
Sjeldne diagnoser; introduksjon og oversikt
Presentasjon for habiliteringstjenestene

Stein Are Aksnes 

Leder av Nasjonal kompetansetjeneste for sjeldne diagnoser



04.05.2020 2

ÅHva menes med «Sjeldenhet»?

ÅHvem er Nasjonal kompetansetjeneste for 
sjeldne diagnoser (NKSD)

ÅVidere undervisning fra NKSD



2020.05.04 3

Om sjeldenhet

έ5Ŝƴ ǎƧŜƭŘƴŜ ŜǊŦŀǊƛƴƎŜƴ ŘǊŜƛŜǊ ǎŜƎ ƻƳ Ŝƴ ƻǇǇƭŜǾŜƭǎŜ ŀǾ ň ŦŀƭƭŜ 
ǳǘŜƴŦƻǊ ŦŀƎŦƻƭƪǎ ƪǳƴƴǎƪŀǇǎǳƴƛǾŜǊǎέ

(SINTEF rapport A9231)

ω Genetisk/medfødt vs. «ervervet» sjelden diagnose.

ω Behov for langvarige/livsvarige tjenester

ω Behov for koordinerte tjenester

ω Få/ ingen møteplasser for brukerne, familiene, fagfolkene

ω Lite forsket på

ω Sen diagnose, mange uten entydig diagnose, og ofte manglende 
ōŜƘŀƴŘƭƛƴƎǎǘƛƭōǳŘΤ έ[ŜǾŜ-ƳŜŘέ



2020.05.04 4

άw5ǎ share commonalities linked to their rarity that necessitates a 
comprehensive public health approach. 

The challenges arising from their low prevalence: a lack of knowledge and 
scarcity of expertise as well as their chronic, degenerative, and life-
threatening nature, have led to RDs emerging as a public health priority in 
9ǳǊƻǇŜΦέ

European Journal of Human Genetics (2020) 28:165ς173

https://www.google.no/url?sa=i&url=https://forskning.no/a/1599118&psig=AOvVaw0CxlTELOF1iRndR7Ln1gkl&ust=1582798685191000&source=images&cd=vfe&ved=0CAIQjRxqFwoTCOC7xY7_7ucCFQAAAAAdAAAAABAD
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Konsekvenser/ karakteristika:

https://www.eurordis.org/content/what-rare-disease

https://www.eurordis.org/content/what-rare-disease
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https://no.wikipedia.org/wiki/Fil:Hutchinson-Gilford_Progeria_Syndrome.png


{ƧŜƭŘŜƴǘ ŜǊ ƛƪƪŜ ǳǾŀƴƭƛƎΧ

Analatresi
Ataxia telangiectasia

Blødersykdommer
Charcot-Marie-Tooth sykdom (CMT)

Cornelia de Lange syndrom
Cystisk fibrose

Velocardiofacialt syndrom/Di George
Epispadi

Glutarsyremi
Maple syrup urine disease (MSUD)

Marfans syndrom
Medfødt myastenia gravis

Morquios syndrom
Osteogenesis imperfecta

Porphyria cutanea tarda (PCT)
Primære immunsviktsykdommer 

Pseudohermafrodittisme
Shwackman-Diamond syndrom

Silver-Russel syndrom
SMA

Svært sjeldne kromosomavvik og genfeil med sammensatte vansker
Trisomi 13,18

Tuberøs sklerose
Turners syndrom

Williams syndrom
Øsofagus atresi
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«Sjeldenhet»

www.orpha.net

http://www.orpha.net/
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«Sjeldenhet»
ÅRare diseases, an emerging global public health priority, require an 

evidence-based estimate of the global point prevalence to inform public 
policy. 

ÅOverall, Orphanet contains information on 6172 unique rare diseases; 
71.9% of which are genetic and 69.9% which are exclusively pediatric 
onset.

ÅOf the 5304 diseases defined by point prevalence, 84.5% of those 
analysed have a point prevalence of <1/1 000 000.

Å77.3ς80.7% of the population burden of rare diseases is attributable to 
the 4.2% (n = 149) diseases in the most common prevalence range (1ς5 
per 10 000).
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EU/ Norge: En sjelden tilstand defineres som en helsetilstand med lav prevalens dvs. med 
veiledende forekomst færre enn 5 av 10.000 innbyggere i tråd med Europaparlamentets og -
rådets beslutning nr. 1295/1999/EG av den 29. april 1999. 

