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Forord

Sundhedsstyrelsen udgiver hermed redeggrelsen “Sjeeldne handicap —
Den fremtidige tilretteleeggelse af indsatsen i sygehusvaesenet”.

Udgangspunktet for arbejdet var ensket om at forbedre og oge kvaliteten
af den behandling, der tilbydes patienter med sjeeldne handicap.

Redegorelsen er udarbejdet af en arbejdsgruppe nedsat af Sundhedssty-
relsen. Arbejdsgruppen afgav redegerelsen til Sundhedsstyrelsen efter-
aret 1999.

Gennem de seneste 10 ar har der i forskellige sammenheenge vaeret op-
meerksomhed om tilretteleeggelsen af sundhedsvaesenets indsats i rela-
tion til patienter med sjeeldne handicap. I Danmark diagnosticeres der
hvert dr flere hundrede personer med handicap, som hver for sig er
sjeeldne, men som har det til feelles, at diagnostik, behandling og kontrol
stiller store krav til en velkoordineret og ofte tveerfaglig indsats i Sund-
hedsvaesenet. Der er typisk tale om medfedte ofte sveere handicap, som
kreever langvarig eller livslang behandling og stette, ikke blot fra sund-
hedsveesenet, men ogsa fra social- og undervisningssektoren.

Den foreliggende redegorelse, og Sundhedsstyrelsens anbefalinger, om-
handler tilretteleeggelsen af sygehusveesenets tilbud til personer med
handicap, som udover at veere sjeeldne, ogsad kreever en seerlig og velko-
ordineret indsats i sygehusveesenet over en arraekke.

Kravene til indsatsen beskrives med seerlig veegt pa behovet for planleg-
ning, styring og koordination herunder krav om multidisciplineert team-
samarbejde mellem ekspertise fra forskellige specialer pa hejtspecialise-
ret niveau. Videre fremheeves forpligtelsen til at sikre det konkrete sam-
arbejde mellem det hojtspecialiserede niveau og den relevante funktion
péa basisniveauet. Tillige indeholder redegorelsen som et veesentligt ele-
ment anbefalinger vedrerende kvalitetsudvikling pd omradet.

Udover de generelle anbefalinger indeholder redegorelsen anbefalinger i
forhold til 11 konkrete sjeeldne handicap.

Sundhedsstyrelsen finder, at der med anbefalingerne og beskrivelserne
foreligger et godt grundlag for det videre arbejde pa omrddet.

Kobenhavn, august 2001

Jens Kristian Gotrik Steen Werner Hansen
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Sundhedsstyrelsens anbefalinger
vedrgrende sjeeldne handicap

- den fremtidige tilretteleeggelse af
indsatsen i sygehusvasenet

Baggrund

Gennem det seneste 10 dr har der i forskellige sammenhaenge veeret op-
meerksomhed om tilretteleeggelsen af sundhedsvaesenets indsats i rela-
tion til patienter med sjeeldne handicap. I Danmark diagnosticeres hver dr
flere hundrede personer med handicap, som hver for sig er sjeeldne,men
som har det til feelles at diagnostik behandling og kontrol stiller store krav
til en velkoordineret og ofte tveerfaglig indsats i Sundhedsvaesenet. Der er
typisk tale om medfedte kroniske tilstande med ofte sveere handicap,
som kraever langvarig el. livslang behandling og stette ikke blot fra sund-
hedsveaesenet, men ogsa fra social- og undervisningssektoren.

Problemerne omkring diagnostik og behandling af disse handicap er ofte
komplicerede og kendskabet til det enkelte handicap og den relevante
diagnostik og behandling vil ofte bl.a. pga. dets sjeeldenhed veere begraen-
set. Dette betyder, at der for den enkelte patient bestdr en risiko for at op-
gaverne vedr. diagnostik, behandling og kontrol ikke vil blive varetaget
tilstraekkeligt fagligt kvalificeret og hensigtsmeessigt, med mindre der fore-
tages en samling af funktioner i sygehusveesenet, og der derved etableres
mulighed for opsamling af den nedvendige seerlige viden, rutine og erfa-
ring om sddanne sjeeldne handicap. Da det drejer sig om langvarige ofte
livslange tilstande ber organisationen heraf tage udgangspunkt i et pati-
entforlebsperspektiv.

