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ABSTRACT

National kompetence-
tjeneste for sjeldne
diagnoser — den norske
model

National kompetencetjeneste for sjeeldne diag-
noser, NKSD, blev etableret i januar 2014 og
er den storste nationale kompetencetjeneste i
Norge. Hovedformalet med tjenesten er at sik-
re, at personer med sjeeldne og relativt ukendte
diagnoser far et ligeveerdigt, helhedsorienteret
og individuelt tilpasset tilbud gennem hele livet.
Malgrupperne for tjenesten er personer med
sjeeldne diagnoser, parerende, hele sundheds-
sektoren samt befolkningen i ovrigt.

NKSD skal bidrage til at opna bedre kvalitet af
ydelserne gennem styrket brugermedvirken,
bedre synliggerelse af de sjeeldne tilstande,
lettere tilgeengelighed, varetagelse af grupper
som ikke er omfattet af nuveerende behand-
lingstilbud, styrket fagligt samarbejde og en
mere effektiv udnyttelse af resurserne.

NKSD bestar af ni nationale kompetencecen-
tre, som giver tiloud til forskellige sjeeldne diag-
noser og diagnosegrupper samt en feellesen-
hed. Det enkelte center skal bidrage til at age
kendskabet til de specifikke diagnoser, de har
ansvar for, og tilbyder kurser, rad og vejledning
om medicinske, sociale, psykologiske og pee-
dagogiske forhold.
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ational kompetencetjeneste for sjeeldne diagnoser

(NKSD) blev etableret 1. januar 2014 (1) efter at

Helse- og Omsorgsdepartementet (HOD) i 2012

vedtog, at alle kompetencecentrene for sjeldne
diagnoser skulle samordnes i én tjeneste. Efter et projekt i 2013
var den nationale tjeneste en realitet. NKSD er den stgrste na-
tionale kompetencetjeneste i Norge. Formalet med samorgani-
seringen af kompetencecentrene var at opnd bedre kvalitet pd
ydelserne til personer med en sjeelden diagnose gennem styrket
brugermedvirkning, bedre synligggrelse af de sjeldne tilstan-
de, lettere tilgeengelighed, varetagelse af grupper som ikke er
omfattet af nuvaerende behandlingstilbud, styrket fagligt sam-
arbejde og en mere effektiv udnyttelse af resurserne.

NKSD bestar af ni nationale kompetencecentre, som har an-
svar for forskellige sjeeldne diagnoser og diagnosegrupper samt
en feellesenhed bestdende af leder for tjenesten og en stab med
forskellige radgivere. Det enkelte center skal bidrage til at age
kendskabet til de specifikke diagnoser, de har ansvar for, og til-
byde rad og vejledning om medicinske, sociale, psykologiske og

paedagogiske forhold.

EMNEORD

Rare diseases; «NKSD skal gore det sjeeldne mere
national health kendt gennem foreget viden og sa-

programs; social ser-

marbejde»

vices; holistic medicine;

patient care team
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Baggrund

En medicinsk diagnose anses for sjelden, nér den forekommer
med en praevalens pa 1: 10.000 eller feerre, hvilket vil sige, at
der findes mindre end 100 kendte tilfeelde pr. million indbyg-
gere og under 500 med diagnosen i Norge. I de fleste tilfaelde er
der imidlertid langt feerre, som har de forskellige diagnoser. De-
finitionen omfatter en reekke sjeeldne, oftest medfedte, arvelige
og komplekse diagnoser. Symptomerne kan vise sig lige efter
fodslen, men kan ogsé optrade senere i livet. De fgrste kompe-
tencecentre for sjaeldne diagnoser i Norge blev oprettet i begyn-
delsen af 1990’erne. Et af de fgrste centre, som blev etableret
var Frambu (se Faktaboks 2). I forbindelse med en ny hand-
lingsplan fra regeringen blev de defineret som informations- og
kompetencecentre for sjeldne funktionsforstyrrelser med fo-
kus pa 38 sjeeldne diagnosegrupper som fx neurofibromatose.
Brugergrupper (patientorganisationer) spillede en vigtig rolle i
planleegningen og deltog i udarbejdelsen af centerbeskrivelser
sammen med forskellige fag- og myndighedsrepraesentanter.
Udgangspunktet for ideen om kompetencecentre var de fzlles
udfordringer, som personer med sjeldne diagnoser har, og be-
hovet for centraliseret og samlet kompetence.

