Hva innebzerer sjeldenhet?

Fagkurs
A ha en sjelden diagnose og begynne pa skole

Fgdt med en sjelden diagnose
Med sterk vilje og systematisk hjelp kan hverdagen bli bra!
-

Lise Beate Hoxmark, seniorradgiver
Frambu, 5. februar 2020



Akutt sykdom Sjelden diagnose

 Opplever at noe er galt * Mange foler seg stort sett

eller fgler seg syk friske
 Behandles for a bli  Behandles for ikke bli syk; for
frisk a utsette/redusere
konsekvenser
 Trenger pleie, omsorg ° Deltagelse og utfoldelse i et
og hvile leve med-perspektiv
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Akutt sykdom

 Behandling overlates
til ekspertene

* Tilbake til tidligere
livsform

Sjelden diagnhose

Behandler seg selv eller
pargrende gjgre det

Behandlingen er en del av

livsformen
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Den sjeldne
erfaringen dreier
seg om en
opplevelse av a
falle utenfor
fagfolks
kunnskapsunivers

(Grut, Kvam og Lippestad, 2008 |
g Lipp ) :\\\\\,{y&

FRAMBU

sssssssssssssssssssssssssssss




Hovedbudskapet til tjenesteyterne

* Lytt til personen med den sjeldne
diagnosen og pargrende

* Innhent diagnosespesifikk kunnskap
e Bruk individuell plan
* Gjenbruk dokumentasjon

* God saksbehandling reduserer antall
klager
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Utfordringer ved sjeldne diagnoser

Kunnskapsmangel Helhet, | Feerre o
koordineringog ~ Muligheter for a

tverrfaglig treffe andre

samarbeid med samme

diagnose



iagnose

ktig?

sa Vi

Hvorfor er arsaksd



Tverrfaglig, diagnosespesifikk kunnskap

Kartlegge Tilrettelegge og Fatte
individuell tilpasse egnede
funksjon individuelle og vedtak

KOMPETANSESENTER FOR SJELDNE DIAGNOSER

egnede tiltak



KONTEKST

Forsknings-
basert kunnskap

Erfaringsbasert
Kunnskapsbasert
praksis ku nns ka p
Brukerkunnskap
AW
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NORSK FORENING FOR
NEVROFIBROMATOSE

Sjeldne diagnoser NFFNF %

vefs 22q11
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forefingen,

Di George- 22911 - syndrom

# hlof

Handikappede Barns Fareklrelanening

Funksjonshemmedes
Fellesorganisasjon

Opplevelsen Stort behov
av a vaere for a treffe
Norsk Forbund for

alene andre Utviklingshemmede

FFO




Hele verden

LEARNER - CE .
Fra flickr.com



Sjelden — ny norsk definisjon 2019

* En helsetilstand med veiledende forekomst faerre enn 5
av 10.000 innbyggere = 1:2000

 Bade medfgpdt og ervervet sjelden tilstand



https://sjeldnediagnoser.no/docs/PDF/Annet/2019/Brev-fra-HOD-om-ny-definisjon.pdf

Frambu kompetansesenter for sjeldne diagnoser

Nasjonalt kompetansesenter for nevroutviklingsforstyrrelser og
hypersomnier

Nasjonalt kompetansesenter for oral helse ved sjeldne diagnoser
Nasjonalt kompetansesenter for porfyrisykdommer

Nasjonalt kompetansesenter for sjeldne epilepsirealterte
diagnoser

Nevromuskulzert kompetansesenter*

Norsk senter for cystisk fibrose

Senter for sjeldne diagnoser

TRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser
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* Samarbeider neert med Enhet for medfa@dte og arvelige \ 7z
nevromuskuleere tilstander, Oslo Universitetssykehus FRAMBU
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https://oslo-universitetssykehus.no/fag-og-forskning/nasjonale-og-regionale-tjenester/nasjonal-kompetansetjeneste-for-sjeldne-diagnoser

Kompetansetjenestens oppgaver

* Bygge opp og formidle kompetanse

* Overvake og formidle
behandlingsresultater

* Deltaiforskning og etablering av
forskernettverk

* Bidrairelevant undervisning

* Sgrge for veiledning, kunnskaps- og
kompetansespredning til
helsetjenesten, andre tjenesteytere
og brukere




Kompetansetjenestens oppgaver

 |verksette tiltak for a sikre likeverdig
tilgang til nasjonale
kompetansetjenester

e Bidra til implementering av
nasjonale retningslinjer og
kunnskapsbasert praksis

* Etablere faglige referansegrupper

* Rapportering




Oppslagsverk og tidsskrifter

UpToDate
* Orphanet - sjeldne sykdommer

Orphanet Journal of Rare Diseases

Rarelink - sjeldne diagnoser

Alle oppslagsverk

sjeldne A-A

Velg diagnose for i starte et ssk i Helsebibliotekets
kilder

Oversikt over Hva er en sjelden Hva kan vi gjore for deg?
kompetansesentrene diagnose?

Helsenorge.no

Helsebiblioteket‘

E-laeringskurs

| dette kurset vil du |z
utfordringer dette me
gjore for barnet begyr

E-laeringskurs

Nar du har gjennomfe
kunnskap om narkole
ungdom med narkole|

20 minutter

A ta i mot et b:

| denne filmen fortelle
de mener er viktig at
hensyn til.
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KOMPETANSESENTER FOR SJELDNE DIAGNOSER


https://helsenorge.no/sjeldne-diagnoser
http://www.helsebiblioteket.no/sjeldne-diagnoser
http://sjelden.no/

Helsedirektoratet
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Fedt med en sjelden diagnose
Med sterk vilje og systematisk hjelp kan hverdagen bli bra!




Om jeg
mister
hapet for
en stund,
sd ma de
baere
\ hapet for
T — meg

Mestringforalle.no



