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Overordnede andringer i 2. udgave

| den reviderede udgave af forlgbsbeskrivelsen er Med gnsket om at gere forlgbsbeskrivelsen lettere
malgruppen udvidet til at omfatte personer i alle tilgeengelig og anvendelig for praksis, er 2. udgave
aldre. Det er desuden praeciseret, at publikationen afkortet betydeligt. | tilleg til forlabsbeskrivelsen
omhandler personer med betydelig og varigt udgives en bilagsrapport med uddybet

nedsat funktionsevne og deraf fglgende behov formidling af den viden, som ligger til grund for
for hejt specialiserede indsatser pa social- og forlgbsbeskrivelsen og anbefalingerne.

specialundervisningsomradet.

2. udgave afspejler en faglig udvikling pa
socialomradet, hvor begreber og afledt praksis inden
for rehabilitering, habilitering og recovery-orientering
fylder tiltagende, medfgrende et gget fokus p3,

at indsatser er helhedsorienterede og tager afsaet

i personens indefra-perspektiv. Barnets lov, som
tradte i kraft januar 2024, har ogsa sat sit praeg pa 2.
udgave.
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4 Forlgbsbeskrivelse. Bgrn, unge og voksne med mistaenkt eller diagnosticeret sjeelden sygdom, som medferer betydelig og varigt nedsat funktionsevne

1. Introduktion

Social- og Boligstyrelsen udarbejder vejledende faglige forlabsbeskrivelser eller andre typer af vidensprodukter
om den hejt specialiserede indsats for malgrupper, som er omfattet af den nationale koordinationsstruktur.

| 2019 blev forlgbsbeskrivelsen “Bgrn og unge med sjeldne handicap” udgivet, og den foreligger nui en 2.
udgave, hvor malgruppen er udvidet til at omfatte alle aldre. Revideringen baseres pa en fornyet litteratur- og
registersegning. Forlabsbeskrivelsen er revideret i samarbejde med en falgegruppe bestdende af organisations-
og specialistreprasentanter’, og der skal lyde et stort tak til falgegruppen for dens entusiasme og store bidrag.

Sjeeldne Diagnoser, en sammenslutning af 55 foreninger for borgere bergrt af sjeeldne sygdomme og handicap,
har, sammen med de fotograferede, venligst stillet de i forlgbsbeskrivelsen anvendte billeder til radighed.

Malgruppe

Der er over 800 sjeeldne diagnoser i Danmark og mellem 30.000 og 50.000 danskere skgnnes at leve med en
sjeelden diagnose?. Malgruppen for forlabsbeskrivelsen er personer med mistaenkt eller diagnosticeret sjzelden
sygdom, som medfgrer en betydelig og varigt nedsat funktionsevne®. Nar mistaenkt sjeelden sygdom medtages,
er det fordi personer med sjeeldne sygdomme kan afvente laenge, af og til i arevis eller forgaeves, for den rette
diagnose bliver stillet*.

Sjeeldenheden er i forlgbsbeskrivelsens afgransning det centrale kendetegn for malgruppen, og fokus er pa de
stgttebehov, der folger heraf. Derudover er malgruppen saerdeles forskelligartet.

Formal

Forlgb til malgruppen kan ikke beskrives linezert, men vil udggre en cirkulaer proces, hvor adgang til hgjt spe-
cialiseret viden, kontinuerlig koordinering, inddragelse, netvaerksstette og justering af indsatser er afggrende
elementer for at sikre sammenhang og kvalitet i indsatsen.

Med forlgbsbeskrivelsen gnsker Social- og Boligstyrelsen at understgtte, at indsatser pa social- og specialun-
dervisningsomradet tilretteleegges med et indhold og i en form, som afspejler og imedekommer malgruppens
saerlige og hajt specialiserede behov.

Hvem er forlgbsbeskrivelsen skrevet til?

Forlgbsbeskrivelsen er malrettet kommunale ledere med ansvar for planlaegning, tilrettelaeggelse og implemen-
tering af hejt specialiserede indsatser til malgruppen, samt fagpersoner, omsorgsgivere, pargrende og relevante
interessegrupper, der er relateret til malgruppen.

For uddybende information om forlgbsbeskrivelsens udarbejdelse og sammensaetning af fglgegruppen henvises til bilagsrapporten.
Indenrigs- og Sundhedsministeriet: https://www.ism.dk/sundhed/sygdomme/sjaeldne-sygdomme

Se mere om funktionsevne i bilagsrapportens kapitel 2 om centrale begreber anvendt i forlgbsbeskrivelsen.

National strategi for sjaeldne sygdomme, Statusevaluering og anbefalinger til den fremtidige indsats, Sundhedsstyrelsen, 2018
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Laesevejledning
Kapitel 2 formidler Social- og Boligstyrelsens fem anbefalinger om indhold og tilrettelaeggelse af forlgb til mal-
gruppen. Kapitel 3 beskriver malgruppens fzlles karakteristika og behov for statte.

Der udgives en bilagsrapport samtidig med forlgbsbeskrivelsen. | bilagsrapporten redegeres for felgegruppens

sammensaetning, centrale faglige begreber, som anvendes i forlgbsbeskrivelsen, udfoldes og den refererede
viden, som ligger til grund for beskrivelsen, uddybes.

lllustration af Social- og Boligstyrelsens anbefalinger

Koordinering og understgttelse
af overgange

»>

Netveaerksstotte

Model: Temaer i Social- og Boligstyrelsens anbefalinger. Modellen er en visualisering af temaerne i Social- og Boligstyrelsens fem
anbefalinger om indhold og tilrettelaeggelse af forlgb til malgruppen for forlgbsbeskrivelsen.
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2. Anbefalinger

Det optimale forlgb for en person med en konstateret eller mistaenkt sjzelden sygdom ser ikke ud pa én made. |
alle tilfelde skal forlgbet planlaegges og indsatser tilrettelaegges ud fra en vurdering af de individuelle stgttebe-

hov, ressourcer, hab, gnsker og dremme. For at imgdekomme malgruppens felles stgttebehov kan der imidlertid

identificeres nogle faellestraek, som karakteriserer det gode forlgb.

Social- og Boligstyrelsens fem anbefalinger afspejler den aktuelt bedste viden om, hvordan man understgtter
trivsel og udvikling hos personer med mistaenkt eller diagnosticeret sjaeldne sygdomme, som medfgrer betydelig
og varigt nedsat funktionsevne. Anbefalingerne er forbundne og pavirker hinanden gensidigt. Anbefalingerne er

angivet nedenfor og udfoldes pa de naeste sider.

Vidensberedskab om
sjeeldne sygdomme

Rettidig afklaring og
ivaerksaettelse af
indsatser

Indsats med afsaet i
den enkelte

Netvaerksstotte

Koordinering og
understottelse af
overgange

Social- og Boligstyrelsen anbefaler

~
...at kommunerne samarbejder med hinanden og med de hgijt
specialiserede kommunale, regionale, nationale og private vidensmiljger
om at opspore, etablere og opretholde et vidensberedskab pa
sjeeldneomradet pa tveers af ressort- og fagomrader, som kan
mobiliseres i forbindelse med tilrettelaeggelse af forlgb.

