151. Loggjafarping 2020-2021

pingskjal 57 — 57. Mal.

Athugasemdir vid pingsalyktunartillogu:

Mjbg parft er ad bda vel um pjonustu vid langveik bérn, hvort sem ad pau eru med sjaldgeefa
sjukdéma edur ei. pau bérn sem um reedir purfa oft mjog sérhefda leeknismeoferd og hjakrun. Morg
peirra vandamala sem talin eru upp igreinargerdinni med pingsalyktunartillégunni snyr ad pvi hversu
réttinda mal og félagsleg pjénusta vio pessi born er brotakennd. Heilbrigdisradherra setti
aukafjarveitingu til ad koma & stofn pjonustu vid pessi bérn og fjdlskyldur peirra & Barnaspitala
Hringsins, studnings og radgjafateymi. Engin leeknir er starfandi i pessu teymi enda eru pad laeknar ar
olikum undirsérgreinum sem eru f.o0.f. ad sinna peim allt eftir pvi sem vid & vegna peirra sérhaefdra
vandamala. En oft koma margar sérgreinar ad greiningu, medferd og eftirfylgd. Ma par nefna medal
annarra barnskurdleekna, barnabaeklunarleekna, barnaerfdaleekna, barnatauga-og
endurheafingaleekna, barnahjartaleekna, barnainnkirtlaleekna, barnanyrnaleekna, barnalungnaleekna
og barnanyrnalekna & Landspitala, auk adkomu barnaleekna a SAk, fagadila a4 Greiningar- og
radgjafarstdod riksins og Afingarstdédvarinnar. Vid mjog sjaldgeefum sjakdomum parf einnig oft ad leita
til sérhaefdra stofnana til greiningar og medferdar, m.a. erlendis pannig ad alpjodlegt samstarf er
naudsynlegt.

Athugasemdir vio einstaka lioi:

Alpingi alyktar adfela heilbrigdisradherra ad skipa starfshép sem geri tillogur ad fyrirkomulagi
sértaekrar pjonustueiningarfyrir einstaklinga sem greinast med sjaldgeefa sjtkdéma. Pjénustueiningin
verdi til pess ad tryggja ad sjuklingar hafi einn viokomustad i heilbrigdiskerfinu og til pess ad ny
pbekking og nyjustu rannsdknir skili sér i baettri pjonustu sem byggist & nyjustu gagnreyndu pekkingu
hverju sinni. Ad ofan s6gdu er vandséd i nlverandi heilbrigdis- og félagsmalakerfi hvernig 1 stadur
eigi ad geta sinnt pessu hlutverki.

a.  hvortslik pjénustueining geeti haft pad hlutverk med hondum ad sinna 6llum langveikum
bérnum og adstandendum peirra,
Sama komment og ofan. Neer veeri ad skoda pa otrulegu fleekju sem blasir vid pessum
fjolskyldum vio ad fa alla pa pjonustu og fjarhagslegu pjénustu sem peim ber. bar hefur
studnings- og radgjafateymi Barnspitala komid inn og veeri edlilegt ad halda afram ad stydja
vid pa pjonustu og byggja ofan a petta teymi sem pegar er til stadar en vid teljum ad petta
teymi hafi gjorbreytt pjonustu vid pennan hép.

b. samlegd pess ad pjonustueining viofolk med sjaldgeefa sjakdoma hafi einnig med héndum
pjonustu og radgjofer vardarfélagslega tengd Grraedi og studning,
Askilegt. En pa parf ad skoda samheefingu og verkaskiptingu milli pjonustu rikis og
sveitarfélaga dsamt botakerfid i heild. Einnig er greiningar og medferdarirraedum skipt &
milli stada og raduneyta og vantar heildstaeda syn til framtidar um hvort stefnt sé ad pvi ad
flytja alla pessa pjonustu undir eitt raduneyti.

c.  hvernig megi tryggja einfaldara og skjotara adgengi ad naudsynlegum lyfjum vegna
sjaldgeefra sjukdoma.
island hefur valio ad fylgja Evropsku lyfjastofnuninni og litid til Nordurlanda pegar ad kemur
ad pvi ao taka upp nyjar lyfjameoferdir. Stendur til ad breyta pvi?



Radherra geri Alpingi greinfyrir nidurstédum starfshépsins eigi sidar en 1.jani2021.

Sé gert rad fyrir ad pingsalyktunartillaga verd sampykkt & yfirstandandi pingi er éraunheaeft ad gera
rad fyrir ad tillogur starfshops liggi fyrir & svo floknu malefni & innan vid 6 manudum.

Heilbrigoiskerfio parfad vera i stakk buid til pess ad bregdast vid sjaldgeefum sjukdémum svo ad peir
sem greinast med péa verdi ekki hornreka i heilbrigdiskerfinu. Samkvaemt skilgreiningu Lyfjastofnunar
Evropu eru sjaldgeefirsjukdomar (e. orphan diseases) sjukdémar sem eru lifshaettulegir eda valda
langvarandifétlun hjafimm edafeerri afhverjum 10.000 manns & EES-svaedinu. bekking & pessum
sjukdémum er oftfageet, rannsoknir a peim takmarkadar og leekning fjarleeg. Sjaldgeefir sjakdémar
hafa vioteek ahrif4 adstandendur og eykst 4lagio med versnandi sjukdémi. Miklu vardar ad beeta
lifsgee di einstaklinga sem glima vid sjaldgeefa sjukdéma og adstandenda peirra. Styrkja parf
umgjordina um pessa einstaklinga, fylgjast med ollum sjaldgeefum sjikdémum og sja til pess ad
heilbrigdisstarfsfélk hafi adgang ad nyjustu pekkingu i medferdum vid peim.

Margir sjukdomar eru mjog sjaldgeefir og i sumum tilfellum eru &rfair stadir i heiminum sem ad hafa
sérhafingu til ad sinna peim. Mikilvaegt er ad tryggja adgang ad pessum stédum fyrir born og adra
sem greinast med mjog sjaldgeefa sjikdoma til ad tryggja sem besta medferd. i sumum tilfellum er
heegt ad leita til Nordurlandanna en oft parf ad leita & steerri stadi austan eda vestan hafs. Alpekjandi
pekkingu verdur ekki haegt ad tryggja hér po ad island standi mjog framarlega i erfdafreedilegum
greiningum. NG pegar er mjog samvinna Erfdaleekninga, GGR, islenskrar Erfdagreiningar og
sérfreedinga Barnaspitalans vid midstoovar sjaldgeefra sjikdoma erlendis allt eftir pvi sem vio a hverju
sinni.

Professor i barnaleekningum, Hi