Allerede i Vejledning om lands- og landsdelsfunktioner i sygehusevaese-
net fra 1993 pdpegedes dette problem og Sundhedsstyrelsen anbefalede
en samling af opgaver/funktioner pa dette omrade med henblik pa op-
arbejdelse af viden og ekspertise inden for rammerne af en eventuelt to
heijtspecialiserede centerfunktioner pa lands -landsdelsniveau.

Denne generelle anbefaling blev uddybet i en redegerelse: “Sjeeldne han-
dicap - forslag til fremtidig organisation” fra en af Sundhedsstyrelsen ned-
sat teknisk arbejdsgruppe i 1993. Indkomne bemerkninger i forbindelse
med heringsrunden viste imidlertid at der var behov for et yderligere
afklaringsarbejde og en konkretisering inden anbefalinger vedr. organi-
sering af diagnostik, behandling og kontrol af relevante sjeeldne handicap
kunne fastleegges.
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Sundhedsstyrelsen nedsatte derfor i 1996 en arbejdsgruppe med repree-
sentation fra alle relevante parter med den opgave at udarbejde forslag til
organisation af undersegelse, behandling og kontrol af sjeeldne handicap.
Foruden generelle anbefalinger skulle der udarbejdes forslag til beskri-
velse af indsatsen i forbindelse med nogle konkrete handicapgrupper.

Den foreliggende redegorelse indeholder sdledes anbefalinger i form af
en generel model, med udgangspunkt i et patientforlebsperspektiv, for
tilretteleeggelsen af sygehusveesenets tilbud til personer med sddanne
sjeeldne handicap, som udover at veere sjeeldne ogsa kreever en serlig og
velkoordineret indsats i sygehusvaesenet over en drreekke. Endvidere in-
deholder redegorelsen forslag til referenceprogrammer samt anbefalin-
ger vedr. 11 forskellige konkrete sjeeldne handicap.

Arbejdsgruppens redegerelse beskriver og afgreenser indledningsvis den
relevante gruppe af sjeeldne handicap. Redegerelsen beskriver herefter
krav til indsatsen med seerlig veegt pd behovet for planlaegning, styring og
koordination af den ofte drelange indsats, herunder beskrives krav om vel-
planlagt multidisciplineert teamsamarbejde mellem ekspertise fra forskel-
lige specialer pa hejtspecialiseret niveau dvs. lands- landsdelsniveauet,
samt forpligtelsen og nedvendigheden af at sikre et konkret samarbejde
mellem landsdelsniveauet og den relevante funktion pa basisniveauet i
det enkelte patientforleb.

Hgring om redeggrelsen

Sundhedsstyrelsen sendte redegerelsen til horing i alle sygehuskommu-
ner, relevante leegevidenskabelige selskaber, patientorganisationer m.fl.
og modtog heringssvar i lebet af efterdret 2000. I Forbindelse med
heringssvarene anmodede Sundhedsstyrelsen specifikt om synspunkter
vedr. den anbefalede principielle model for opgavevaretagelse og opga-
vefordeling, anbefalingerne vedrerende kvalitetsudvikling og registre-
ring samt de konkrete anbefalinger for de 11 beskrevne syndromer/syg-
domme.

Heoringssvarene er omfattende og omhandler mange forskellige aspekter
vedr. behandling af patienter med sjeeldne handicap.

Det kan overordnet konstateres:

¢ At der er tilslutning til at redegerelsen og anbefalingerne udger et
godt udgangspunkt for at oge kvaliteten af behandlingen for personer
med sjeeldne handicap.