J
\
... at kommunerne afklarer ressourcer og stgttebehov og ivaerksaetter

indsatser sa tidligt som muligt, i teet samarbejde med barnet, den unge

eller voksne samt deres familie og netvaerk, sa snart der ses manglende
udvikling, mistrivsel eller fald i funktionsevne.

J
\
... at kommunerne anlagger en (re)habiliterende og
recovery-orienteret tilgang. Indsatserne ber tilrettelaegges med afsaet i
den enkeltes ressourcer, stgttebehov, interesser, hab og dremme,

malrettet en meningsfuld hverdag og sa ligevaerdig deltagelse i
samfundets faellesskaber som muligt.

/
)
... at kommunerne tilbyder hele familien stgtte, nar der mistankes
eller stilles en sjzlden diagnose. Herunder, at kommunerne vejleder
om og stetter deltagelse i netvaerk med ligestillede.
J
\

... at kommunerne tilrettelaegger et helhedsorienteret og
sammenhangende forlgb og at saerligt sarbare perioder med
overgange understattes via koordinering, videns- og ansvarsdeling
internt og pa tveers af fagomrader og sektorer.
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Anbefaling 1
Vidensberedskab om sjeeldne sygdomme

HVAD

Social- og Boligstyrelsen anbefaler, at kommunerne samarbejder med hinanden og med de
hgjt specialiserede kommunale, regionale, nationale og private vidensmiljger om at opspore,
etablere og opretholde et vidensberedskab pa sjeeldneomradet pa tvaers af ressort- og
fagomrader, som kan mobiliseres i forbindelse med tilrettelaeggelse af forlgb.

HVORFOR

Sjeeldne sygdomme omfatter mange, meget forskellige og komplekse funktionsnedsaettelser og
stgttebehov. For at kunne sammensaette en virksom og helhedsorienteret indsats er der brug for
faglig specialviden fra forskellige fagomrader og specialer i flere forskellige sektorer.

Fagpersoner med ansvar for tilrettelaeggelse af forlgb bar derfor ops@ge den relevante viden for,
at deres indsats tager afseet i, hvilke forskellige typer og kombinationer af helbredsmaessige pro-
blemstillinger, funktionsnedszettelser og kombinationer heraf, den pdgaeldende sygdom indebaerer
for den pagzldende person.

Denne viden er oftest ikke tilgaengelig i de enkelte kommuner og regioner, hvorfor der oftest ma
indhentes viden og inddrages specialister uden for egen kommune, region eller endda internatio-
nalt.
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HVORDAN

Center for Sjeldne Sygdomme (CSS) folger mange personer med sjeldne diagnoser og findes
pa hhv. Rigshospitalet og Aarhus Universitetshospital. Til begge centre er der tilknyttet socialrad-
givere. Centrene kan kontaktes for spgrgsmal vedrgrende konkrete personer (efter samtykke) og
ved spegrgsmal af mere generel karakter inden for sjzldne sygdomme.

Diagnosebeskrivelser af mange sjeldne sygdomme findes i Leegehdndbogen pa sundhed.dk

Den nationale videns- og specialradgivningsorganisation (VISO) tilbyder gratis radgivning og
vidensformidling inden for det mest specialiserede social- og specialundervisningsomrade. Der kan
s@ges om radgivning i relation til konkrete borgerforlgb, men VISO tilbyder ogséd malgruppeforlab
om en specifik malgruppe eller problemstilling. Se mere om VISO pa Social- og Boligstyrelsens
hjemmeside.

Sjeeldne Diagnoser er en sammenslutning af 55 foreninger for personer, som er bergrt af sjeeld-
ne sygdomme og handicap. Sjaldne Diagnoser kan henvise til foreninger for specifikke sjaeldne
diagnoser samt netvaerk for de, der ikke har en forening. | regi af Sjaeldne Diagnoser findes ogsa et
gratis tilbud om radgivning — Helpline — primaert rettet mod personer og pargrende med sjeldne
diagnoser, men fagprofessionelle og myndighedspersoner kan ogsa sege om radgivning. Se mere
pa www.sjaeldnediagnoser.dk

Den Uvildige Konsulentordning pa Handicapomradet (DUKH) yder gratis og uvildig hjeelp og
radgivning til personer, som har en funktionsnedsaettelse og deres pargrende. DUKH radgiver om
sagsbehandlingsregler, sagsgange og klagemuligheder.


http://sundhed.dk
http://www.sjaeldnediagnoser.dk
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Anbefaling 2
Rettidig afklaring og ivaerksaettelse af indsatser

HVAD

Social- og Boligstyrelsen anbefaler, at kommunerne afklarer ressourcer og stgttebehov og
ivaerksaetter indsatser sa tidligt som muligt, i taet samarbejde med barnet, den unge eller
voksne samt deres familie og netveerk, sa snart der ses manglende udvikling, mistrivsel eller
fald i funktionsevne.

HVORFOR

Udredning med henblik pa afklaring af diagnose, prognose, funktionsevne, behandlings- og statte-
behov er en vasentlig forudsatning for, at de rette indsatser kan igangsaettes rettidig. Hvad angar
sjeeldne sygdomme kan udredningen dog vanskeligggres af, at symptomerne ikke altid er tydelige
fra begyndelsen, eller at der mangler viden om den diagnose, der gemmer sig bag symptomerne.

I nogle tilfzelde afventes derfor laenge, af og til i arevis og nogle gange forgaeves, en diagnose,
hvilket kan have store konsekvenser for barnet, den unge eller den voksne og dennes familie.

Nogle sjaeldne sygdomme medferer et funktionstab, som kan forebygges eller forhales, hvis den
rette indsats ivaerksaettes hurtigt. Den sjaeldne sygdom kan ogsa have et forlgb, hvor der ses et
gradvist tab af funktioner, @get risici for komorbiditeter eller tilsynekomst af nye, alvorlige symp-
tomer. | disse tilfaelde er det vigtigt, at kommunen har tilstraekkelig viden og proaktivt ivaerk-
saetter indsatser og stettetiltag, som adresserer vedligeholdelse af funktionsniveau, forhaling af
funktionstab eller kompenserer for funktionsnedsaettelserne rettidigt.

Det er derfor af afggrende betydning, at relevante indsatser ivaerksaettes sa snart en funktions-
nedsaettelse viser sig, uafhangigt af diagnosestillelse.
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HVORDAN

Udredningsvaerktgj til bernehandicapomradet er udviklet til at understgtte barne- og unge-
radgiverens faglige arbejde med barn og unge med funktionsnedsaettelse og/eller indgribende
kroniske eller varige lidelser. Udredningsvaerktgjet bygger pa den socialfaglige metode ICS (Inte-
grated Children’s System) og selve redskabet og tilhgrende skabeloner kan findes pa Social- og
Boligstyrelsens hjemmeside.