Kompetence og viden om sjeldne diagnoser er ofte man-
gelfulde som fplge af diagnosernes sjeldenhed. De fleste af
brugerne er fadt med diagnosen og har behov for ydelser hele
livet. Behovene er ofte komplicerede og sammensatte og stil-
ler krav til tveerfaglige, koordinerede ydelser. Symptomer og
sveerhedsgrad varierer inden for de enkelte diagnoser, og for
mange sjeldne diagnoser findes der ingen effektiv medicinsk
behandling. Man mé derfor lere at leve med sin diagnose. At
leve med en diagnose, som fa eller ingen ved noget om, kan
skabe utryghed og ensomhedsfglelse. Mange oplever at falde
uden for fagfolkenes kundskabsunivers og bliver selv eksperter
pa deres egen diagnose. Mulighederne for at mgde andre med
tilsvarende udfordringer er ofte begreensede. Nar man har fglt
sig anderledes og alene hele livet, er det en staerk oplevelse at
mgde andre med samme erfaring. Derfor blev der oprettet en
seerlig national tjeneste i Norge, som skal opbygge kompetence
og formidle oplysning. Tjenesten skal bidrage til, at personer
med sjaldne og relativt ukendte diagnoser far et ligeveerdigt,
helhedsorienteret og individuelt tilpasset tilbud livet igennem.
Der er i dag etableret et kompetencecentertilbud for flere hun-
drede forskellige diagnoser, og det anslds, at NKSD nu betjener
omkring 16.000 patienter med sjeldne diagnoser. Hertil kom-
mer, at tjenesten skal yde service til de patienter med sjeldne
diagnoser, som ikke er omfattet af tilbud ved et af de nationale
kompetencecentre.

Hovedopgaver og vilkar

NKSD er en del af specialistsundhedstjenesten, men skal fgrst
og fremmest supplere og understgtte lokale og specialiserede
tjenester. De skal ikke overtage eller erstatte de tilbud, som gi-
ves af andre i det tvaerfaglige behandlersystem. Formaélet for de
nationale kompetencetjenester er derfor forskelligt fra formélet

TANDLAGEBLADET 2016 | 120 | NR. 8

Sjeeldne sygdomme i Norge | VIDENSKAB & KLINIK [

med nationale behandlingstjenester (2). National kompeten-
ceudvikling og kompetencespredning sikres i samarbejde med
og i relation til specialistsundhedstjenesten, den kommunale
sundheds- og omsorgstjeneste, andre tjenesteydere, brugerne
og deres familier samt befolkningen i gvrigt. Hovedopgaverne
for en national kompetencetjeneste er beskrevet i Faktaboks 1,
og danner grundlaget for det arbejde, der udfgres. Kompeten-
cetjenesten skal arbejde ud fra et helhedsperspektiv. Den skal
opbygge og formidle viden om hele livslgbet med specielt fokus
pé overgangene mellem forskellige livsfaser, og brugere over
hele Norge skal have ligevaerdig adgang til tjenesten.

Faktaboks 1

Hovedopgaver for en national kompetencetjeneste

Forskrift 1706, af 17.december 2010 (2)

* Opbygge og formidle kompetence

 Overvage og formidle behandlingsresultater

* Deltage i forskning og etablering af forskningsnetveerk

* Bidrage ved relevant undervisning

* Sorge for vejledning, spredning af viden og kompeten-

ce til sundhedssektoren, andre udbydere og brugere

Iveerkseette tiltag for at sikre ligeveerdig adgang til natio-

nale kompetencetjenester

Bidrage til implementering af nationale retningslinjer og

evidensbaseret praksis

Etablere faglig referencegruppe

» Rapportere arligt til departementet eller til det organ
som departementet anviser