«Departementet støtter dette forslaget og vil at denne definisjonen skal legges til grunn 
i videre arbeid med strategien for sjeldne diagnoser.»
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«Sjeldenhet»

ÅConservative, evidence-based estimate for the population 
prevalence of rare diseases: 3.5ς5.9%, which equates to 263ς446 
million persons affected globally at any point in time.This 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. 

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

Åbŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜŦƛƴƛǘƛƻƴǎ ƻŦ ΨwŀǊŜ 5ƛǎŜŀǎŜǎΩ όǊŀƴƎƛƴƎ ŦǊƻƳ ǇǊŜǾŀƭŜƴŎŜ ƻŦ р ǘƻ ул 
per 100 000) represent a variable number of rare disease patients despite 
sharing the majority of rare disease in their scope. 

sjeldenregisteret.no

http://www.sjeldenregisteret.no/
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Etablering av 
kompetansesentre 

Handlingsplaner for 

funksjonshemmede 

ς 1990 til 1994

ς 1994 til 1997

Nasjonal kompetansetjeneste for sjeldne 
diagnoser

Handlingsplan for 80-
årene (1979)

https://www.google.no/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwiDxuOl1vveAhWCCSwKHTviAxYQjRx6BAgBEAU&url=https://royalhistsoc.org/calendar/history-matters-conference/history-matters-logo/&psig=AOvVaw3FE1hv8qSYFH_M-XxuVLGP&ust=1543652079648355
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Arven

ÅNorge i verden: spydspiss og foregangsland

- Hele mennesket/ hele familien hele livet!

ÅPolitikere og forvaltning: 

-Har skjønt behovet for særlig sjeldenfokus

-Har prioritert dette gjennom øremerkede midler til sentrene

Å Brukermedvirkning sentralt!

Sentrene, som i stor grad er etablert ut fra brukernes behov, 

er naturlig nok svært ulike!

òLeve med-perspektivò
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NKSD ςhvem er det?

Nevromuskulært 
kompetansesenter
Universitetssykehuset Nord-Norge

sammen med

Enhet for medfødte og arvelige 
nevromuskulære sykdommer (EMAN)
Oslo universitetssykehus,

Nasjonalt 
kompetansesenter for 
porfyrisykdommer
Haukeland universitetssykehus, 

Oslo universitetssykehus:

Å NevSom - Nasjonalt kompetansesenter 
for nevroutviklingsforstyrrelser og 
hypersomnier

Å NK-SE Nasjonalt kompetansesenter for 
sjeldne epilepsirelaterte diagnoser

Å SSD Senter for sjeldne diagnoser

Å NSCF Norsk senter for cystisk fibrose

Frambukompetansesenter for sjeldne diagnoser 
Stiftelse, Siggerud

TRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser
Sunnaas sykehus

TAKO-senteret - Nasjonalt kompetansesenter for 
oral helse ved sjeldne diagnoser               
Lovisenberg diakonale sykehus

NKSD-f (NKSDs fellesenhet)
Oslo universitetssykehus

Å Ni nasjonale 

kompetansesentre 

+ en fellesenhet 

Å Tilbud til flere 

hundre (tusen?) 

ulike sjeldne 

diagnoser 

Å Antall personer 

med sjelden 

diagnose i Norge?

Å Hvem skal ha tilbud 

fra NKSD?  
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Oppsummering organisering/ drift

ÅNi nasjonale kompetansesentre 

+ en fellesenhet 

Ca 205 ansatte

ÅBevilgning: ca. 220mill kr/ år

ÅTilbud til flere hundre (tusen?) ulike sjeldne diagnoser, 30.000 ς

100.000 personer med sjelden diagnose i Norge? Kanskje flere?
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Forskrift nr 1706 m/ veileder
«Nasjonale kompetansetjenester skal ivareta 
følgende oppgaver innenfor sitt ansvarsområdet: 
Å Bygge opp og formidle kompetanse 
Å Overvåke og formidle behandlingsresultater 
Å Delta i forskningog etablering av forskernettverk 
Å Bidra i relevant undervisning
Å Sørge for veiledning, kunnskaps- og 

kompetansespredning til helsetjenesten, andre 
tjenesteytere og brukere 

Å Iverksette tiltak for å sikre likeverdig tilgang til 
nasjonale kompetansetjenester 

Å Bidra til implementering av nasjonale 
retningslinjer og kunnskapsbasert praksis 

Å Etablere faglige referansegrupper 
Å Rapportere årlig til departementet eller til det 

organ som departementet bestemmer»