Voksenudredningsmetoden VUM 2.0 er en metode til sagsbehandling, der understatter en
systematisk udredning af borgerens behov, med fokus pa ressourcer og recovery samt pa at til-
rettelaegge en effektiv sagsbehandlingsproces. VUM metodehandbog og redskaber kan hentes pa
Social- og Boligstyrelsens hjemmeside.

Udredningsvaerktgj til bernehandicapomradet og voksenudredningsmetoden bygger begge pa
ICF (international klassifikation af funktionsevne). Se i bilagsrapport Bilag 2 for mere viden
om ICF og funktionsevnevurdering. Begge redskaber relaterer desuden til det faelleskommunale
digitaliseringsprogram og projektet Fzelles Faglige Begreber. Se mere herom pa KL's hjemmeside.

At varetage en udredning og afdaekning af funktionsevne hos personer med sjaeldne sygdomme
kan vaere en specialiseret opgave. Den nationale videns- og specialradgivningsorganisation
VISO kan kontaktes ved behov for radgivning om og bistand til at afdaekke en persons funktions-
evne og stgttebehov. Se mere om VISO pa Social- og Boligstyrelsens hjemmeside.

Pa Social- og Boligstyrelsens hjemmeside findes pjecen “Hurtigt fremadskridende og uhelbre-
delige sygdomme, der medferer alvorlige funktionsnedsaettelser hos voksne”.
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Anbefaling 3
Indsats med afsaet i den enkelte

HVAD

Social- og Boligstyrelsen anbefaler, at kommunerne anlaegger en (re)habiliterende og
recovery-orienteret tilgang. Indsatserne ber tilrettelaegges med afszet i den enkeltes
ressourcer, stgttebehov, interesser, hab og dremme, malrettet en meningsfuld hverdag og sa
ligevaerdig deltagelse i samfundets faellesskaber som muligt.

HVORFOR

Indsatser til malgruppen begr udgere et sammenhangende og helhedsorienteret recovery-orien-
teret (re)habiliteringsforlab, hvor alle aktgrer tilrettelaegger og lebende justerer en koordineret
indsats med afsaet i en kortlaegning af den enkeltes indefra-perspektiv, ressourcer og stgttebehov
i relation til funktionsevnen. For bgrn og unge i malgruppen gzelder det, at ogsa familiens behov,
muligheder og @nsker skal tilgodeses.

Personer med varig og betydelig nedsat funktionsevne som fglge af en sjeelden sygdom vil have
behov for en indsats, der kontinuerligt identificerer stgttebehov og ressourcer. Det betyder, at
inddragelse ikke kun skal finde sted i starten af et forlgb, men bgr indgd som en lgbende dialog i
hele forlgbet.

At indsatsen er recovery-orienteret betyder, at den tager afsaet i det enkelte menneskes egen
definition af et godt liv. | nogle tilfaelde kan der vaere behov for specialiseret radgivning og viden
for at understette inddragelse af personens eget perspektiv.
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HVORDAN

Udredningsvaerktgj til bernehandicapomradet og Voksenudredningsmetoden VUM 2.0 kan
anvendes til systematisk afdaekning af begraensninger og ressourcer i relation til deltagelse, for pa
denne made at identificere indsatsomrader.

Pa Social- og Boligstyrelsens hjemmeside kan du finde inspiration til, hvordan du inddrager bern og
unge med handicap i egen sag.

Livskvalitet og trivsel kan males og evalueres direkte via Trivselslinealen eller via WHO-5 triv-
selsindeks, som via fem spergsmal evaluerer personens trivsel i de seneste to uger.

Oplevelsen af at vaere anderledes og ikke leve op til omgivelsernes krav og idealer kan lede til
mistrivsel, nedsat livskvalitet og isolation. Det er derfor vigtigt, at man i indsatsen til malgruppen
har en eksplicit dialog om trivsel og oplevelsen af samhgrighed med andre. Til dette kan man an-
vende maleredskabet Brief INSPIRE, som er et dialogredskab til systematisk opfelgning pa trivsel.

Dialog- og refleksionsmetoderne LA2 og LA2u kan anvendes til at fa adgang til personens inde-
fra-perspektiv eller et tilstraebt indefra-perspektiv pa egen situation, trivsel og interesser, ogsa
ved personer med nedsat kognitivt funktionsniveau eller manglende talesprog. En metodehdndbog
for LA2 og LA2u kan findes pa Social- og Boligstyrelsens hjemmeside.

FIT (Feedback Informed Treatment) er en meta-metode, som kan anvendes uafhangigt af mal-
gruppe og, som understgtter inddragelse af den personlige oplevelse i en systematisk dialog om
og evaluering af indsatser. Redskaberne er malrettet barn fra 6-12 ar og unge/voksne. Se mere
pa Social- og Boligstyrelsens hjemmeside.

Se pa Social- og Boligstyrelsens hjemmeside mere om handicap, uddannelse og beskaeftigelse.
Laes ogsa mere om Recovery-orienteret rehabilitering og partnerskabet Borgeren ved Roret.
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Anbefaling 4
Netvaerksstatte

HVAD

Social- og Boligstyrelsen anbefaler, at kommunerne tilbyder hele familien stgtte, nar der
mistaenkes eller stilles en sjaelden diagnose. Herunder, at kommunerne vejleder om og stetter
deltagelse i netvaerk med ligestillede.

HVORFOR

Det er en stor livsomveeltning, ndr en sjeelden diagnose medfgrende betydelig og varig nedsat
funktionsevne mistaenkes og stilles, og hele familien og familiens netvaerk vil ofte involveres, pa-
virkes og belastes betydeligt. Foraeldre til et barn med en sjeelden sygdom skal handtere usikker-
heden forbundet med sparsom eller manglende viden om sygdommen, ensomheden ved at sta
alene med oplevelsen samtidigt med, at de indgar i et omfattende professionelt netvaerk omkring
barnets eller den unges indsats. Tilsvarende er det en stor omvzeltning for en familie at handtere
udsigten til, at eksempelvis den ene foraelders forsgrgelses- og foraeldreevne pavirkes grundet en
sjeelden sygdom.

Det kan have stor betydning for hele familien, at der ydes statte eksempelvis til at indga i netvaerk
og erfaringsudveksling med ligestillede. Det kan give et frirum til at drefte bekymringer og szerlige
forhold, som felger af den sjaeldne sygdom, og der kan opsta veerdifulde relationer. Pa grund af
sygdommens sjeeldenhed findes det relevante netvaerk sommetider kun internationalt.
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HVORDAN

Forzeldre kan have behov for at fa redskaber til at tackle de szerlige udfordringer i familien, der kan
folge med, ndr et barn i familien har en funktionsnedsaettelse. Det kan fx vaere i form af familie-
kurser, laes mere herom pa Social- og Boligstyrelsens hjemmeside. Seskende kan have behov for
hjzelp til handtering af s@skenderollen. Se fx om mestringsindsats for sgskende til bérn med
handicap SIBS pa Social- og Boligstyrelsens hjemmeside. Laes ogsa om Familieradslagning, Net-
vaerksmeder og om Mestringsluppen, en gruppebaseret indsats til bern og unge med udviklings-
og opmaerksomhedsforstyrrelser.