Formalet med samorganiseringen af de nationale kompe-
tencecentre for sjeeldne diagnoser var at forbedre kvaliteten af
ydelserne gennem:

1. Styrket brugerdeltagelse som opnds ved, at de, som har en
sjeelden diagnose (brugerne), er med i udviklingen af tilbud-
det pé alle niveauer. Der sidder repraesentanter for brugerne
i den feelles faglige referencegruppe for overordnet tjeneste
og i de sékaldte centerrdd ved hvert center. Her diskuteres
og planlaegges aktivitetsplaner og strategier for aktivite-
terne. Brugere/brugerorganisationer er ogsd med i fagud-
vikling samt i planleegning og gennemfgrelse af forskellige
forskningsprojekter. Tid, tilgaeengelighed og tilrettelaeggelse
er vigtige preemisser for god brugerdeltagelse. Det er gen-
nem brugernes stemme, vi fir viden og kompetence, og det
er ved at tage brugernes forslag alvorligt, at vi kan udvikle
gode, effektive tjenester.

2. Synligggrelse af de sjeldne tilstande som indebeerer, at al
information og kommunikation om tilbuddene, der gives

til personer med en sjzlden diagnose, skal vzere tilpasset og (3)
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tilgaengelig for alle aktuelle brugere, fagmiljger og befolk-
ningen generelt. NKSD arbejder med synligggrelse gennem
mange kanaler som Sjeldentelefonen, de nationale kompe-
tencecentre, egne hjemmesider og forskellige sociale medier.

3. Lettere tilgaengelighed som opnés gennem god information
via forskellige kanaler og &ben, direkte adgang til fagkompe-
tence uden behov for henvisning. Servicetelefonen (se ser-
skilt afsnit) er gratis og dben alle hverdage i arbejdstiden.

4. Varetagelse af grupper, som ikke har et kompetencecenter-
tilbud, var et vigtigt formél ved oprettelsen af NKSD. Det
er et gnske, at flere personer med en sjelden diagnose skal
have tilbud om et kompetencecenter, og man er i gang med
at udarbejde en model for tildeling af nye diagnoser til de ni
centre. Desuden bruges eksisterende kompetence til at give
rad og vejledning til dem, der ikke er tilknyttet et center via
«Sjaeldentelefonen» og andre kanaler.

5. Styrket samarbejde mellem kompetencecentrene og mellem
kompetencecentrene og andre tilbud. Nogle brugere har
behov for tjenester fra flere af kompetencecentrene. I disse
tilfelde er der behov for koordinering, sa brugeren oplever
et sammenheangende tilbud. Samarbejde omkring forskning
og udvikling med oprettelse af forskningsnetveerk, udvikling
af kvalitetsregistre for forskellige diagnoser og diagnose-
grupper samt teet samarbejde med instanser, som arbejder
med rettigheder (NAV, arbejds- og velfeerdsforvaltningen)
og padagogiske forhold (Statped, statslig specialpaedago-
gisk tjeneste). Det er ogsd en klar malseetning at videreud-
vikle og styrke samarbejdet med kliniske fagmiljger i pri-
meer- og specialistsundhedstjenesten.

6. Mere effektiv udnyttelse af resurserne indebaerer blandt an-
det, at faglige og administrative feelleslgsninger kan benyt-
tesistgrre grad. Desuden vil en samling af kompetencen i én
tjeneste fgre til, at flere med sjaldne diagnoser kan fa nytte
af den viden og information, som findes pé tvers af centre-
ne, ogsa selv om de ikke har et eget kompetencecenter.