¢ At der er tilslutning til forslagene vedr. kvalitetsudvikling — herunder
udvikling af referenceprogrammer, behandlingsprotokoller, registre,
kliniske databaser mv.



¢ At der endvidere generelt overordnet er tilslutning til anbefalingerne
vedr. de 11 konkrete handicap/sygdomme, idet der dog i en reekke
heringssvar er forskellige supplerende bemeerkninger og kommenta-
rer vedreorende enkelte af disse sygdomme.

Vedr. den principielle model for opgavevaretagelse

+ [ forleengelse af den overordnede tilslutning til anbefalingerne er der
generelt tilslutning til anbefalingen om at opbygge 2 centre for sjeeldne
handicap i sygehusveaesenet med udgangspunkt i de eksisterende cen-
tre pa henholdsvis Rigshospitalet og Arhus Universitetshospital.

Der udtrykkes i en reekke horingssvar dog ogsa forskellige former for be-
teenkeligheder ved om disse centre vil veere i stand til at lofte opgaven.

En raekke heringsvar tilkendegiver sdledes beteenkeligheder pga. omfan-
get/storrelsen af opgaven, idet denne potentielt i fremtiden kan komme
til at omfatte mange evt. flere hundrede forskellige sjeeldne handicap.

I den forbindelse udtrykker iseer en reekke amter og Amtsrddsforeningen
at man leegger vaegt pd redegorelsens anbefaling om at ogsa andre afde-
linger/sygehuse med landsdelsfunktion kan varetage centraliserede op-
gaver eller delopgaver inden for sjeeldne handicap eller grupper af han-
dicap.

Enkelte fremheever i denne sammenhaeeng Sundhedsstyrelsens tilkende-
givelse af, at det ikke er intentionen med anbefalingerne at flytte opgaver
der allerede loses tilfredsstillende.

En lang reekke heringsvar understreger vigtigheden af at centrene tilde-
les de fornedne ressourcer til at kunne varetage opgaverne, idet dette for-
udseetter en yderligere udbygning af de to eksisterende centre.

* Der er generelt tilslutning til anbefalingerne om et gensidigt forplig-
tende samarbejde mellem landsdelscentrene og de lokale amtsafde-
linger.

I den forbindelse fremheever en lang reekke heringssvar det positive i an-
befalingen om, at der bor veere en amtslig afdeling der har/varetager det
lokale amtsansvar for patienterne. Man understreger at denne anbefaling
iseer er vigtig i relation til de voksne patienter.

Enkelte handicaporganisationer tilkendegiver dog beteenkeligheder ved
at opgaverne ikke udelukkende placeres ved centrene, idet man frygter
uklarhed om ansvarsplaceringen for patienterne. Man finder dog anbefa-
lingerne acceptable under forudseetning af, at der etableres det nedven-
dige samspil mellem de hgijt specialiserede centerfunktioner/landsdels-
funktionerne og basisafdelingerne, ansvarsfordelingen ngje afklares via
samarbejdsaftaler og at amterne tager opgaven meget alvorligt.
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Vedrorende kvalitet

¢ Der er i alle heringsvar entydig tilslutning til anbefalingerne vedr.
kvalitetsudvikling bl.a. i form af udarbejdelse af referenceprogram-
mer, behandlingsprotokoller for sjeeldne handicap og for udvikling af
Kliniske databaser, registre mv.

¢ I den forbindelse fremhaever en reekke handicaporganisationer og pa-
tientforeninger behovet for udarbejdelse af tilsvarende referencepro-
grammer som de foreliggende 11 for andre sygdomme/sjeeldne han-
dicap

Iseer patientorganisationer understreger vigtigheden af overvagning af,
at der sker en realisering af anbefalingerne som opfelgning pd redegorel-
sen, samt herudover en fortseettelse af arbejdet til at omfatte reference-
programmer for andre grupper sjeeldne handicap.