For at understgtte inklusion i almene fzellesskaber, fx i skolen eller pa arbejdspladsen, kan der veere
behov for rddgivning om, hvordan personens omgivelser kan klaedes pa til at handtere de udfor-
dringer, der matte fglge af en sjaelden sygdom. Herom kan man s@ge radgivning hos Den nationa-
le videns- og specialradgivningsorganisation VISO.

Pa Social- og Boligstyrelsens hjemmeside kan man finde oplysninger om kompenserende ordnin-
ger, redskaber og stette i relation til inklusion af personer med handicap pa uddannelses- og
arbejdsmarkedsomradet.

Pa Sjeeldne Diagnosers hjemmeside er der en oversigt over de medlemsforeninger, der findes
pa sjeldneomradet (55 foreninger pr. 2024). Sjeeldne-netvaerket er et tilbud til de borgere med
sjeeldne sygdomme og handicap og deres pargrende, som pa grund af sygdommens sjeelden-

hed ikke har en relevant patientforening at henvende sig til. Sjaeldne-netvaerket administreres af
Sjeeldne Diagnoser, der er paraplyorganisation for hovedparten af foreningerne pa sjeeldneomra-
det. Sjaeldne-netvaerkets formal er at skabe kontakt mellem personer og familier, der lever med
den samme sjeeldne sygdom. Se mere pad www.sjaeldnediagnoser.dk


http://www.sjaeldnediagnoser.dk
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Anbefaling 5
Koordinering og understgttelse af overgange

HVAD

Social- og Boligstyrelsen anbefaler, at kommunerne tilrettelaegger et helhedsorienteret og
sammenhangende forlgb og at sarligt sarbare perioder med overgange understgttes via
koordinering, videns- og ansvarsdeling internt og pa tveers af fagomrader og sektorer.

HVORFOR

Sjeeldne sygdomme er ofte kendetegnet ved mange forskellige funktionsnedsaettelser og hel-
bredsmaessige udfordringer, hvilket indebaerer, at indsatsen er sammensat af bidrag fra forskellige
akterer pa tvaers af omrader og sektorer. Personer med sjeldne sygdomme og deres paregrende
kan derfor opleve at std i centrum for koordineringen af et meget stort antal akterer, der er invol-
veret i indsatsen.

Zndringer i livssituationen i forbindelse med overgangsfaser medfgrer ofte sterre udfordringer

for malgruppen, fordi sjeeldenheden indebaerer et saerligt behov for vidensdeling og overlevering
mellem enheder. Der er altsa en risiko for videnstab med forringelse af stgtten til felge, samt for at
personen selv eller dennes familie far en ekstra byrde i form af at skulle agere brobygger og koor-
dinator i overgangene. Organisering og samarbejde er derfor centrale elementer i den hgjt spe-
cialiserede indsats til personer med sjeldne sygdomme, som medferer betydelig og varigt nedsat
funktionsevne. | komplekse forlgb med mange involverede faggrupper og instanser skal den valgte
samarbejdsmodel sikre, at forlgbet forbliver koordineret, malrettet og helhedsorienteret.
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HVORDAN

VIVE udgav i 2021 en rapport om organisering af hgjt specialiserede indsatser og tilbud pa
socialomradet (1). Af konkrete redskaber, der kan bidrage til organisatorisk understgttelse af
koordination, fremhaves:

e Afholdelse af netvaerksmeder

* Udarbejdelse af faelles planer for det samlede forlgb

* Etablering af tvaerfaglige teams, som i hele eller udvalgte dele af forlgbet sikrer den ngdven-
dige koordinering og vidensdeling mellem de involverede aktgrer

* Udpegelse af én eller to primare kontaktpersoner

Et sammenhaengende forlgb, som sikrer fokus pa virksomme indsatser malrettet de samlede
problemstillinger og behov, kan eksempelvis understgttes ved, at der i kommunen udpeges én
koordinerende tovholder for den enkelte borgersag.

P& Social- og Boligstyrelsens hjemmeside kan man laese mere om metoderne En familie — én ind-
gang og Sammen om familien, som har fokus pa at skabe sammenhang mellem mange forskel-
lige indsatser og understatte forbedret koordinering i sager med familier, som har bern og unge
med funktionsnedszettelser. Se ogsa evaluering af projektet “Bedre koordination i indsatserne
til barn og unge med handicap og deres familier” pa Social- og Boligstyrelsens hjemmeside.

Find materiale om Voksenudredningsmetoden VUM 2.0 pa Social- og Boligstyrelsens hjemmesi-
de. Sigtet med denne metode er blandt andet at understgtte en sammenhasngende og helhedsori-
enteret indsats med borgeren i centrum.
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3. Viden om malgruppen

Hvad er det sarlige ved “de sjeldne”?
Malgruppen for forlgbsbeskrivelsen er karakteriseret ved:
* at have behov for hgjt specialiserede indsatser pa social- og specialundervisningsomradet.
* at have behov for indsatser pa sundhedsomradet, fx (re)habiliterings- og behandlingsindsatser i

kommuner og pa sygehus, herunder ved sygehusenes hgjt specialiserede funktioner.

sektorer.
felgende tre forhold:
de aktgrer og findes kun fa steder i landet eller internationalt.
ofte flere komponenter af kroppens funktioner og anatomi og medferer ofte alvorlige fysiske og/

eller mentale funktionsnedsaettelser.

og ansvarsfordeling blandt disse.

* at have behov for tvaersektoriel koordinering og samarbejde mellem de involverede myndigheder og

Et helhedsorienteret forlgb malrettet personer med sjeeldne sygdomme kompliceres af en kombination af

* En knaphed pa viden. Viden om den konkrete sjzldne sygdom er ofte sparsom blandt de involvere-

* En seerlig kompleksitet og alvorsgrad i funktionsnedsattelsen. De sjzldne sygdomme bergrer

* Et seerligt koordinationsbehov. Sjeldenheden og kompleksiteten i funktionsnedszettelsen skaber
et ofte livslangt behov for en indsats, der involverer mange aktgrer og kraever koordination, videns-

Faktaboks 1. Szerlige og generiske karakteristika hos malgruppen for forlgbsbeskrivelsen.
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Personer i malgruppen har, eller mistaenkes at have, sjaeldne diagnoser, som medfgrer betydelig og varigt nedsat
funktionsevne og livslange tilstande, hvor helbredelse ikke er mulig. Den rette behandling og indsats, ivaerksat
hurtigst muligt efter sygdomsdebut og i nogle tilfaelde allerede fra fedslen, kan have afggrende betydning for
malgruppens livskvalitet, mentale og/eller motoriske udvikling samt for forebyggelsen af mulige belastende og
funktionsnedsaettende folgetilstande.