Kompetencecentrene

Kernevirksomheden i NKSD forgér ved de nationale kompe-
tencecentre. Hvert center har ansvar for bestemte diagnoser
og diagnosegrupper, og det er den sjeldne diagnose, som er
adgangsbilletten til at f& et tilbud ved centeret. De forskellige
centre har primeert ansvar for overordnede grupper med diag-
noser, som fx sjaeldne neuromuskulare tilstande, immundefek-
tsygdomme, kromosomafvigelser, vekstheemmede med ske-
letdysplasier, sjeldne epilepsirelaterede diagnoser etc. I nogle
tilfeelde er det kun enkeltdiagnoser med undertyper, som har et
tilbud, som fx cystisk fibrose, porfyri og osteogenesis imperfec-
ta. Hvilket center, der giver tilbud til hvilke grupper har til dels
historiske drsager; men med den nye tjeneste er det gnskeligt
at fa dette sat mere overskueligt i system, forhdbentlig til nytte
for bade brugerne selv og fagpersonerne. Det er en stor varia-
tion i ydelsesmgnsteret, bAde mellem diagnoserne, inden for en
diagnose og mellem centrene i tjenesten. Med baggrund i det
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Faktaboks 2

Oversigt over de ni nationale kompetencecentre

¢ Frambu center for sjeeldne diagnoser, www.frambu.no
NAPOS, Nationalt kompetencecenter for porfyrisyg-
domme, www.napos.no

NevSom, Nationalt kompetencecenter for neuroudvik-
lingsforstyrrelser og hypersomnier, www.nasjkomp.no
NK-SE, Nationalt kompetencecenter for sjeeldne epi-
lepsirelaterede diagnoser,
www.oslo-universitetssykehus.no/epilepsi-sjeldne
NMK, Neuromuskuleert kompetencecenter,
www.unn.no/nmk, *

NSCF, Norsk center for cystisk fibrose, www.oslo-uni-
versitetssykehus.no/nscf

SSD, Center for sjeeldne diagnoser,www.sjeldnediag-
noser.no

TAKO, Nationalt kompetencecenter for oral sundhed
ved sjeeldne diagnoser, www.tako.no

TRS kompetencecenter for sjesldne diagnoser
WWw.sunnaas.no/trs

* EMAN, Enhed for medfgdte og arvelige neuromusku-
leere tilstande, http://www.oslo-universitetssykehus.no/
omoss_/avdelinger_/medfodte-og-arvelige-muskelsyk-
dommer

enkelte centers historie og heterogeniteten i de diagnosegrup-
per, de har ansvar for, har hvert center ogsa sit seerpreeg med
noget forskellig tilgang til feelles opgaver. Mere information om
de enkelte centre findes pa linkene i Faktaboks 2.

Hvem far tilbud om kompetencecenter?

Som udgangspunkt er der nogle hovedkriterier, som skal vaere
opfyldt, for at en diagnose(gruppe) skal vurderes med henblik
pa et centertilbud. Diagnosen skal vare sjaelden (lav prava-
lens), der skal foreligge en vis kompleksitet med pévirkning
af flere organsystemer og funktioner, der skal veere behov for
sammensatte tjenester (langvarige og koordinerede), og til-
standen skal veere medfgdt (arvelig). Vi er i feerd med at etab-
lere en model, kaldet Fasemodellen, hvor faserne nul til syv
beskriver, hvordan nye diagnoser skal fa et tilbud i NKSD, og
derefter hvordan de fglges op pa det aktuelle center. Model-
len indebeerer ogsd, at man foretager en vurdering af, hvilke
diagnoser der i sidste ende ikke har behov for et kompeten-
cecenter, men bliver varetaget tilfredsstillende i de allerede
eksisterende tilbud. Man har valgt at bruge klassificerings-
systemet i Orphanet (3) som udgangspunkt for klassifikation
og fordeling af diagnoserne, bl.a. for at kunne lette yderligere
internationalt samarbejde. Dette klassificeringssystem byg-
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ger pa verdens stgrste database for sjeldne tilstande og er,
med omkring 7.000 definerede sjaldne diagnoser, den mest
specifikke database, vi har. Den stgrste udfordringen ved at
bruge Orphanet til dette arbejde er, at den er meget detalje-
ret, og at en og samme diagnose kan tilhgre flere overordnede
diagnosegrupper, fx osteogenesis imperfecta, som bade er en
sjeelden genetisk bindeveevssygdom og en sjelden genetisk
knoglesygdom. Nationalt kompetencecenter for oral sundhed
ved sjaeldne diagnoser, TAKO-centeret, indtager imidlertid en
seerstilling, idet de har ansvar for alle sjeeldne diagnoser, som
har udfordringer, der knytter sig til orale forhold.

