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Umsdgn um pingsalyktunartilldgu um sérteeka pjonustueiningu fyrir einstaklinga med sjaldgeefa
sjukdéma.

Félag Einstakra barna fagnar umfjéllun um st6du malaflokks sjaldgeefra sjikdéma og heilkenna og vilja
koma eftirfarandi fra sér vardandi pingsalyktunartilléguna. Félagid tekur undir ad margt parf ad beeta i
malaflokknum, mikilveegt er ad laga og beeta enn frekar umhverfi peirra sem greinast med

sjaldgeefa eoda litid pekkta sjdkdéma 6had aldri. T6luvert hefur dunnist sidastlidin 2 til 3 &rin og pvi alls
ekki gleyma.

pingsalyktunartillagan er byggd & skyrslu sidan arid 2014 sem er unnin upp Ur gégnum sidan 2010-2013,
pvi er ekki studst vio nyjustu upplysingar.

Félagio, Einstdk born, hefur mikla sérpekkingu & malaflokknum hér a landi en innan félagsins

eru ramlega 500 fjolskyldur. Fjélskyldurnar eru samsettar af bérnum og fullorénum einstaklingum med
sjaldgeefa sjukdéma og heilkenni.

Stjorn Einstakra barna harmar ad ekki hafi verio haft samrad vio félagid og til pess leitad eftir
upplysingum eda télulegum stadreyndum.

Sjaldgeefir sjikdémar i heiminum eru 5-7000. Innan Einstakra barna eru skradir naerri 300 sjukdémar sem
eru jafn fj6lbreyttir og peir eru margir.

Hépurinn parf mjog

fiolbreytta sérfreedipjonustu, heimahjukrun, studningspjénustu, adkomu Greiningastodvar,

afallahjalp og Urreedarddgjof svo eitthvad sé nefnt. Heilstaed pjénusta & einum stad par sem bodleidir eru
stuttar er afar mikilveeg pessum vidkvaema hopi.

Félagid Einstok born er Studningsfélag fyrir foreldra/forrddamenn og adstandendur barna/fullordinna
med sjaldgeefa og afar sjaldgeefa sjukdéma og veitir peim faglega raogjof og vidtalspjonustu. Félagid er i
miklu samstarfi og godu sambandi vid allar helstu sérfreedipjénustur og félagsleg Urreedi sem a parf ad
halda til pess ad Iétta undir i vegferd foreldra og adstandenda iferlinu vid og eftir greiningu & sjaldgeefum
sjukdém/heilkenni. [félaginu eru baedi born og fullordnir sem eru allt sitt |if ad takast & vid sina
sjaldgeefu greiningu og purfa alla tid & sérfraedipekkingu ad halda fra leeknum og 68rum fagadilum.

Félagid haféi ifjolda ara unnid ad pvi ad fa studningsteymi a Barnaspitala LSH og gekk pad verkefni eftir
med stuoningi heilbrigdisradherra fyrir teepum 2 a&rum. Studnings og radgjafateymio sem er ni starfraekt
fyrir bérn og unglinga med sjaldgeefar greiningar sinnir stérum hépi, veitir peim utanumhald og adstod
vid hin ymsu mal. petta hefur reynst gridarlega mikilvaeg pjonusta og finnum vid ad pjénustustigio

hefur aukist strax vid greiningu sjakdoma/heilkenna i kjélfarid - par sem ni eru komnir verkferlar sem
unnid er eftir.

Sioastlidin 3 ar hefur ordio mikil framfor a skipulagi og verkferlum vid greiningar hja Erféadeild LSH.
petta hefur haft mikil og jakvaed ahrif & p4 sem hafa fengid greiningar innan LSH.

Vid teljum mikilvaegt ad sett sé upp midstdd en visir af henni er na pegar i métun

& EDS/ LSH. Vio fégnum pvi faglega samstarfi sem par er unnid ni pegar.
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Teljum mikilveegt ad s motun haldi &fram i peirri mynd sem unnid hefur verid ad. bverfaglegt

teymi sérfreedinga og radgjof a einum stad er draumastadan og vid teljum pad alveg ljost ad pessi hdpur
parf adkomu margra fagadila/ sérfreedinga. Mikilveegt er ad hafa stuttar og personulegar bodleidir
medal séfredinga.

Eins og hefur ni pegar synt sig fyrir Studnings og radgjafateymid - sem hefur adgang ad leeknum og
erfoasérfeedingum og getur pvi gengid i malin og hjalpad fjélskyldum mun hradar og betur en adur var.

Vio teljum ad i dag sé stada fullordinna einstaklinga med sjaldgeefa sjukdéma afar flékin - barnid verdur
fullordid og tilheyrir pa ekki neinni fastri géngudeild, akvednu teymi, hefur ekki lengur adgengi ad

peim sérfredingum sem hafa bestu pekkinguna og hugsanlega eina sérfredingnum med einhverja
markteeka pekkingu - markvisst parf med midst6d ad tryggja samfellu i pjonustu fra barns til fullordins -
par sem pekkingin er og verdur alltaf 4 farra héndum og mikilvaegt pvi ad pjénustan sé avallt 4 sama
stad.

pverfagleg pjonusta parf ad halda utan um einstaklinga/fjolskyldur fra 0-24 ara hid minnsta.
Vio itrekum ad vio fdgnum umraedunni en hdrmum skort & samradi vid jafn stdrt félag og Einstdk born.

