patientorganisation
EURORDIS har Sjaeldne Diagnoser vaeret aktiv partner
i en rackke projekter, der har til formal at bedre
vilkarene for de sjaeldne sygdomsgrupper. | 2009 er
det isaer POLKA-projektet, Sjeeldne Diagnoser har
bidraget til. Sekretariatets arbejdsindsats i projektet
bliver kompenseret med EU-midler.

Europzisk samarbejde ¢

Sjeeldne Diagnoser har i 2005 deltaget iarbejdet i
blandt andet falgende europasiske sammenhange;

EURORDIS - den europaeiske patientorganisation
pa sjzldne-omradet. Eurordis fepraesenterer mere
end 260 foreninger for sjaeldne sygdomme i mere end
30 lande og fungerer dermed som talerer for over

25-30 millioner mennesker med sjaldne sygdomme
i Europa.

COMP -~ Committee for Orphan Medical Products
et udvalg under Det Europaeiske Leegemiddelagentur
(EMEA). COMP indstiller legemidler ti! udpegelse

som orphan drugs, det vil sige lzegemidler tif sjeeldne
sygdomme.

EPPOSI - European Platform for Patients
Qrganisations, Science and Industry - et partnerskab
mellem patientorganisationer, medicinalindustri og
forskere pd sjeeldne-omradet, der arbejder for bedre
forhold for forskning og udvikling af behandling til
sjzeldne patienter,




Organisationen i 2009

Sjzeldne Diagnoser har 36 medlemsforeninger og er
organisatorisk sammensat af et repraesentantskab
og et forretningsudvalg.

Reprasentantskabet er Sjeeldne Diagnosers averste
myndighed og bestar af en eller to personer fra hver
af Sjaeldne Diagnosers medlemsforeninger.

Forretningsudvalget veelges af reprassentantskabet
0g bestdr af formand og fire medlemmer samt

@konomi

Siaefdne Diagnoser finansieres defs af offentlige tilskud
oq dels af bidrag fra private sponsorer, fonde med
flere. Ogsé indteegtsdaekket virksomhed i forbindelse
med internationale projekter spiller en rolie.

Kontaktudvalg

Sjztdne Diagnoser oprettede i 2009 et Kentaktudvalg
for samarbejde med medicinalvirksomheder inden for
orphan drug-omradet, det vil sige medicin til sjaeldne
sygdomme,

GlaxoSmithKiine

gergyme

novo nordisk”

- .
ER)wn  Shire

suppleanter. Forretningsudvalges arbejder efter de
retningslinjer, repraesentantskabet beslutter. De
daglige opgaver i sekretariatet udfares under ledelse
af Sjzldne Diagnosers forretningsudvalg.

Sjeeldne Diagnoser har en aftale om sekretariatsbistand
med Danmarks Bladerforening. Bladerforeningen
leverer sdledes en bred palet af sekretariatsydelser

til Sjzeldne Diagnoser, idet der afregnes pa time-til-
time-basis,

[ 2009 var Sjeeldne Diagnosers balance paca. 19
mio. kr. Hertil skal legges omfattende aktiviteter
i satspuljefinansieret projekt om sjseldne familiers
retssikkerhed i den nye kommunale struktur.
Projektet blev afsluttet med udgangen af 2009 .

Laes mere pa:
www.sjaeldnediagnoser.dl/kontaktudvalg

Medlemmer af Kontaktudvalget i 2009:
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Sjeeldne Diagnoser | Frederiksholms Kanal 2, 3, sal 1 DK -1220 Kebenhavn K

Sjeeldne -Diagnoser

Telefor: 33 14 00 10
mail@sjaeldnediagnoserdk
www.sjaeldnediagnoserdk

Mange tusinde mennesker lever med en alvorlig,

sjealden sygdom | Danmark. Sygdommene er

meget forskellige og kan indebacre indre eller ydre
misdanneiser, udviklingshamning og forkortet
fivsperspektiv. | nogls tilfaelde er der hverken

medicin eller anden behandling at fa. De fleste af

sygdommene er arvelige og genetisk betingade.




