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Sjelden — ny norsk definisjon 2019

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

 Bade medfpdt og ervervet sjelden sykdom eller tilstand



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

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&
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Hovedbudskapet til tjenesteyterne

e 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



Tverrfaglig, diagnosespesifikk kunnskap

Kartlegge Tilrettelegge og Fatte
individuell tilpasse egnede
funksjon individuelle og vedtak

KOMPETANSESENTER FOR SJELDNE DIAGNOSER

egnede tiltak



Utfordringer ved sjeldne diagnoser

Helhet, koordinering og tverrfaglig samarbeid



R4q g,
o S0 .,
edsatt fll::/: 80/7e rm 5'1}4%0
Si e %
F}'IkeskommUneno"s n: "
BUP n\\\"\\\\\$‘§{ ~\ 4, ./':
Al \ & »’.\‘
arnehage \\\\\\ { \
«\\
gkole .
Stottekontakt

Gode
losninger

A\
Opplysningsplikt

Tilskudd til tilpasning A\ = = | ‘ ¢
Undersokelsesplikt | 1 2067\ ST Uoretryad
Spesia\undervisning
Sykehus
(\)999 ,'
sva'® F
A i astlege
% al
6@9’ S e
@) i
@6\ &Ob ‘ (€ Deng or
© ‘g\g‘b od@@ 3
) « %,
./9/04.



NEVROFIBROMATOSE

Utfordringer ved sjeldne  NFFNF %
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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
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