Nogle sjaeldne sygdomme konstateres ved fgdslen, mens andre viser sig senere i barndom eller ungdom og
enkelte forst i voksenalderen. For nogle medfarer den sjeeldne sygdom et forkortet livsperspektiv, mens livsper-
spektivet for flere sjeeldne sygdomme forbedres pa grund af optimerede behandlingsmuligheder. Nogle sjaeldne
sygdomme er progredierende, hvilket betyder, at funktionsnedsaettelsen forvaerres med tiden.

Sjeeldne diagnoser daekker over en stor variation af tilstande, hvorfor malgruppen er sardeles forskelligartet,
hvad angdr, hvordan den sjaeldne sygdom kommer til udtryk og pavirker personen. Den nedsatte funktionsevne
kan i nogle tilfeelde vaere synlig, men kan ogsa veaere vanskelig at fa gje pa, hvilket kan gere det vanskeligt for
omgivelserne at se de mere skjulte konsekvenser af den sjaeldne sygdom.

Den meget forskelligartede malgruppe har fzelles traek. Herunder at sjaeldenheden stiller krav om hgjt specialise-
ret viden og ekspertise for at kunne Igse opgaver inden for diagnostik, behandling, (re)habilitering, opfelgning og
indsatser pa social- og specialundervisningsomradet.

Pa grund af sjldenheden kan det vaere en udfordring at finde fagprofessionelle og fagmiljger med relevant vi-
den, og i nogle tilfaelde kan der vaere behov for at hente viden internationalt. Den sparsomme viden betyder, at
personen selv eller pararende til stadighed skal forklare og uddybe vedrgrende sin sygdom og sin situation — af
og til ogsa uden, at der kan henvises til andre videnskilder. Bruger- og pargrendeorganisationer er ogsa vigtige
videnshavere. Netop ndr sygdommen er sjeelden, er patienter og paragrende ofte eksperter i den, og en stor del
af den samlede viden findes i eller i tilknytning til organisationerne.

De hgjt specialiserede indsatser pa social- og specialundervisningsomradet kan tilrettelaegges af hejt speciali-
serede miljger, som har udviklet saerlig viden og kompetencer i forhold til netop den konkrete malgruppe. | andre
tilfaelde kan indsatserne leveres via almene eller specialiserede tilbud, som inddrager hgjt specialiseret viden og
radgivning for at understgtte, at de saerlige behov imgdekommes.

En del af malgruppens udfordringer og behov ses ogsa hos andre malgrupper fx synsnedsaettelse, heretab,
devblindhed, mental funktionsnedsaettelse, hjerneskade, epilepsi mv. Indsatser til malgruppen vil derfor ofte
tilretteleegges med inddragelse af specialister fra andre malgruppeomrader.
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| Danmark er der kendskab til over 800 sjzldne sygdomme. Her ses eksempler pa nogle af dem:

Sjeeldne sygdomme, som medfarer mental funktionsnedsaettelse, er eksempelvis Prader-Willi syn-
drom, Angelman syndrom, Rett syndrom og Cornelia de Lange syndrom.

Sjeeldne sygdomme med medfgdte misdannelser er eksempelvis dvaergvaekst, arm/ben-defekter,
Crouzons syndrom, Apert syndrom og rygmarvsbrok.

Sjeeldne bindevaevssygdomme er eksempelvis medfedt knogleskerhed (Osteogenesis Imperfecta),
Ehlers-Danlos syndrom og Marfan syndrom.

Sjeeldne sygdomme i nervesystemet er eksempelvis Neurofibromatosis Recklinghausen (NF), Spiel-
meyer-Vogt sygdom/NCL og Huntington sygdom.

Sjeeldne sygdomme, der medfarer syns- og herenedsaettelser, er eksempelvis CHARGE syndrom og
Usher syndrom.

Sjeeldne sygdomme, der i szerlig grad kan medfere smerter, give risiko for gentagne infektioner
og pavirke energi- og funktionsniveauet, er eksempelvis immundefekter samt stofskifte- og blodsyg-
domme.

Alle bgrn og unge med sjzeldne sygdomme vil i reglen blive tilknyttet ét af de to Centre for Sjaeldne Syg-
domme region @st og Vest. Voksne med udvalgte sjaeldne sygdomme, hvor der ikke er en kompleksitet,
der berettiger forlgb ved Center for Sjeldne Sygdomme, vil i nogle tilfaelde tilknyttes andre enheder, som
varetager specifikke sygdomme inden for de sjaeldne sygdomme.

Faktaboks 2. Eksempler pa sjaeldne sygdomme.
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Aktgrer i indsatser omkring malgruppen
Malgruppens forskelligartethed afspejles i en stor variation af akterer i indsatser og det samlede forlgb. Men der

er nogle aktgrer, som gar igen, hvilket er illustreret i figuren herunder.

VISO
radgiver fagpersoner og
borgere om de mest
specialiserede faglige
problemstillinger pa social-
og specialundervisnings-
omradet

Sjaeldne Diagnoser
Helpline
radgiver patienter og
pargrende bergrt af en
sjeelden sygdom om faglige
og lovgivningmaessige
problemstillinger

Personer med
mistankte og
paviste sjeldne
diagnoser
og deres familie
og netvaerk

Center for Sjeeldne
Sygdomme
diagnosticerer, behandler
og radgiver pa
sundhedsomradet

Kommunen
vurderer behov,
ivaerksaetter indsatser
og visiterer til indsatser
og tilbud

DUKH
radgiver mennesker med

handicap om sagsgange, regler
og klagemuligheder

Figur 1. Gennemgéende akterer i forlgb til personer med sjeeldne sygdomme.
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Registeranalyser af malgruppen

| forbindelse med revidering af forlgbsbeskrivelsen har Social- og Boligstyrelsen foretaget en analyse af et for-
nyet registertraek. | naervaerende afsnit opsummeres konklusioner af analysen. Der henvises til bilagsrapporten
for uddybet viden om baggrund for og mere detaljeret formidling af registeranalysen.

Registeranalysen har vaesentlige forbehold. Dette skyldes dels, at registermasssig fremsggning af personer med
betydelig og varigt nedsat funktionsevne som falge af en mistankt eller konstateret sjaelden sygdom kompli-
ceres af, at der ikke er entydig konsekvens mellem diagnoser og diagnosekoder i ICD10 kodesystemet, dels at
graden af funktionsnedszttelse ikke er kodet i registrene. | nogle tilfeelde findes der ikke en diagnosekode, som
matcher diagnosen. Endelig vil personer, som ikke endnu er diagnosticeret, selvsagt ikke fremga af registerana-
lysen. Registeranalysen skal altsa laeses med disse forbehold in mente.