Hvad laver kompetencecentrene?

Kompetencecentrene giver tilbud til dem, som har en sjelden
diagnose, og deres pargrende. De giver ogsd tilbud til lokale
hjalpekreefter, fagpersoner i specialistsundhedstjenesten, an-
dre tjenesteydere og befolkningen generelt. Enhver kan som
udgangspunkt tage direkte kontakt med sit center uden henvis-
ning fra lage eller anden instans. Der er dog visse undtagelser.
For eksempel kraever TAKO-centeret, som i stgrre grad udfg-
rer behandlinger, en henvisning med angivelse af diagnose og
problemstilling. Centrene skal oparbejde viden og kompetence
vedrgrende de diagnoser, de har ansvar for, gennem direkte
kontakt med enkeltbrugere, samarbejde med brugerorganisati-
onerne, gennemgang af litteratur samt deltagelse i nationale og
internationale faglige netvaerk. Et centralt mél er, at den natio-
nale tjeneste skal understgtte lokal patientbehandling. Kompe-
tencecentrene kan ogsé ved behov udfgre egen patientbehand-
ling som et led i deres kompetenceopbygning. Dette indebaerer
imidlertid ikke en centralisering af patientbehandlingen. De
udarbejder diagnosespecifik information, tilbyder vejledning
og radgivning og arrangerer forskellige kurser. Kurserne kan
vaere om diagnosen eller mere temabaserede som information
knyttet til skolestart, overgang fra barn til voksen eller informa-
tion om rettigheder.

Centrene skal ogsé holde teet kontakt til de forskellige fag-
miljper bade lokalt og i specialistsundhedstjenesten. De tilby-
der vejledning, er diskussionspartnere og arrangerer faglige
kurser; men de er ogsd samarbejdspartnere, nér det er det mest
hensigtsmeessige. Det sidste er vigtigt, hvids man skal opné
gode behandlingsforlgb for brugerne. De senere ar har man for-
sggt at oprette «multispecialistklinkker» for enkelte diagnose-
grupper, hvor forskellige, relevante medicinske specialister fra
klinikken og repraesentanter fra det aktuelle kompetencecenter
ser og diskuterer enkeltpatienter sammen. Disse klinikker har
vist sig at veere til stor nytte, bade for brugerne og for fagper-
sonerne.

Endvidere skal centrene bidrage til forsknings- og udvik-
lingsarbejde. De skal opbygge og deltage i forskningsnetveerk
samt fplge med i den nyeste viden om de diagnoser, de har
ansvar for, og formidle denne viden. Mange har efterhanden
taget mastergrader og doktorgrader i forskellige sjeeldne diag-
noser.
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KLINISK RELEVANS

National kompetencetjene-
ste for sjeeldne diagnoser i
Norge, NKSD, skal bidrage
til, at personer, som lever
med en sjeelden diagnose,
skal f& et helhedsorienteret
og godt tilbud i sundheds-
sektoren. Kompetencen om
sjeeldne diagnoser er ofte
mangelfuld. Behovene er
som regel komplicerede og
sammensatte og stiller krav
til tveerfaglige, koordinerede

NKSD bestéar af ni natio-
nale kompetencecentre med
ansvar for forskellige diag-
noser/diagnosegrupper (Na-
tionalt kompetencecenter for
oral helse, TAKO, har ansvar
for alle sjeeldne orale tilstan-
de). Det enkelte center skal
bidrage til at oge kendskabet
til de specifikke diagnoser, de
har ansvar for, samt tilbyde
rad og vejledning om medi-
cinske, sociale, psykologiske

ydelser.

0g peedagogiske forhold.

