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AHvem erNasjonal kompetansetjeneste for
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Om sjeldenhet
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Genetisk/medfagdi/s. «ervervet» sjelden diagnose

Behov for langvarige/livsvariggnester

Behov for koordinertd¢jenester

Fd ingen mateplasser for brukerne, familiene, fagfolkene
Lite forsket pa

Sen diagnose, mange uten entydig diagnose, og ofte manglende
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a w Sharecommonalities linketb their rarity that necessitates a
comprehensive publizealthapproach.

Thechallenges arisinffom theirlow prevalence: a lack of knowledge and
scarcityof expertiseas well as their chronic, degenerative, difet
threateningnature, have led to RDs emerging apublic healthpriority in
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Konsekvenser/ karakteristika:

RARE DISEASE PATIENTS FACE COMMON PROBLEMS:

» Lack of access to correct diagnosis

* Delay in diagnosis

* Lack of quality information on the disease

* Lack of scientific knowledge of the disease

* Heawy social consequences for patients

* Lack of appropriate quality healthcare

* |nequities and difficulties in access to treatment and care

https://www.eurordis.org/content/whatrare-disease
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Analatresi
Ataxia telangiectasia
Blgdersykdommer
CharcotMarie-Tooth sykdom (CMT)
Cornelia ddange syndrom
Cystisk fibrose
Velocardiofacialt syndrom/Di George
Epispadi
Glutarsyremi
Maple syrup urine disease (MSUD)
Marfans syndrom
Medfgdt myastenia gravis
Morquios syndrom
Osteogenesis imperfecta
Porphyria cutanea tarda (PCT)
Primeere immunsviktsykdommer
Pseudohermafrodittisme
ShwackmarDiamond syndrom
SilverRussel syndrom
SMA

Sveert sjeldne kromosomavvik og genfeil med sammensatte vansker
Trisomi 13,18
Tubergs sklerose
Turners syndrom
Williams syndrom
@sofagus atresi
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European Journal of Human Genetics (2020} 28:165-173 ESHG
httpsidoiong/10.10358/541431-019-0508-0

ARTICLE

Estimating cumulative point prevalence of rare diseases:
analysis of the Orphanet database
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A Rare diseases, an emerging global public health priority, require an
evidencebased estimate of the global point prevalerntocenform public

policy.

A Overal|] Orphanet contains information o#iL72 unique rare diseases;
71.9% of which are genetand 69.96 which are exclusively pediatric
onset

A Ofthe 5304 diseases defined by point prevalence, 84.5% of those
analysed have a point prevalence of <1/1 Q00.

A 77.3%80.7% of the population burden of rare diseases is attributable to
the 4.2% (n = 149) diseases in thest commorprevalence range €b
per 10 000.
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RD Prevalence

Country/
definition per <1/1000000 | 1-9/1000000 | 1-9/100000 | 1-5/10000
Continent
100000

Korea [10] 5 v v +/- .
Australia [11] 10 v v v +/-
Taiwan [12] 10 4 v v -
Japan[13] 40 v v v v
EU [4] 50 v v v v
China[14] 76 v v v v
USA [9] 80 v v v v

EU/ Norge: Esjelden tilstand defineres som en helsetilstand med lav prevdiensied

veiledende forekomst faerre enn 5 av 10.000 innbyggere i trad med Europaparlamentets
radets beslutning nr. 1295/1999/EG av den 29. april 1999.

«Departementetstgtter dette forslaget og vil at denne definisjonen skal legges til grur

| videre arbeid med strategien for sjeldne diagnoser
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per 100 000) represent a variable number of rare disease patients despite
sharing the majority of rare disease in their scope.

A Conservativeevidencebased estimate for the population
prevalence of rare disease%5¢5.9%, which equates to 26346
million persons affected globally at any point in tinidis figure is
derived from data from 67.6% of the prevalent rare diseases; using
the European definition of 5 per 10 000; and excluding rare cancers,
infectious diseases, and poisonings.

A Future registry research and the implementation of rare disease
codification in healthcare systems will further refine the estimates.

sjeldenreqisteret.no
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HISTORY

k e s
MATTERS
Handlingsplan for 80
arene (1979)
Handlingsplanefor
funksjonshemmede

¢ 1990til 1994
¢ 1994 til 1997
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Etablering av
kompetansesentre

Nasjonal kompetansetjeneste for sjeldne
diagnoser
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Arven

ANorge i verden: spydspiss og foregangsland

- Hele mennesket/ hele familien hele livet!
APolitikere og forvaltning:

-Har skjgnt behovet for seerlig sjeldenfokus

-Har prioritert dette gjennom gremerkede midleséihtrene
A Brukermedvirkning sentralt!

Sentrene, som i stor grad er etablert ut fra brukernes behov,
er naturlig nok sveert ulike!

N\

OLevepenesipekti vo

Nasjonal kompetansetjeneste for

SJELDNE DIAGNOSER



15

NKSLE hvem erddet?

Ni nasjonale
kompetansesentre

+ en fellesenhet

Tilbudtil flere
hundre (tusen?)
ulike sjeldne

diagnoser

Antall personer
med sjelden
diagnose i Norge
Hvem skal ha tilbuc
fra NKSD?

p ==

Nevromuskuleert

kompetansesenter
Universitetssykehuse¥lord-Norge

sammen med

Enhet for medfgdte og arvelige

nevromuskuleeresykdommer(EMAN)

Oslo universitetssykehus,

Nasjonalt
kompetansesenter for
porfyrisykdommer

Haukeland universitetssykehus,

NKSDBf (NKSDs fellesenhet)
Oslouniversitetssykehus

Oslo universitetssykehus:

NevSom Nasjonalt kompetansesenter
for nevroutviklingsforstyrrelser og
hypersomnier

A NK-SE Nasjonalt kompetansesenter for
sjeldne epilepsirelatertediagnoser

A SSD Senter for sjeldrdiagnoser

A NSCF Norsk senter for cystisk fibrose

Frambukompetansesenteffor sjeldne diagnoser
Stiftelse,Siggerud

TRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser
Sunnaasykehus

TAKGQGsenteret- Nasjonalt kompetansesenter for

oral helse ved sjeldne diagnoser
Lovisenberg diakonakykehus
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Vi har ulik kompetanse og

skal veere synlige og forutsigbare

Vi skal gjere andre gode
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Oppsummering organisering/ drift

A Ni nasjonale kompetansesentre

+ en fellesenhet

Ca 205 ansatte

A Bevilgningca.220mill kr/ &r
A Tilbud til flere hundre (tusen?) ulike sjeldne diagnoser, 30000

100.000 personer med sjelden diagnose | Norge? Kanskje flel
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Forskrift nr 1706 m/ veileder

«Nasjonal&kompetansetjenester skal ivareta

falgende oppgaver innenfor sitt ansvarsomradet:
Byggeopp og formidle kompetanse

Overvakeog formidle behandlingsresultater
Deltai forskningog etablering av forskernettverk
Bidrai relevantundervisning

Sgrgefor veiledning, kunnskapsog
kompetansespredning til helsetjenesten, andre
tienesteytere og brukere

Iverksettetiltak for a sikrelikeverdig tilgangtil
nasjonale kompetansetjenester

Bidratil implementering av nasjonale
retningslinjer og kunnskapsbasert praksis
Etablerefaglige referansegrupper
Rapporteredrlig til departementet eller til det
organ som departementdiestemmer»

o T I To Do
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