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Umsögn um þingsályktunartillögu um sértæka þjónustueiningu fyrir einstaklinga með sjaldgæfa 
sjúkdóma.
Félag Einstakra barna fagnar umfjöllun um stöðu málaflokks sjaldgæfra sjúkdóma og heilkenna og vilja 
koma eftirfarandi frá sér varðandi þingsályktunartillöguna. Félagið tekur undir að margt þarf að bæta í 
málaflokknum, mikilvægt er að laga og bæta enn frekar umhverfi þeirra sem greinast með 
sjaldgæfa eða lítið þekkta sjúkdóma óháð aldri. Töluvert hefur áunnist síðastliðin 2 til 3 árin og því alls 
ekki gleyma.
Þingsályktunartillagan er byggð á skýrslu síðan árið 2014 sem er unnin upp úr gögnum síðan 2010-2013, 
því er ekki stuðst við nýjustu upplýsingar.
Félagið, Einstök börn, hefur mikla sérþekkingu á málaflokknum hér á landi en innan félagsins
eru rúmlega 500 fjölskyldur. Fjölskyldurnar eru samsettar af börnum og fullorðnum einstaklingum með
sjaldgæfa sjúkdóma og heilkenni.

Stjórn Einstakra barna harmar að ekki hafi verið haft samráð við félagið og til þess leitað eftir 
upplýsingum eða tölulegum staðreyndum.
Sjaldgæfir sjúkdómar í heiminum eru 5-7000. Innan Einstakra barna eru skráðir nærri 300 sjúkdómar sem 
eru jafn fjölbreyttir og þeir eru margir.

Hópurinn þarf mjög
fjölbreytta sérfræðiþjónustu, heimahjúkrun, stuðningsþjónustu, aðkomu Greiningastöðvar, 
áfallahjálp og úrræðaráðgjöf svo eitthvað sé nefnt. Heilstæð þjónusta á einum stað þar sem boðleiðir eru 
stuttar er afar mikilvæg þessum viðkvæma hópi.

Félagið Einstök börn er Stuðningsfélag fyrir foreldra/forráðamenn og aðstandendur barna/fullorðinna 
með sjaldgæfa og afar sjaldgæfa sjúkdóma og veitir þeim faglega ráðgjöf og viðtalsþjónustu. Félagið er í 
miklu samstarfi og góðu sambandi við allar helstu sérfræðiþjónustur og félagsleg úrræði sem á þarf að 
halda til þess að létta undir í vegferð foreldra og aðstandenda í ferlinu við og eftir greiningu á sjaldgæfum 
sjúkdóm/heilkenni. Í félaginu eru bæði börn og fullorðnir sem eru allt sitt líf að takast á við sína 
sjaldgæfu greiningu og þurfa alla tíð á sérfræðiþekkingu að halda frá læknum og öðrum fagaðilum.

Félagið hafði í fjölda ára unnið að því að fá stuðningsteymi á Barnaspítala LSH og gekk það verkefni eftir 
með stuðningi heilbrigðisráðherra fyrir tæpum 2 árum. Stuðnings og ráðgjafateymið sem er nú starfrækt 
fyrir börn og unglinga með sjaldgæfar greiningar sinnir stórum hópi, veitir þeim utanumhald og aðstoð 
við hin ýmsu mál. Þetta hefur reynst gríðarlega mikilvæg þjónusta og finnum við að þjónustustigið 
hefur aukist strax við greiningu sjúkdóma/heilkenna í kjölfarið - þar sem nú eru komnir verkferlar sem 
unnið er eftir.

Síðastliðin 3 ár hefur orðið mikil framför á skipulagi og verkferlum við greiningar hjá Erfðadeild LSH.
Þetta hefur haft mikil og jákvæð áhrif á þá sem hafa fengið greiningar innan LSH.
Við teljum mikilvægt að sett sé upp miðstöð en vísir af henni er nú þegar í mótun 
á EDS/ LSH. Við fögnum því faglega samstarfi sem þar er unnið nú þegar.
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Teljum mikilvægt að sú mótun haldi áfram í þeirri mynd sem unnið hefur verið að. Þverfaglegt 
teymi sérfræðinga og ráðgjöf á einum stað er draumastaðan og við teljum það alveg ljóst að þessi hópur 
þarf aðkomu margra fagaðila/ sérfræðinga. Mikilvægt er að hafa stuttar og persónulegar boðleiðir 
meðal séfræðinga.
Eins og hefur nú þegar sýnt sig fyrir Stuðnings og ráðgjafateymið - sem hefur aðgang að læknum og 
erfðasérfæðingum og getur því gengið í málin og hjálpað fjölskyldum mun hraðar og betur en áður var.

Við teljum að í dag sé staða fullorðinna einstaklinga með sjaldgæfa sjúkdóma afar flókin - barnið verður 
fullorðið og tilheyrir þá ekki neinni fastri göngudeild, ákveðnu teymi, hefur ekki lengur aðgengi að 
þeim sérfræðingum sem hafa bestu þekkinguna og hugsanlega eina sérfræðingnum með einhverja 
marktæka þekkingu - markvisst þarf með miðstöð að tryggja samfellu í þjónustu frá barns til fullorðins - 
þar sem þekkingin er og verður alltaf á fárra höndum og mikilvægt því að þjónustan sé ávallt á sama 
stað.