Antal og demografi

Maélgruppen for forlgbsbeskrivelsen har eller er under mistanke for at have en sjeelden diagnose. For at afgraen-
se malgruppen pa diagnosekriteriet er der i samarbejde med de to Centre for Sjeldne Sygdomme identificeret
diagnosekoder over sjeldne sygdomme®. Mange sjzldne diagnoser har dog ikke deres egen unikke ICD-10
kode, hvilket kan medfere, at ikke-sjaeldne diagnoser kodes pa samme ICD-10 kode som en sjeelden diagno-
se. Som resultat heraf forventes de registerbaserede opgerelser at overvurdere malgruppens reelle stgrrelse.
Derfor er der foretaget en supplerende opgearelse, hvor der udvaelges de diagnosegrupper, hvor maksimalt
1.000 personer er registreret, hvilket felger den gaengse afgraensning af en sjeelden sygdom.® Dette resulterer i
en mekanisk reduktion af malgruppens stgrrelse. Begge opgerelser fremgar af tabel 1. Der ses en gennemsnitlig
arligt tilvaekst af malgruppen pa omkring 1000-2000 personer.

Ekskl. 1.000 personers kriterie Inkl. 1.000 personers kriterie
Ar Antal Antal
2018 62.554 27.084
2019 64.956 28.341
2020 67.210 29.395
2021 69.136 30.335
2022 70.965 31.223

Tabel 1. Malgruppens antal.

Anmeerkning: Malgruppen omfatter personer med en sjaelden diagnose. 1.000 personers kriteriet betyder, at der kun inkluderes de
diagnosegrupper, hvor maksimalt 1.000 personer er registreret. Der betinges pa, at personen er i befolkningen pr. 31/12 i opgerelsesaret.

Kilde: Social-og Boligstyrelsens egne beregninger pa baggrund af registerdata fra Danmarks Statistik.

Supplerende analyser” viser, at der er en lille overrepraesentation af piger/kvinder i malgruppen, og at ca. 70-75
pct. af malgruppen er over 24 ar. Det ses desuden, at flest personer i malgruppen er bosat i Region Hovedsta-
den (31 pct.), og feerrest er bosat i Region Nordjylland (9 pct.).

5 Se bilagsrapporten for oversigt over diagnoser anvendt i registersggning.
6 Evaluering af den Nationale Strategi for Sjeeldne Sygdomme, december 2022, s. 5.
7 Se tabeller og analyser i bilagsrapporten.
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Modtagere af sociale serviceydelser

Maélgruppen for forlgbsbeskrivelsen afgraenses ogsa pa at have en betydelig og varigt nedsat funktionsevne. Der
er derfor set pd, hvor stor en del af den registerafgrasnsede malgruppe, der i lgbet af 2022 modtog en handi-
capkompenserende indsats efter lov om social service, som netop betinges af en vurderet betydelig og varigt
nedsat funktionsevne. Analysen tjener som et pejlemaerke for, hvor mange personer med sjeldne sygdomme,
der aktuelt modtager hjzelp og stette pa socialomradet og derfor reelt indgar i forlgbsbeskrivelsens malgruppe.
Der ma tages det vaesentlige forbehold for metoden, at opggrelsen kun medtager personer, som har sggt og
faet bevilliget indsatsen. Opgerelsen viser, at mellem 12-15 pct. af voksne med en sjzlden diagnose i 2022
modtog en handicapkompenserende indsats. P& berneomradet var tallet mellem 14-17 pct.

Skoletilbud og specialundervisning

Pa berneomradet er det forsggt at afdaekke malgruppens behov for specialundervisning. Der er saledes opgjort
fordelingen af skoletilbud blandt de bgrn i malgruppen, som i 2022 var mellem 6-17 ar og indskrevet pa en
grundskole. Det ses eksempelvis, at 17-18 pct. af malgruppen var indskrevet pa en specialskole, imens 12 pct.
gik i specialklasser i folkeskolen. Andelen af barn og unge, som i lgbet af skoledret 2022/2023 modtog special-
undervisning, 13 pa mellem 31-33 pct., og blandt de elever som modtog specialundervisning, var omfanget i
gennemsnit knap 29 timer om ugen. | dette tal indgar ogsa sakaldt praktisk stette.

VISO forlgb

VISO tilbyder radgivning i de mest komplekse og specialiserede sager pa social- og specialundervisningsomra-
det. Det er via VISOs database forsegt opgjort, hvor mange radgivningsforlgb VISO i perioden 2018-2022 har
haft omhandlende personer i malgruppen®. Antallet af radgivningsforlgb ligger mellem 81 og 116 arligt. Over
halvdelen af forlgbene omhandler personer under 18 ar og fordeler sig nogenlunde jaevnt mellem de fem regio-
ner fraset Region Nordjylland, som tegner sig for en mindre andel forlgb (9 pct.).

8 Disse tal baseres pa sager, hvor VISO har registreret med klassifikationen “sjaeldent forekommende funktionsnedsaettelse”, hvilket ikke
ngdvendigvis sker pa basis af en diagnose.
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Malgruppens udfordringer og behov for stgtte

For malgruppen er det et fzelles karakteristika, at sjeeldenheden i sig selv ger, at viden om sygdommen og dens
konsekvenser oftest mangler og skal tilfgres for, at den rette stotte kan ivaerksaettes. Afhaengigt af den konkrete
bagvedliggende sygdom og den livsfase, personen befinder sig i, vil personer i malgruppen have meget forskel-
ligartede udfordringer og behov. Desuden har malgruppen komplekse funktionsnedsaettelser, som medfarer et
behov for betydelig og varig, ofte livslang og koordineret stgtte.

For at de ansvarlige fagprofessionelle kan ivaerksaette de rette indsatser pa det rette tidspunkt, er det derfor
afgerende, at skabe et solidt fundament af indsigt i de aktuelle, individuelle udfordringer, ressourcer og behov.

En norsk unders@gelse af de personligt oplevede udfordringer i forbindelse med at leve med sjaeldne
funktionsnedsaettelser (2) fandt, at felgende oplevelser er typiske for malgruppen:

* Oplevelsen af at vaere alene med sin situation, sine problemer og behov

* Meget lille sandsynlighed for at mede en anden, der har det samme handicap

* Meget lille sandsynlighed for at mede fagprofessionelle, der ved noget om diagnosen og konsekven-
serne pa lengere sigt

* Meget lille sandsynlighed for at blive tilbudt indsatser, der matcher de ofte komplekse behov

* Begraenset viden om det specifikke handicap

* Oplevelsen af, at man selv er den, der ved mest, og derfor ofte kommer til at sta med ansvaret for
et omfattende koordineringsarbejde.

Faktaboks 3. Personligt oplevede udfordringer. Kilde: Grut, L. et al. (2008). Sjeldne funksjonshemninger i Norge. Brukeres erfaringer med
tjenesteapparatet. SINTEF Helse.

Ekspert i egen sygdom

Et litteraturreview fra 2017 fandt 21 studier, omhandlende personers oplevelse med at leve med en sjelden
diagnose, og identificerede tre temaer: konsekvenser af at leve med en sjaelden diagnose, sociale aspekter af
at leve med en sjeelden diagnose og oplevelser i mgdet med sundhedssystemet (3). Nogle af de emner, som
kom frem under disse temaer, var ikke unikke for sjzeldneomradet, men snarere konsekvenser af at leve med en
betydelig funktionsnedszettelse, hvilket indikerer, at malgruppen i hgj grad deler karakteristika, stgttebehov og
indsatstyper med andre varige og indgribende funktionsnedsattelser.

