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Umsdgn um pingsalyktunartilldgu um sérteeka pjonustueiningu fyrir einstaklinga med sjaldgeefa
sjukdoma (Erindi dagbokarnr. 333, 57. mal: sértaek pjonustueining fyrir einstaklinga med sjaldgeefa
sjukdoma og langveik born).

Undirritud fagna pessu framtaki en vilja koma eftirfarandi athugasemdum & framfaeri fyrir hénd ESD:

Sidustu 3 &r hofum vid eflt kliniska starfsemi & Erfoa- og sameindalaeknisfreedideild (ESD) Landspitala en
na starfa par prir sérfreedingar i erfdaleeknisfradi, deildarleeknar, tveir erfdaradgjafar, tveir
hjukrunarfreedingar (annar i hlutavinnu) og einn salfreedingur i hlutastarfi, auk annara starfsmanna.
Okkar mat er a® med pessum breytingum hafi getan til a0 greina og radleggja um erfoafreedilegar
orsakir sjaldgeefra sjdkdéma aukist og sé na sambeerileg vid énnur vestraen riki. Hins vegar erum vid
sammala ad pjonustu vid einstaklinga med sjaldgeefa sjukdéma megi enn baeta og vid viljum sérstaklega
leggja aherslu & eftirfarandi:

1) Sjuklingar med sjaldgaefa sjtkdoma purfa medferd/radgjof fra mérgum mismunandi stédum (ESD,
Barnaspitali Hringsins, Landspitali Haskolasjukrahis, Greiningarst6d, utan spitala) med mismunandi
sjukraskrarkerfi sem ekki tala alltaf saman. Best veeri ad bjéda uppa pverfagleg teymi sérfradinga til ad
sinna pessum sjuklingum svo hagt sé ad feekka komustédum, samrama pjénustu og gefa fjdlskyldum
skyrar radleggingar.

2) island er of itid til ad hafa margar slikar pjénustueiningar. Vid teljum ad slik starfsemi aetti best heima
hja ESD & Landspitala pvi par fer greiningarvinnan fram og vid erum i nAnum samskiptum vid marga
sérfreedinga & Landspitala og a barnaspitala Hringsins en einnig nystofnad Studnings- og radgjafateymi
langveikra barna med sjaldgaefa sjukdoma, en teymid starfar a Barnaspitala Hringsins. Slik pjénustueining
eetti ad nyta starfskrafta sérfreedinga sem pegar starfa & Landspitala i pAgu pessa malaflokks.

3) bad er sérstaklega illa stadid ad pjonustu vid fullordna einstaklinga med sjaldgeefa sjukdoma.
Sérfreedingar i erfdalaeknisfreedi sinna jafnt bérnum og fullordnum, sem styour ad pjonustueining fyrir
einstaklinga med sjaldgeefa sjukdoma & best heima innan & Landspitala itengslum vid ESD.

4) Miklar framfarir eru og hafa ordid i proun medferda fyrir erfdasjikdéma. Hins vegar parf téluverda
visindalega pekkingu til a0 meta aheaettu og virkni slika medferda sérstaklega pegar pau eru a
tilraunastigi. Innan okkar vébanda (ESD) eru sérfreedingar ifaersluvisindum (e. translational medicine),
erfdaleknisfreedi og lifefnafreedi og hofum vid reynslu og feerni i notkun lyfja &n markadsleyfis. Vid
teljum grioarlega mikilvaegt ad 6flugt visindastarf sé tryggt a peirri einingu sem tekur petta mikilveega
verkefni ad sér en visindastarf & Landspitala er almennt EKKI sambeerilegt vio pad sem sést i 63rum



haskélasjukrahtsum pvi hlutfall Gr rekstri sem veitt er til visinda er langt undir medaltali hja
Nordurléndunum. Eins verdur ad hafa i huga ad vio verdum ad hafa sambeerilegar reglur og énnur
Evropuldnd par sem sjuklingar geta valio ad fara milli landa fyrir leeknisfreedilega pjonustu.

Undanfario héfum vio unnid ad skipulagningu nyrrar einingar sem heitir: Midst6d sjaldgeefra
sjukdéma a Landspitalanum. Hugmyndin er ad tengja ESD sem kjarnaeiningu vid adrar deildir spitalans
0hao aldurskiptingu (bérn eda fullordnir) eda sérgrein. Med pvi ad leida saman margar sérhafdar
einingar sem sinna sjuklingum med sjaldgeefa sjikdéma verdur heegt ad efla pjonustuna og adlaga hana
ad poérfum sem strida vid mismunandi sjaldgeefa kvilla & heildreenan hatt. Med pvi ad hafa eina slika
pjonustueiningu mun lika byggjast upp sterkur pekkingargrunnur sem mun nytast i pagu pessa
sjuklingahops. Slik miost6d mun tryggja greitt adgengi einstaklinga med sjaldgeefa sjukdéma ad pjonustu
og stydja vid tilfeerslu & pjénustu pegar born med sjaldgeefa sjukdéma na fullordinsaldri. Auk sérgreina
leekninga og sérheefdrar hjukrunarpjénustu er ahugi 4 ad hafa ymsa stodpjonusta (lyfjapjonusta,
neeringafraedingar) sem hluta af pessari midst6d. Landspitali er an vafa eina stofnun landsins sem byr yfir
peirri vidtaeku pekkingu og sérhaefingu sem parf til ad koma & laggirnar sérteekri pjonustueiningu fyrir
einstaklinga med sjaldgaefa sjukdoma.

Vid héfum pegar hafid skipulagningu og erum ifyrsta fasa ad leggja aherslu & sjtkdoma med
skyrar kliniskar radleggingar sem er ekki verid ad fylgja & kerfisbundid hatt a islandi t.d. medhéndlanlega
&0dasjukdoma (Marfan og skyldir sjakdémar), sjukdéma med tilhneigingu til ad valda aexlisvexti
(Neurofibromatosis og skyldir sjukdomar) og efnaskiptasjukdéma. Vid teljum ad pessi Midstdd
sjaldgeefra sjikdéma sé vel til pess fallin ad taka patt i pessu mikilveega hlutverki sem lyst er i
pingsalyktunartillégunni en ad lokum ma segja ad & hinum Nordurldndum eru slikar midstodvar allar
starfandi i tenglsum vid héskoélasjukrahis landanna (Center for sjeeldne sygdomme vid Rigshospitalitet,
Senter for Sjeldne Diagnoser vid Oslo Universitetsykehus).
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