Det livslange perspektiv

NKSD udbyder tjenester i hel livsforlgbet. Det vil sige, at der
leveres ydelser til brugere i alle livets faser, fra en sjaelden diag-
nose bliver stillet, til dgden indtraeffer. Arbejde i et livslangt
perspektiv ggr det muligt at se helheden i et menneskeliv og
prove at skabe gode overgange mellem de forskellige livsfaser.
Livsforlgb er som regel ikke lineare, og livsfaseovergangene by-
der pé ekstra udfordringer. Dette giver ogsd centrene en unik
mulighed for at folge diagnosernes naturlige og kliniske forlgb,
og dermed oparbejde viden om aldersrelaterede udfordringer,
aldring og prognose for forskellige sjeeldne diagnoser. Selv om
der i de fleste tilfaelde ikke findes kurative behandlinger for
tilstandene, s& kan symptomer forebygges, begranses eller
behandles ved hjelp af denne viden og dermed bidrage til en
enklere hverdag for brugerne.

Brugermedvirken

Brugermedvirken pa centerniveau varetages gennem direkte
kontakt med enkeltbrugere og deres pargrende, samarbejde
med patientforeningerne og deltagelse i centerrad (se pkt.1 un-
der «formal»). Brugerne bidrager ogsé direkte i udviklings- og
forskningsprojekter pa centrene samt i forskellige faglige diag-
nosenetveerk. Brugerne er ogsd en vigtig resurse pa forskellige
kurser, hvor jeevnbyrdighedseffekten spiller en stor rolle.

Tvaerfaglighed

I centrenes mandat indgér, at de skal varetage medicinske,
sociale, psykologiske og padagogiske sider ved at leve med
en sjelden diagnose. Dette fordrer, at de nationale kompeten-
cecentre er tvaerfagligt sammensat. Pa centrene arbejder leeger,
tandleger, sygeplejersker, ernaringsfysiologer, fysioterapeu-
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ter, ergoterapeuter, socionomer, psykologer, specialpadagoger,
logopader, miljgterapeuter m.fl. Sammensztningen af fagper-
soner pa de forskellige centre vil variere athangig af hvilke bru-
gergrupper, de giver tilbud til.

Internationalt samarbejde

Nar man arbejder med sé sjeldne grupper, bliver det ekstra
vigtigt at have gode internationale netveerk og samarbejdspart-
nere bade i relation til enkeltdiagnoser/diagnosegrupper og pé
overordnet niveau. Centrene har internationale samarbejds-
partnere knyttet til arbejdet med kvalitetsregistre, forskning,
udvikling af behandlingsprotokoller og opfglgning. NKSD har
en serskilt stilling (ca. 20 %), som er gremerket arbejdet med
Orphanet Norge og deltagelse i det europeeiske samarbejde om-
kring sjeeldne diagnoser.

Ledelse og finansiering

Ledelsen af den nationale tjeneste bestar af en administrativ le-
der og de ni centerledere. Lederen har en stab bestdende af to
specialrddgivere (medicin og kommunikation), en seniorradgi-
ver med hovedansvar for Sjeldentelefonen og en radgiver for
brugermedvirken og rettigheder. Ledergruppen har regelmees-
sige mgder, hvor alle overordnede og strategiske retningslinjer
bliver behandlet.

Alle nationale kompetencetjenester i Norge har statlige, gre-
markede midler og arbejder ikke ud fra de «pointsystemer» (fx
DRG) som sundhedssektoren i gvrigt benytter. Dette betyder, at
de ydelser, som leveres af NKSD, er gratis for brugerne.

Sjeeldentelefonen
NKSD skal ogsé betjene de patienter, som ikke har et tilbud om
kompetencecenter, og «Sjeldentelefonen» er et vigtigt tilbud
for alle, som har spgrgsmal i forbindelse med sjeeldne diagno-
ser. Her kan patienterne selv, pargrende, fagpersoner og andre
f& oplysning om, hvor der findes kompetence vedrgrende diag-
nosen, udredning, diagnostik, behandling og opfglgning. Lin-
jen er gratis og er betjent alle hverdage inden for kontortid af
fagpersoner i NKSD “s stab.