Sjeeldenheden tilfgjer dog en ekstra dimension. Eksempelvis var et gennemgdende emne i de vurderede studi-
er de copingstrategier, som gjorde personer med sjeeldne sygdomme i stand til at normalisere deres oplevelse

af hverdagen. Eksempelvis ved at gere sig til eksperter i egen sygdom for blandt andet at kompensere for den
manglende viden, de oplevede i deres ma@de med andre. Nar den faglige ekspertise ligger hos den sygdomsramte
selv, kan det have konsekvenser for kvaliteten af indsatsen, men det koster ogsa kraefter. Det er derfor vaesent-
ligt, at fagpersoner far adgang til og omsztter den ngdvendige viden og ekspertise i indsatsen.
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Sygdomsudvikling, komorbiditet, tid tilbragt pa sygehuset og palliation

Nogle sjeeldne sygdomme er karakteriseret ved, at symptombilledet andrer sig markant over tid. Specifikke
symptomer og funktionsnedsaettelser kan med tiden eller periodevis erstattes af andre, som sa pavirker den
enkeltes liv og funktionsevne pa nye mader og kalder pa nye typer af indsatser. Nogle sjzeldne sygdomme er
livsforkortende og udlgser et behov for palliativ indsats, stgtte til handtering af chok, sorg og andre vanskelige
folelser samtidigt med, at det praktiske ved situationen skal overkommes.

Personer med sjaeldne sygdomme kan have komorbiditeter, altsa andre samtidige sygdomme eller tilstande ud
over den sjeldne sygdom, hvilket er en ekstra belastning for den enkelte og tilfgjer kompleksitet til forlgbet.
Et studie fra 2022 omhandlende danske personer med det sjeeldne Ehlers-Danlos syndrom viser eksempelvis
at denne malgruppe har en overhyppighed af sygdomme, som ikke er manifestationer af den sjzldne sygdom,
sammenlignet med andre, raske individer (4).

Tid tilbragt pa sygehuset er ogsa tid pa afstand af et normalt hverdagsliv, hvilket kan udgere en belastning for
den enkelte og dennes familie. Et dansk studie fra 2020 viste, at personer med den sjeldne sygdom NF1 har
dobbelt sa mange indlaeggelsesdage som baggrundsbefolkningen (5).

Mange sjeeldne sygdomme indebaerer i tillaeg til somatiske funktionsnedsaettelser psykiatriske vanskeligheder
som angst, depression, adfaerdsforstyrrelser, sgvnforstyrrelser og hallucinationer.

Stigma og nedsat livskvalitet

Selvopfattelsen kan blive pavirket af en fglelse af at vaere anderledes end andre. Hvis den sjaldne sygdom
medferer en synlig funktionsnedsaettelse, kan folelsen af at se anderledes ud vaere belastende. Omvendt, hvis
funktionsnedsaettelsen er usynlig, kan det vaere sveert at blive mgdt med forventninger fra omgivelserne, som
man ikke kan indfri (6).

Et amerikansk studie beskriver, at der hos personer med sjeldne sygdomme kan opsta en falelse af stigma pa
tre planer (7):

* Strukturel stigma i forhold til samfundet og de muligheder og begraensninger, man har, som falge af sin sjaeld-
ne sygdom.

* Interpersonel stigma, som en oplevelse af ikke at blive stgttet og medt af andre.

* Indre stigma, som er en oplevelse af at fgle sig forkert og mindre vaerd.

Voksne med sjaldne sygdomme rapporterer om lavere livskvalitet end personer uden sygdomme eller personer
med andre typer af kroniske sygdomme (8).

Et godt liv pa andre vilkar

Personer i malgruppen er unikke individer med egne hab, dremme, interesser, ressourcer og begraensninger.
Malgruppen deler det faellestraek med personer, som lever med andre typer af varige og betydelige funktions-
nedsaettelser, at de, pa tvaers af alder og diagnose, har anderledes vilkar og muligheder for at leve det liv, de
gnsker. Det kan kraeve en indsats at acceptere dette og at fa gje pa, hvordan man kan leve et godt liv pa andre
vilkar.
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Eksempelvis vil voksne i malgruppen typisk have de samme gnsker og dremme om et selvstaendigt familie- og
arbejdsliv som alle andre. Pa grund af funktionsnedsaettelsen kan der vaere behov for hjaelp til at italesaette disse
gnsker og til at vurdere realiseringen: hvad skal der til for at det kan lade sig gere? Er der noget, som skal afprg-
ves eller justeres? Er der dramme, som ikke kan g i opfyldelse, og som skal erstattes af nogle andre?

Personer i malgruppen vil i nogle tilfelde opleve et successivt tab af funktionsevne og kan have behov for tid og
hjeelp til at vaenne sig til de nye begraensninger og vilkar. Aldersrelaterede mentale og kropslige forandringer kan
desuden ramme ekstra hardt, nar man i forvejen har et alvorligt handicap.

Selvstaendighed og mestring

For bgrn i malgruppen vil der i barndommen ofte vaere perioder med mange undersagelser, behandlinger og
traening, som kan ga ud over tid til samvzer, leg og lzering. Aktiviteter, der er vigtige for barnets personlige
udvikling, sociale og emotionelle faerdigheder samt selvforstéelse. Barnet vil ofte vaere meget afhaengig af hjzelp
og stette fra forzeldre, seskende, lzeger, plejepersonale, stgtte- og aflastningspersonale osv., og det kan opleves
at sta i vejen for udvikling af selvstaendighed. Ikke alle bgrn med en sjeelden sygdom kan blive helt eller delvist
selvhjulpne som unge og voksne.

Ligesom andre unge gnsker de fleste unge med en sjaelden sygdom pa et tidspunkt at flytte hjemmefra, fa en
kaereste, have venner, uddanne sig, finde job og have et aktivt fritidsliv. For mange vil det dog vaere et vilkar at
veere helt eller delvist afhaengig af andres hjzlp og at have szerlige behov med hensyn til f.eks. fritid, beskaefti-
gelse og bolig, nér de gar fra at vaere barn til voksen (9).

Det kan veere svaert for den unge at overtage styringen i eget liv, hvis det har vaeret forzldrene, der har sat sig
ind i love og paragraffer, koordineret diverse indsatser og ikke mindst indtaget ekspertrollen over for systemet i
forhold til den sjaeldne sygdom. Bade den unge og forzeldrene kan derfor have behov for statte til at vaenne sig
til nye roller.

Voksne personer med en fremadskridende, sjeelden sygdom vil i takt med tab af faerdigheder ogsa kunne opleve
et tab af selvstaendighed og mestringsevne. Dette kan kraeve bade praktiske indsatser i form af kompenserende
hjeelpemidler etc., men ogsa mere psykoedukative indsatser i form af stgtte til mestring af situationen.

