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Umsögn um þingsályktunartillögu um sértæka þjónustueiningu fyrir einstaklinga með sjaldgæfa 
sjúkdóma (Erindi dagbókarnr. 333, 57. mál: sértæk þjónustueining fyrir einstaklinga með sjaldgæfa 
sjúkdóma og langveik börn).

Undirrituð fagna þessu framtaki en vilja koma eftirfarandi athugasemdum á framfæri fyrir hönd ESD:

Síðustu 3 ár höfum við eflt klíníska starfsemi á Erfða- og sameindalæknisfræðideild (ESD) Landspítala en 
nú starfa þar þrír sérfræðingar í erfðalæknisfræði, deildarlæknar, tveir erfðaráðgjafar, tveir 
hjúkrunarfræðingar (annar í hlutavinnu) og einn sálfræðingur í hlutastarfi, auk annara starfsmanna.
Okkar mat er að með þessum breytingum hafi getan til að greina og ráðleggja um erfðafræðilegar 
orsakir sjaldgæfra sjúkdóma aukist og sé nú sambærileg við önnur vestræn ríki. Hins vegar erum við 
sammála að þjónustu við einstaklinga með sjaldgæfa sjúkdóma megi enn bæta og við viljum sérstaklega 
leggja áherslu á eftirfarandi:

1) Sjúklingar með sjaldgæfa sjúkdóma þurfa meðferð/ráðgjöf frá mörgum mismunandi stöðum (ESD, 
Barnaspítali Hringsins, Landspítali Háskólasjúkrahús, Greiningarstöð, utan spítala) með mismunandi 
sjúkraskrárkerfi sem ekki tala alltaf saman. Best væri að bjóða uppá þverfagleg teymi sérfræðinga til að 
sinna þessum sjúklingum svo hægt sé að fækka komustöðum, samræma þjónustu og gefa fjölskyldum 
skýrar ráðleggingar.

2) Ísland er of lítið til að hafa margar slíkar þjónustueiningar. Við teljum að slík starfsemi ætti best heima 
hjá ESD á Landspítala því þar fer greiningarvinnan fram og við erum í nánum samskiptum við marga 
sérfræðinga á Landspítala og á barnaspítala Hringsins en einnig nýstofnað Stuðnings- og ráðgjafateymi 
langveikra barna með sjaldgæfa sjúkdóma, en teymið starfar á Barnaspítala Hringsins. Slík þjónustueining 
ætti að nýta starfskrafta sérfræðinga sem þegar starfa á Landspítala í þágu þessa málaflokks.

3) Það er sérstaklega illa staðið að þjónustu við fullorðna einstaklinga með sjaldgæfa sjúkdóma. 
Sérfræðingar í erfðalæknisfræði sinna jafnt börnum og fullorðnum, sem styður að þjónustueining fyrir 
einstaklinga með sjaldgæfa sjúkdóma á best heima innan á Landspítala í tengslum við ESD.

4) Miklar framfarir eru og hafa orðið í þróun meðferða fyrir erfðasjúkdóma. Hins vegar þarf töluverða 
vísindalega þekkingu til að meta áhættu og virkni slíka meðferða sérstaklega þegar þau eru á 
tilraunastigi. Innan okkar vébanda (ESD) eru sérfræðingar í færsluvísindum (e. translational medicine), 
erfðalæknisfræði og lífefnafræði og höfum við reynslu og færni í notkun lyfja án markaðsleyfis. Við 
teljum gríðarlega mikilvægt að öflugt vísindastarf sé tryggt á þeirri einingu sem tekur þetta mikilvæga 
verkefni að sér en vísindastarf á Landspítala er almennt EKKI sambærilegt við það sem sést í öðrum



háskólasjúkrahúsum því hlutfall úr rekstri sem veitt er til vísinda er langt undir meðaltali hjá 
Norðurlöndunum. Eins verður að hafa í huga að við verðum að hafa sambærilegar reglur og önnur 
Evrópulönd þar sem sjúklingar geta valið að fara milli landa fyrir læknisfræðilega þjónustu.

Undanfarið höfum við unnið að skipulagningu nýrrar einingar sem heitir: Miðstöð sjaldgæfra 
sjúkdóma á Landspítalanum. Hugmyndin er að tengja ESD sem kjarnaeiningu við aðrar deildir spítalans 
óháð aldurskiptingu (börn eða fullorðnir) eða sérgrein. Með því að leiða saman margar sérhæfðar 
einingar sem sinna sjúklingum með sjaldgæfa sjúkdóma verður hægt að efla þjónustuna og aðlaga hana 
að þörfum sem stríða við mismunandi sjaldgæfa kvilla á heildrænan hátt. Með því að hafa eina slíka 
þjónustueiningu mun líka byggjast upp sterkur þekkingargrunnur sem mun nýtast í þágu þessa 
sjúklingahóps. Slík miðstöð mun tryggja greitt aðgengi einstaklinga með sjaldgæfa sjúkdóma að þjónustu 
og styðja við tilfærslu á þjónustu þegar börn með sjaldgæfa sjúkdóma ná fullorðinsaldri. Auk sérgreina 
lækninga og sérhæfðrar hjúkrunarþjónustu er áhugi á að hafa ýmsa stoðþjónusta (lyfjaþjónusta, 
næringafræðingar) sem hluta af þessari miðstöð. Landspítali er án vafa eina stofnun landsins sem býr yfir 
þeirri viðtæku þekkingu og sérhæfingu sem þarf til að koma á laggirnar sértækri þjónustueiningu fyrir 
einstaklinga með sjaldgæfa sjúkdóma.

Við höfum þegar hafið skipulagningu og erum í fyrsta fasa að leggja áherslu á sjúkdóma með 
skýrar klínískar ráðleggingar sem er ekki verið að fylgja á kerfisbundið hátt á Íslandi t.d. meðhöndlanlega 
æðasjúkdóma (Marfan og skyldir sjúkdómar), sjúkdóma með tilhneigingu til að valda æxlisvexti 
(Neurofibromatosis og skyldir sjúkdómar) og efnaskiptasjúkdóma. Við teljum að þessi Miðstöð 
sjaldgæfra sjúkdóma sé vel til þess fallin að taka þátt í þessu mikilvæga hlutverki sem lýst er í 
þingsályktunartillögunni en að lokum má segja að á hinum Norðurlöndum eru slíkar miðstöðvar allar 
starfandi í tenglsum við háskólasjúkrahús landanna (Center for sjældne sygdomme við Rigshospitalitet, 
Senter for Sjeldne Diagnoser við Oslo Universitetsykehus).
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