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Þingskjal 57 — 57. Mál.

Athugasemdir við þingsályktunartillögu:

Mjög þarft er að búa vel um þjónustu við langveik börn, hvort sem að þau eru með sjaldgæfa 
sjúkdóma eður ei. Þau börn sem um ræðir þurfa oft mjög sérhæfða læknismeðferð og hjúkrun. Mörg 
þeirra vandamála sem talin eru upp í greinargerðinni með þingsályktunartillögunni snýr að því hversu 
réttinda mál og félagsleg þjónusta við þessi börn er brotakennd. Heilbrigðisráðherra setti 
aukafjárveitingu til að koma á stofn þjónustu við þessi börn og fjölskyldur þeirra á Barnaspítala 
Hringsins, stuðnings og ráðgjafateymi. Engin læknir er starfandi í þessu teymi enda eru það læknar úr 
ólíkum undirsérgreinum sem eru f.o.f. að sinna þeim allt eftir því sem við á vegna þeirra sérhæfðra 
vandamála. En oft koma margar sérgreinar að greiningu, meðferð og eftirfylgd. Má þar nefna meðal 
annarra barnskurðlækna, barnabæklunarlækna, barnaerfðalækna, barnatauga-og 
endurhæfingalækna, barnahjartalækna, barnainnkirtlalækna, barnanýrnalækna, barnalungnalækna 
og barnanýrnalækna á Landspítala, auk aðkomu barnalækna á SAk, fagaðila á Greiningar- og 
ráðgjafarstöð ríksins og Æfingarstöðvarinnar. Við mjög sjaldgæfum sjúkdómum þarf einnig oft að leita 
til sérhæfðra stofnana til greiningar og meðferðar, m.a. erlendis þannig að alþjóðlegt samstarf er 
nauðsynlegt.

Athugasemdir við einstaka liði:

Alþingi ályktar aðfela heilbrigðisráðherra að skipa starfshóp sem geri tillögur að fyrirkomulagi 
sértækrar þjónustueiningar fyrir einstaklinga sem greinast með sjaldgæfa sjúkdóma. Þjónustueiningin 
verði til þess að tryggja að sjúklingar hafi einn viðkomustað í  heilbrigðiskerfinu og til þess að ný 
þekking og nýjustu rannsóknir skili sér í  bættri þjónustu sem byggist á nýjustu gagnreyndu þekkingu 
hverju sinni. Að ofan sögðu er vandséð í núverandi heilbrigðis- og félagsmálakerfi hvernig 1 staður 
eigi að geta sinnt þessu hlutverki.

a. hvort slík þjónustueining gæti haft það hlutverk með höndum að sinna öllum langveikum  
börnum og aðstandendum þeirra,
Sama komment og ofan. Nær væri að skoða þá ótrúlegu flækju sem blasir við þessum 
fjölskyldum við að fá alla þá þjónustu og fjárhagslegu þjónustu sem þeim ber. Þar hefur 
stuðnings- og ráðgjafateymi Barnspítala komið inn og væri eðlilegt að halda áfram að styðja 
við þá þjónustu og byggja ofan á þetta teymi sem þegar er til staðar en við teljum að þetta 
teymi hafi gjörbreytt þjónustu við þennan hóp.

b. samlegð þess að þjónustueining viðfólk með sjaldgæfa sjúkdóma hafi einnig með höndum 
þjónustu og ráðgjöfer varðar félagslega tengd úrræði og stuðning,
Æskilegt. En þá þarf að skoða samhæfingu og verkaskiptingu milli þjónustu ríkis og 
sveitarfélaga ásamt bótakerfið í heild. Einnig er greiningar og meðferðarúrræðum skipt á 
milli staða og ráðuneyta og vantar heildstæða sýn til framtíðar um hvort stefnt sé að því að 
flytja alla þessa þjónustu undir eitt ráðuneyti.

c. hvernig megi tryggja einfaldara og skjótara aðgengi að nauðsynlegum lyfjum vegna 
sjaldgæfra sjúkdóma.
ísland hefur valið að fylgja Evrópsku lyfjastofnuninni og litið til Norðurlanda þegar að kemur 
að því að taka upp nýjar lyfjameðferðir. Stendur til að breyta því?



Ráðherra geri Alþingi greinfyrir niðurstöðum starfshópsins eigi síðar en 1. jú n í2021.

Sé gert ráð fyrir að þingsályktunartillaga verð samþykkt á yfirstandandi þingi er óraunhæft að gera 
ráð fyrir að tillögur starfshóps liggi fyrir á svo flóknu málefni á innan við 6 mánuðum.

Heilbrigðiskerfið þa rfa ð  vera í  stakk búið til þess að bregðast við sjaldgæfum sjúkdómum svo að þeir 
sem greinast með þá verði ekki hornreka í  heilbrigðiskerfinu. Samkvæmt skilgreiningu Lyfjastofnunar 
Evrópu eru sjaldgæfir sjúkdómar (e. orphan diseases) sjúkdómar sem eru lífshættulegir eða valda 
langvarandi fötlun hjáfim m  eðafæ rri afhverjum 10.000 manns á EES-svæðinu. Þekking á þessum 
sjúkdómum er oftfágæt, rannsóknir á þeim takmarkaðar og lækning fjarlæg. Sjaldgæfir sjúkdómar 
hafa víðtæk áhrifá  aðstandendur og eykst álagið með versnandi sjúkdómi. Miklu varðar að bæta 
lífsgæði einstaklinga sem glíma við sjaldgæfa sjúkdóma og aðstandenda þeirra. Styrkja þarf 
umgjörðina um þessa einstaklinga, fylgjast með öllum sjaldgæfum sjúkdómum og sjá til þess að 
heilbrigðisstarfsfólk hafi aðgang að nýjustu þekkingu í  meðferðum við þeim.

Margir sjúkdómar eru mjög sjaldgæfir og í sumum tilfellum eru örfáir staðir í heiminum sem að hafa 
sérhæfingu til að sinna þeim. Mikilvægt er að tryggja aðgang að þessum stöðum fyrir börn og aðra 
sem greinast með mjög sjaldgæfa sjúkdóma til að tryggja sem besta meðferð. í sumum tilfellum er 
hægt að leita til Norðurlandanna en oft þarf að leita á stærri staði austan eða vestan hafs. Alþekjandi 
þekkingu verður ekki hægt að tryggja hér þó að ísland standi mjög framarlega í erfðafræðilegum 
greiningum. Nú þegar er mjög samvinna Erfðalækninga, GGR, íslenskrar Erfðagreiningar og 
sérfræðinga Barnaspítalans við miðstöðvar sjaldgæfra sjúkdóma erlendis allt eftir því sem við á hverju 
sinni.

Prófessor í barnalækningum, HÍ