En del af et faellesskab

At hare til i et faellesskab er et vaesentligt parameter for trivsel (10). P& grund af sjeeldenheden og graden af
funktionsevnenedsattelse kan personer i malgruppen have szerlige udfordringer med at opleve sig som en lige-
veerdig del af feellesskaber. Nedsat livskvalitet hos voksne i malgruppen henfgres blandt andet til, at de i mindre
grad oplever at blive mgdt med accept og forstaelse samt at tilhgre et feellesskab (8).

Afhaengigt af funktionsnedsaettelsen kan der opsta vanskeligheder i forhold til social interaktion. Eksempelvis
hvis barnet eller den unge har et sansetab, kognitive vanskeligheder eller, hvis der er behov for praktisk stgtte
som ger, at barnet eller den unge aldrig er alene med jeevnaldrende (9).
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Personer med sjaeldne sygdomme og deres familier kan have behov for at sege et fallesskab med andre, som
er pavirkede af de samme sjeldne sygdomme. Oplevelsen af ikke at vaere alene med det livsvilkar, en sjaelden
sygdom medfarer, kan have stor betydning (11), og der kan vare behov for at fa tilfert viden om mulighederne
for og vigtigheden af at s@ge kontakt til andre i samme situation.

Pargrende til malgruppen

Forzldre

At blive forzeldre til et barn med en sjaelden sygdom er en stor livsomvaeltning (12) (13) (14) (15). Forzldre
til barn med funktionsnedsaettelser er generelt set i sterre risiko for at udvikle angst, depression og stress, med
en gget risiko hos madrene (16). Reduceret livskvalitet er i flere studier dokumenteret hos forzldre til barn og
unge med sjeeldne sygdomme (8) (11) (17).

Det kan veere forbundet med sorg, bekymring, angst og depression at have et barn, der har en alvorlig sygdom,
og som vil fa et liv med en betydelig funktionsnedsaettelse (17). Foraeldrene skal eksempelvis handtere uvished
om barnets diagnose og livsudsigter, sgskendes sygdomsrisiko, egen usikkerhed i forhold til at fa flere barn,
arbejdsliv fremadrettet m.m. Nogle foraeldre oplever ogsa, at de mister troen pa egne evner i forhold til at vaere
foraldre til det syge barn og eventuelle raske sgskende. Der kan opsta konflikter de voksne imellem og stress i
forhold til at balancere tid til arbejde og familie.

Der er ofte mange praktiske forhold, foraeldrene skal handtere i relation til deres barn. De kan opleve, at der

gar meget tid med at koordinere, ledsage barnet til undersegelser, behandlinger og indlaeggelser og sege viden
om sygdommen, behandlingsmuligheder samt livsudsigter. En undersegelse udfert af organisationen Sjaeldne
Diagnoser viste, at foraeldrene i gennemsnitligt brugte knap 26 timer pr. méned pa koordinering med sundheds-
vasenet og socialforvaltningen (18).

Sgskende

At veere spskende til et barn med en sjeelden sygdom er et seerligt livsvilkar, som indebaerer at have andre
roller og opgaver i familien, ofte gennem hele livet, end der typisk ligger i seskenderollen (19) (20) (21) (22).
Seskende vil blive pavirket af foraeldrenes reaktion og handtering og vil ogsa selv kunne have reaktioner, som
kraever stgtte og hjaelp. Et internationalt studie har eksempelvis pavist eget forekomst af PTSD symptomer
hos seskende til personer med Prader-Willi syndrom (17). Det kan vaere forbundet med ambivalente folelser i
forhold til broren eller s@steren, der har en funktionsnedsaettelse. Sgskende kan bevidst eller ubevidst skaerme
foraeldrene fra deres folelser og tanker og pa den made tilsidesaette egne behov. Der kan ogsa hos s@skende
opsta usikkerhed om egen sygdomsrisiko.

Familie og pargrende

Hele familien bliver pavirket, nar et barn bliver fadt med en sjeelden sygdom, eller nér en sjaelden og alvorlig
sygdom mistaenkes og konstateres senere i livet. Sjaeldenheden introducerer et szrligt behov hos familie og
pargrende for at kunne indhente viden og sege sparring hos videnspersoner. Hvis der er tale om en sjaelden syg-
dom med et progredierende og livsforkortende forlab, skal familien lgbende forholde sig til, at personen gradvist
mister funktioner.

Familie og netvaerk til personer med sjaldne sygdomme fortzaeller, at de oplever ikke at kunne dele deres situati-
on med andre og derfor oplever isolation og ensomhed (14) (15).

Nar en voksen far en sjeelden diagnose, som medfgrer en betydelig funktionsnedsaettelse, rammer det hele
familien, og bade agtefzelle og bern kan have behov for statte til at handtere de a&ndrede livsvilkar (23).
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Indsatser malrettet de pargrende

Forzldre, som modtager beskeden om, at deres barn har en sjalden sygdom, vil ofte have behov for stgtte.
Bade til at handtere de praktiske forhold omkring barnet og sygdommen (mange sygedage, indlaeggelser, mader
med fagprofessionelle, alternativ boligindretning og hjaelpemidler i hjemmet etc.) og de folelsesmaessige belast-
ninger i form af bekymringer, sorg, udmattelse og stress osv.

Forzeldrene kan fa behov for pasning af deres barn, sa de har mulighed for at deltage i netvaerk med andre
forzeldre til bern med den sjeeldne sygdom. Eller for at fa mulighed for at give opmaerksomhed til andre bgrn i
familien.

De szerlige vilkar for foraeldreskabet fortsaetter for manges vedkommende selv efter, at barnet er blevet vok-
sent og flyttet hjemmefra. Foraeldre kan have behov for hjeelp til at tilpasse sin foraldrerolle, efterhanden som
den unge bliver zldre og maske opnar en sterre grad af selvstaendighed.

Uanset om familien bestar af to eller flere medlemmer, introducerer den sjeeldne sygdom med den betydelige og
varige funktionsnedsaettelse til folge en ekstra stor byrde bade praktisk og felelsesmaessigt. | perioder kan det
vaere ngdvendigt, at foraeldrene aflastes, delvist ophgrer med arbejdet eller far anden hjaelp. Seskende kan have
behov for stette til at fa talt om sine tanker og evt. bekymringer og at fa mere viden om sygdommen.

Det er desuden vigtigt at have fokus pa at understgtte familiens deltagelse i aktiviteter og netvaerk, der giver
dem mulighed for at mgdes med ligestillede familier og udveksle levede erfaringer, herunder aktiviteter i bruger-
og pargrendeorganisationer og andre netvaerk. Det kan ogsa veere kurser, der giver familien, herunder sgskende,
indsigt i sygdommen, hvilken indvirkning den har pa barnet eller den unge, og hvordan familien kan handtere de
problemer, der kan opsta i forhold til det specifikke handicap mv.

Brugerorganisationer, frivillige foreninger og netvaerk for ligestillede tilbyder ofte viden og aktiviteter, der kan
bidrage til mestring, empowerment og handicapforstaelse, eksempelvis fagfrivillig radgivning, handicapspecifik
viden, peer to peer-radgivning, selvhjeelpsgrupper m.m.
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