Þverfagleg þjónusta þarf að halda utan um einstaklinga/fjölskyldur frá 0-24 ára hið minnsta.
Við ítrekum að við fögnum umræðunni en hörmum skort á samráði við jafn stórt félag og Einstök börn.

Félagið hefur vaxið frá því að vera með 13 fjölskyldur (1997) í það að vera með rúmlega 500 (2020). Innan 
okkar félags eru börn og fullorðnir með sjaldgæfa sjúkdóma. Börnin koma inn til okkar í félagið, verða 
mörg hver fullorðin - sjaldgæf greining / sjaldgæft heilkenni og allt það sem því fylgir fara ekki neitt með 
hækkandi aldri - umönnunar og þjónustuþörfin er og verður ávallt til staðar.

Við leggjum áherslu á að skoða heildina og allt það sem nú þegar er unnið milli ólíkra 
hagsmunaaðila. Drög hafa verið lögð að miðstöð innan LSH. Uppbygging á sérhæfðri miðstöð þar sem 
finna má öfluga fagþjónustu, sérhæfða þekkingu ásamt góðri tengingu við sérfræðinga um allan heim. 
Þessi miðstöð er forsenda þess að geta veit fjölskyldum hér á landi heildstæða þjónustu og þá ekki síst 
þeim sem eiga börn með einstaklega sjaldgæfa sjúkdóma (ultra rare).

Við teljum líka afar mikilvægt að skoðuð séu lög og reglur er snúa að lyfjalögum. Þar horfum við 
sérstaklega til lyfja fyrir þá sem eru oft einir með sína sjúkdóma hér á landi og þurfa tilrauna/undanþágu 
lyf. Félagið telur það mikilvægt að ríkið útvegi sjúklingum aðgengi að þeim lyfjum sem geta svo 
sannalega bætt lífsgæði einstaklings með sjaldgæfa sjúkdóma. Það er ekki við hæfi að einstaklingur með 
RD fái ekki lyf sem gætu stórlega bætt lífsgæði til lengri tíma, lengt líf hans eða jafnvel veitt lækningu í 
einhverri mynd á einkennum þeim sem fylgja sjúkdóminum því kostnaðarþáttur er fyrirstaða.
Við gerum okkur fulla grein fyrir því að lyf geta verið kostnaðarsöm og dýrari í minna magni en þá þarf að 

finna leiðir því hér eru lífsskilyrði og hagsmunir í húfi rétt eins og þegar er um lyf fyrir fleiri er að ræða.

Félagið vill árétta að sjaldgæfir sjúkdómar séu miðpunktur tillögunnar - hér á landi er 
nú miðað við tíðnina 1/10.000 fæðingum. Þessi viðmið gilda hjá Einstökum börnum sem og hjá 
BSH sérfræðiteymi. Hærri tíðni gefur færi á að athyglin muni beinast meira að mun algengari 
sjúkdómum sem falla þá líka undir hugsanlega miðstöð um sjaldgæfa sjúkdóma þrátt fyrir að þeir séu 
hvorki sjaldgæfir né lítið þekkir.
Við það myndast ákveðin hætta á því að þeir einstaklingar sem svo sannalega eru a takast á við Rare 

og Ultra Rare sjúkdóma týnist enn og aftur í hafsjó af fjöldanum sem umlykur stærri og algengari 
greiningar.

Það að vera 1 í af 5 í heiminum með sína greiningu eða 1 af 1.5 milljónum er svo sannalega sjaldgæft og 
líka það að vera einn af hverjum 10.-15.000 fæddum með greininguna og erfitt að finna svipað 
eða sambærilegt er eitthvað sem við þurfum að hafa í huga en í því felst að vera að takast á 
við eitthvað sjaldgæft og lítið þekkt og það eitt og sér eykur vandann, minnkar skilning og dregur afar 
mikið úr líkum á að þekking sé til staðar eða að sérfræðingur hafi séð þetta form sjúkdóms áður.
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Öll þurfum við að bæta við þekkingu okkar og efla skilning á þessari flóknu og erfiðu stöðu sem 
fjölskyldur takast á við með sjaldgæfa sjúkdóma / sjaldgæf heilkenni og viljum við svo sannalega leggja 
okkar af mörkum til að miðla þeirri þekkingu sem við höfum á þörfum hópsins, þekkingu á þeim 
verkferlum sem eru ákjósanlegir fyrir bæði börn og fullorðna með RD eða Ultra RD.

Vegferð þessa hóps er eins og kort án vegvísi eða slóða - vegferð þar sem foreldrið / sjúklingurinn mótar 
oftar en ekki leiðina og við þurfum að leggjast á eitt við að vera með og hjálpa til - byggja brýr og leggja 
leiðina með þeim. Því oftar en ekki er leiðin þeirra illa rudd og jafnvel ófarin með öllu hér á landi og því 
mótandi vegferð fyrir þá sem á eftir koma.

Fyrir hönd Félags Einstakra barna - Stuðnings og fræðslufélags um sjaldgæfa sjúkdóma.
Guðmundur Björgvin Gylfason 
Formaður Einstakra barna

Guðrún Helga Harðardóttir 
Framkvæmdastjóri og Fjölskyldufræðingur
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