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Efni: Umsdgn vegna pingskjals 28, pingsalyktunartillogu & 150. I6ggjafarpingi 2019-2020,
um sérteeka pjénustueiningu fyrir einstaklinga med sjaldgaefa sjukdéma.

Undirritud fagna pessari tilldgu og ad stofnad verdi til starfshops & islandi sem fjallar um malefni
tengt sjaldgeefum sjukdomum. Malefnid hefur verid okkur hugleikid um nokkurt skeid.

Margir af skjolsteedingum stofnunarinnar eru med skilgreinda sjaldgeefa sjukdéma, sem leidar til
skertrar feerni eda rdéskunar i proska. Sumir hafa sjaldgeef heilkenni sem hafa ahrif & viokomandi a
fidlbreytilegan hatt og gjarnan til langs tima. Stofnunin hefur lagt sig eftir ad skrifa um ymsa
sjaldgeefa sjukdéma & heimsidu sinni (www.greining.is). Starfsmenn GRR hafa m.a. tekid patt i
norreenum samstarfsverkefnum & svidi sjaldgaefra sjakdoma (fylgiskjal 1).a Naverandi patttaka GRR
er i gegnum norraenan samstarfshop um sjaldgeefa sjukdéma sem Norraenu heilbrigdis- og
félagsmalaradherrarnir (the Nordic Network on Rare Diseases; NNRD), settu & fot arid 2016 og er
enn ad storfum. island hefur verid med formennsku i pvi verkefni arid 2019, og vinnsla verkefnis ad
mestu verid i hdndum Pors G bérarinssonar sérfreedings hja félagsmalardduneytinu og Ingolfi
Einarssyni barnaleeknis/svidstjora & GRR. Verid er ad ljuka vid skyrslu sem innheldur tillégur til
Norreenu radherranefndarinnar um aframhaldandi samstarf & milli nordurlanda a svidi sjaldgeefra
sjukdéma. bar eru nordurlénd m.a. hvott til ad taka upp vandada skréningu a sjaldgeefum
sjukdémum. Nyleg rannsokn bendir til pess ad a hverjum tima pjaist 3,5-5,9% af ibGum heims af
sjaldgeefum sjakdomi, (sé midad vid skilgreiningu 1:2000).bbessar télur jafngilda pvi ad & hverjum
tima séu 12.000-22.000 islendingar med sjaldgaefan sjukdom. Nakveem tala er ekki til par sem
skraningu er abétavant.

Starfsemi Greiningar- og radgjafarstédar heyrir undir félags- og barnamalarddherra og er gert ad
sinna bérnum/ungmennum (0-18 ara), med skerta faerni eda fatlanir, samkveemt sérstokum légum
(nr. 83/2003). i l6gunum er kvedid & um langtimaeftirfylgd vegna ,einstaklinga sem bua vid
ovenjufléknar eda sjaldgeefar proskaraskanir."

Mikil reynsla og pekking hefur préast hjd mérgum adilum sem sinna einstaklingum med sjaldgeefa
sjukdéma & islandi, en pad hefur skort heildreena stefnu & vegum stjérnvalda i malaflokknum.
Mikilvaegt er ad ny pjonustueining eda starfshdpur byggi a peirri reynslu sem pegar er fyrir hendi, i
pvi augnamidi ad gera pjonustuna markvissari gagnvart notendum. b4 er einnig mikilveegt ad hafa
hagsmunaadila (notendur/hagsmunasamtfk) med i umradunni.

Virdingafylist,

Ing6lfur Einarsson barnaleeknir/svidstjori
Soffia Larusdottir forstddumadur

a. Fylgskjal 1. Sjaldgeefir sjikdémar. Greiningar- og radgjafarstdd rikisins (GRR) og norraen samvinna.
b. Wakap og félagar, 2019. Estimating cumulative point prevalence of rare diseases: analysis of the Orphanet database.
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FYLGISKJAL 1. SIALDG/FIR SJUKDOMAR. GREININGAR- OG RADGJAFARSTOD RIKISINS (GRR)
& NORRANT SAMSTARF