Félagio hefur vaxid fra pvi ad vera med 13 fjolskyldur (1997) i pad ad vera med rumlega 500 (2020). Innan
okkar félags eru born og fullordonir med sjaldgeefa sjukdoma. Bornin koma inn til okkar i félagio, verda
maorg hver fullordin - sjaldgeef greining / sjaldgeeft heilkenni og allt pad sem pvi fylgir fara ekki neitt med
heekkandi aldri - uménnunar og pjénustupdrfin er og verdur avallt til stadar.

Vid leggjum &herslu & ad skoda heildina og allt pad sem nd pegar er unnid milli 6likra

hagsmunaadila. Drog hafa verid 16gd ad midstéd innan LSH. Uppbygging & sérhaefdri midstdd par sem
finna ma o6fluga fagpjonustu, sérhaefoa pekkingu asamt gédri tengingu vio sérfreedinga um allan heim.
bessi midstdd er forsenda pess ad geta veit fjolskyldum hér & landi heildstaeda pjonustu og pa ekki sist
pbeim sem eiga bérn med einstaklega sjaldgaefa sjakdéma (ultra rare).

Vio teljum lika afar mikilveegt ad skodud séu l6g og reglur er snda ad lyfjaldgum. bar horfum vid
sérstaklega til lyfja fyrir pa sem eru oft einir med sina sjukdéma hér & landi og purfa tilrauna/undanpagu
Iyf. Félagid telur pad mikilveegt ad rikid Gtvegi sjuklingum adgengi ad peim lyfjum sem geta svo
sannalega beett lifsgaedi einstaklings med sjaldgeefa sjukdoma. bad er ekki vid hafi ad einstaklingur med
RD fai ekki lyf sem geetu stérlega beett lifsgaedi til lengri tima, lengt lif hans eda jafnvel veitt leekningu i
einhverri mynd a einkennum peim sem fylgja sjukdéminum pvi kostnadarpéattur er fyrirstada.

Vid gerum okkur fulla grein fyrir pvi ad lyf geta verid kostnadarsém og dyrari i minna magni en pa parf ad
finna leidir pvi hér eru lifsskilyrdi og hagsmunir i hafi rétt eins og pegar er um lyf fyrir fleiri er ad reeda.

Félagio vill arétta ao sjaldgeefir sjikdémar séu midpunktur tillégunnar - hér & landi er

n0 midad vid tionina 1/10.000 feedingum. bessi viomid gilda hja Einstékum bérnum sem og hja

BSH sérfreediteymi. Heerri tioni gefur faeri 4 ad athyglin muni beinast meira ad mun algengari
sjukdémum sem falla pa lika undir hugsanlega midstdd um sjaldgeefa sjukdéma pratt fyrir ad peir séu
hvorki sjaldgeefir né litio pekkir.

Vid pad myndast akvedin heetta a pvi ad peir einstaklingar sem svo sannalega eru a takast a vid Rare
og Ultra Rare sjukdoma tynist enn og aftur i hafsjé af fjoldanum sem umlykur steerri og algengari
greiningar.

pad ad vera 1iaf5iheiminum med sina greiningu eda 1 af 1.5 milljonum er svo sannalega sjaldgeeft og
lika pad ad vera einn af hverjum 10.-15.000 faaddum med greininguna og erfitt ad finna svipad

eda sambeerilegt er eitthvad sem vio purfum ad hafa i huga en i pvi felst ad vera ad takast &

vio eitthvad sjaldgaeft og litid pekkt og pad eitt og sér eykur vandann, minnkar skilning og dregur afar
mikid Ur likum & ad pekking sé til stadar eda ad sérfreedingur hafi séd petta form sjukdéms adur.
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Oll purfum vid ad baeta vid pekkingu okkar og efla skilning & pessari floknu og erfidu st6du sem
fjolskyldur takast & vio med sjaldgeefa sjukdoma / sjaldgeef heilkenni og viljum vid svo sannalega leggja
okkar af mérkum til ad midla peirri pekkingu sem vid héfum & pérfum hopsins, pekkingu a peim
verkferlum sem eru akjosanlegir fyrir baedi born og fullorona med RD eda Ultra RD.

Vegferd pessa hops er eins og kort an vegyvisi eda sloda - vegferd par sem foreldrid / sjaklingurinn motar
oftar en ekki leidina og vio purfum ad leggjast a eitt vid ad vera med og hjalpa til - byggja bryr og leggja
leidina med peim. bvi oftar en ekki er leidin peirra illa rudd og jafnvel 6farin med 6llu hér & landi og pvi
métandi vegferd fyrir p4 sem & eftir koma.

Fyrir hdnd Félags Einstakra barna - Studnings og freedslufélags um sjaldgeefa sjukdéma.
Gudmundur Bjorgvin Gylfason
Formadur Einstakra barna

Gudrun Helga Hardardottir
Framkveemdastjori og Fjolskyldufraedingur
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