Sjeeldentelefonen blev etableret af Helsedirektoratet allere-
de 1. juli 1999. NKSD har bemandet denne tjeneste siden 2014.
Der modtages &rligt naesten 350 henvendelser vedrgrende ca.
150 forskellige diagnoser, og det er overvejende personer med
en diagnose eller deres pargrende, som tager kontakt (Fig.1).
De hyppigste spgrgsmal bade fra brugere og fagpersoner hand-
ler om, hvor kompetencen vedrgrende en bestemt diagnose fin-
des, om der er nogen som varetager helheden (mange organer
er ofte afficerede), og om der er et sted, hvor man kan fa hjelp
til at finde vej i behandlersystemet. Nogle ringer og spgrger, om
der er et kompetencecentertilbud til en specifik diagnose. Alle
henvendelser bliver registreret i en database, og denne benyt-
tes blandt andet, nér tildeling af nye diagnoser til centrene skal
vurderes og foretages.
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Fig. 1. Antal henvendelser i 2015 fordelt pa patienter,
parerende og fagmiljger.

Fig. 1. The number of inquiries in 2015 divided between
patients, families and professional communities.

Udfordringer

En af de store udfordringer i omrédet for sjeeldne diagnoser er,
at der mangler overblik over forekomst (incidens og pravalens)
af de forskellige diagnoser (4). Dette ggr det vanskeligt at dan-
ne sig et billede af, hvor mange mennesker, som har en sjelden
diagnose, og dermed hvor omfattende tilbuddet bgr veere.

Nar man skal vurdere, hvem der har behov for et eget kom-
petencecenter, er det en udfordring at definere greenserne for,
hvad der er «sjeeldent nok» og «<komplekst nok». Hvem har stgrst
behov? Dette handler naturligvis om prioritering, og det ligger
i mandatet fra myndighederne, at der skal gives et «ligeveerdigt
tilbud». Desuden har centrene ansvar for forskellige diagnose-
grupper, og det er ikke altid lige let at afggre, hvilke diagnoser
der skal have tilbud ved hvilket center. Er det ligheder i kliniske
fund og problemstillinger, som skal ligge til grund for valget af
center? Er det den mutation, som er udgangspunktet for diag-
nosen, som skal veere afggrende? Mange af de sjeldne diagno-
ser er ogsd sardeles heterogene, og mange inddeles i en reekke
undergrupper. Har alle med samme diagnose behov for et kom-
petencecenter? Eller bgr man inddele i undergrupper ud fra
kompleksitet og behov? Inden for de enkelte diagnoser er der
nogle, som nasten ikke har symptomer, mens andre har meget
udtalte og alvorlige forandringer. Dette billede kan imidlertid
eendre sig gennem aldringsprocessen og forskellige livsfaser.
Her findes ingen facitliste, og man ma bruge en kombination af
erfaring, sken og indspark fra brugere og fagpersoner.

Der findes ogsé andre udfordringer knyttet til denne méade
at organisere betjeningen af personer med sjeldne diagnoser
pa. Da centrene som udgangspunkt ikke skal udgve klinisk
virksomhed i stgrre omfang, er de athaengige af en taet kontakt
med behandlingsmiljgerne. Centrene og de kliniske miljger
befinder sig ofte hver sit sted, og det kan veere vanskeligt at
etablere et forpligtende, formaliseret samarbejde. For sa vidt
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dette er lykkedes, er det oftest baseret pa dedikerede enkelt-
personer i klinikken og pé centrene, som far samarbejdet til
at fungere pa mere eller mindre «privat» initiativ. Dette gor
samarbejdet skrgbeligt, og brugerne oplever ofte mangel pa
kontinuitet, iseer hvis en af disse fagpersoner holder op, og der
ikke er nogen, som tager over. De fleste brugere gnsker natur-
ligt nok en koordineret opfglgning, hvor der tages hand om
savel den medicinske behandling som om, hvordan man lever
med diagnosen.

Hvorfor er der behov for en szrlig kompetencetjeneste

for sjaeldne diagnoser?