Upphaf (Maarit Aalto report) 1

Leitad var m.a. til GRR um ad taka patt i norreenu samstarfsverkefni um kortlagningu &
bjonustu vid einstaklinga med sjaldgeefa sjukdéma a vegum norraenu radherranefndarinnar
2009. Oll nordurlénd toku patt og verkefnid skiladi itarlegri skyrslu sem kom Gt arid 2010.1

Rarelink 2

GRR hof samstarf fyrir hénd Islands vid Rarelink hépinn arid 2009. Rarelink verkefnid hofst
ario 2001, og hefur fengid styrk i tvigang fra norreenu radherranefndinni/NVC i gegnum
tidina. parna er samankominn hopur fagfolks sem vinnur vid sjaldgeefa sjukdéma i ymsan
mata, en med helsta markmid ad setja saman upplysingar um sjaldgeefa sjukdéma a
audskildu mali fyrir almenning i sinu landi. Samstarfsadilar hafa verid; "Hilsedirectorate" i
Noregi, Frambu i Noregi, Agrenska i Svipjéd, "rare diseases netwerk in Finland" og Center for
sma handicapgrupper & socialstyrelse i Danmorku. Fagadilar & GRR hafa skrifad um ca. 20-
25 sjukdoma eda heilkenni sem leida til skertrar faerni og bérn eda unglingar med
viokomandi &stand gjarnan skjolsteedingar GRR.s NU hefur skort fjarmagn til ad vidhalda
tenglavefsidunni Rarelink og henni hefur nylega verid lokad timabundid (frd oktdéber 2018).

Norraenar radstefnur um Rare Diseases 4

Slikar norreenar radstefnur hafa verid skipulagdar annad hvert ar fra 2010. Rarelink h6épurinn
hefur stutt vid skipulag & pessum radstefnum. GRR stéd ad radstefnunni, sem haldin var i
Reykjavik arido 2012, sem potti takast mjog vel. Neesta radstefna var 2014 i Finnlandi og arid
2016 i Kaupmannahofn. Akvedid var ad halda naestu premur arum sidar i Osl6 (2019), en s
tilfeersla var gerd ad 6sk Eurordis, vegna skdrunar vid peirra radstefnur.

"The Nordic Network on Rare Diseases"” (NNRD)

Verkefnid, sem sett var i fét arid 2016, ma rekja til "tillégu 3" i skyrslu norraenu
radherranefndarinnar frd 2014.s Nordurlandarad lagdi til samstarf & svidi sjaldgeefra
sjukdoma (NNRD). Starfshépurinn hefur verid samsettur af adilum fra heilbrigdis- og
félagsmalayfirvoldum, fagadilum og hagsmunasamtokum. Verkefnid fékk fjarmagn til ad
funda og skipuleggja samstarf, i fyrstu til tveggja ara (2016 & 2017), og sidan aftur til tveggja
ara iviobot (2018 & 2019). Forysta pess feerist & milli landanna, fylgir formennsku
nordurlandarads.s Abyrgd feerist pvi til islands 2019. Ymsar tillégur hafa litid dagsins ljos. Til
daemis hefur verid nefnt ad norraen samvinna byggist m.a. 4 vandadri, gaedarikri skraningu a
sjaldgeefum sjukdémum. Slik skraning geeti gagnast ldndunum & ymsan mata.
Samstarfshépurinn telur mikilveegt ad norraent samstarf sndist um heildsteeda nalgun &
vidfangsefninu, p.e. 4 6llum pjonustustigum sem skjblsteedingar purfa ad leita til. Samstarf
geeti t.d. snuid ad sampeettingu vardandi upplysingar, pjalfun, félagslegan studning, adgengi
0g sameiginleg Utbod & lyfjum. Fram hefur komid ad po6 ad skipulag pjonustunnar sé
mismunandi & milli landanna, péa geeti norreen samvinna studlad ad batri sampaettingu
pjonustu. Askoranir hafa margt sameiginlegt pratt fyrir fiélbreytni sjaldgeefra sjukdoma.
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Ingélfur Einarsson, barnalaeknir, sérfreedingur i fotlunum barna
Svidstjori, langtimaeftirfylgd GRR

Sotti NNRD fundi f.h. stjérnar Umhyggju
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