I dagens samfund med let adgang til information gennem en
reekke forskellige kanaler skulle man tro, at behovet for denne
type kompetencevirksomhed blev gradvis mindre. Trods dette
oplever mange af vore brugere, at fagpersoner, de kommer i
kontakt med, mangler information om deres diagnose, og at
de heller ikke prioriterer at skaffe sig viden (5,6). Mange med
sjeeldne diagnoser har behov for et sammenhengende tilbud
med langvarige og koordinerede ydelser, og manglende viden
om diagnosen i sundheds- og omsorgssektoren kan medfgre, at
de ikke kan fa den hjalp, de burde have, samt at patienterne
ofte bliver mgdt pa en made, som giver ekstra belastning (5).
Manglen pé viden kan ogsa gé ud over pargrende, som har be-
hov for information og mulighed for at diskutere med kvalifice-
rede fagpersoner.

Personer med sjeeldne diagnoser skaffer sig ofte mange in-
formationer om deres diagnose, men bliver ikke altid troet, nar
de formidler den. Mange oplever, at behandlere og hjelpere
treeffer beslutninger og foreslér tiltag ud fra det, de antager, er
rigtigt i stedet for at spge mere viden (4). Dette ggr, at mange
patienter bruger meget tid og mange kreefter pa selv at fglge
op pa og koordinere deres ydelser. Ingen forventer, at alle skal
have kendskab til alle sjeeldne diagnoser og deres konsekven-
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ser; men det bgr forventes, at man spger opdateret viden, nar
man mgder en person med en sjelden tilstand. Kompeten-
cecentrene spiller en vigtig rolle i arbejdet med at samle og vi-
dereudvikle kompetence i relation til de sjeeldne diagnoser, og
fordi tilbuddet har en lav teerskel, et det let for bade patienter,
pérgrende og fagpersoner at tage kontakt.

Kort sammenligning mellem norske og danske forhold

I den norske model skelnes der mellem nationale kompeten-
cetjenester og nationale/flerregionale behandlingstjenester
(2). Hovedforskellen mellem en kompetence- og en behand-
lingstjeneste er, at kompetencetjenester primeert skal opbygge
og formidle kompetence, mens behandlingstjenester primaert
skal levere sundhedsydelser til alle patienter, som har behov
for de aktuelle hgjtspecialiserede behandlinger. Patientbe-
handlingen finansieres gennem basisbevillinger, indsatsstyret
finansiering og eventuelt refusion fra patienternes hjemkom-
mune eller -region, mens nationale kompetencetjenester har
premerkede midler over statsbudgettet. Denne model er for-
skellig fra den danske model, hvor der ikke skelnes mellem
nationale kompetence- og behandlingstjenester. Skellet mel-
lem det danske hovedfunktionsniveau og specialfunktionsni-
veauet (regionsfunktioner og hgjtspecialiserede funktioner)
ligner for gvrigt det norske skel mellem «ordinzr» specialist-
sundhedstjeneste og nationale/tveerregionale tjenester (2). I
begge lande gives der imidlertid tilbud til personer med sjaeld-
ne diagnoser i alle dele af sundhedssektoren og gennem flere
centraliserede tjenester. I Danmark er der etableret to hgjt-
specialiserede centre for sjeeldne sygdomme (ved henholdsvis
Rigshospitalet og Aarhus Universitetshospital) (7). Desuden
varetager flere specialafdelinger andre specialiserede center-
funktioner for sjeldne diagnoser, lige som ogsa andre natio-
nale tjenester end NKSD giver tilbud til personer med sjeeldne
diagnoser i Norge.

National Advisory Unit on Rare Disorders, the Norwegian model
The main task of the Norwegian National Advisory Unit on
Rare Disorders (NKSD) is to ensure that people with rare dis-
orders receive holistic and individually based care. NKSD of-
fers services, which are not expected to be provided within
the main social- and healthcare systems in Norway. Our vi-
sion is to make rare disorders better known through knowl-
edge and collaboration.

NKSD consist of National Resource Centres on Rare Dis-
orders where patients, their families and professionals can
seek help and advice.
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The purpose of NKSD is to establish better quality of services
through

® empowering patients and strengthening advocacy

® making rare disorders more visible in today’s society

e ensuring easier access to services

e strengthening networks and collaborations of professionals,

e working towards a more effective use of resources in total
People with a rare disorder outside the groups provided for
by the Resource Centres may contact NKSD for help and ad-
vice, e.g. through our National He Ipline for Rare Disorders.
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