H:S og Arhus Amt konstaterer at man finder anbefalingerne om kvalitets-
udvikling meget vaesentlige, men at en realisering forudsaetter droftelse om
det ressourcemaessige grundlag for sddanne aktiviteter bl.a. med amterne.

Vedrorende andet

¢ Iseer patientforeninger, men ogsd andre fremheever behovet for til-
streekkelig brede kautioner eller koblede kautioner sdledes at patien-
terne ikke kun far kaution til enkelte delelementer af kontrol- og be-
handlingsindsatsen men f.eks. til den samlede centervirksomhed.

+ Sundhedsstyrelsen kan med hensyn til anbefalingen om nedszettelse
af en folgegruppe konstatere at der i den forbindelse fremseettes
mange forskellige onsker til hvad en sadan folgegruppe skal beskeef-
tige sig med.

Sundhedsstyrelsen konstaterer i ovrigt at der i forbindelse med herings-
runden iser fra en raekke handicaporganisationer fremseettes en raekke
onsker vedrerende den samlede offentlige opgavevaretagelse i forbin-
delse med sjeeldne handicap, hvor bla. opgaver der traditionelt og i hen-
hold til eksisterende lovgivning er placeret andetsteds i det offentlige on-
skes tillagt centrene. Ligesom enkelte heringssvar foresldr eendringer af
det tradtionelle finansieringsgrundlag for patientbehandling, afskaffelse
af kautionssystemet og/eller statslig financiering af centervirksomheden.

Sundhedsstyrelsen kan have forstdelse for at nogle handicaporganisatio-
ner har ensket at fremseette synspunkter af forskellig mere overordnet
handicappolitisk karakter, men ma konstatere at dette falder uden for re-
degorelsens rammer og intentioner. Sundhedsstyrelsen md derfor hen-
vise til at man rejser sddanne spergsmal i andre og mere relevante regier
og sammenhange.



Vedrprende ressourcer

¢ Det skal specielt bemzerkes, at H:S og Arhus Amt, som tilslutter sig re-
degorelsens anbefalinger, samtidig pdpeger behovet for afklaring af
ressourcerne til de opgaver ved centrene, der ligger udover de direkte
patientkontakter. Sundhedsstyrelsen er enig i behovet for en sddan af-
klaring.

+ Nogle horingssvar bla. Amtsrddsforeningen finder det problematisk
at der ikke er overblik over antallet af patienter, der berores af rede-
gorelsen og dermed af ressourcebehovet. Sundhedsstyrelsen har pa
denne baggrund udarbejdet et yderligere bilag (bilag 4) hvori der pa
grundlag af nu tilgeengelig viden dels fra en speorgeskemaunder-
sogelse foretaget i 2000 i et samarbejde mellem CSH og Dansk Paedia-
trisk Selskab og nye analyser i Landspatientregisteret er foretaget en
supplerende vurdering af antallet af patienter.

Sundhedsstyrelsen skal herudover gore opmeerksom pa at der er anfert
de bedst foreliggende sken over savel incidens som preaevalens af tilstan-
dene i forbindelse med de 11 konkrete sjeeldne handicap, og at der i rede-
gorelsens beskrivelser af disse, er angivelser af kontrol- og behandlings-
behovene pa henholdsvis heit specialiseret niveau og lokalt i amtet i for-
hold til de varierende sveerhedsgrader og problemstillinger indenfor den
enkelte gruppe.

Vedrerende de 11 konkrete handicap ma Sundhedsstyrelsen i evrigt kon-
statere at disse patienter allerede i vidt omfang modtager eller burde
modtage nedvendige ydelser fra sygehusvaesenet i behandlingen af deres
sygdom og at en stor del af disse ydelser allerede i forvejen er rubriceret
som landsdelsfunktioner. Dette gor sig sdledes geeldende for sa vidt an-
gar enkeltdele af indsatsen vedrerende alle de neevnte 11 sjeeldne handi-
cap. For si vidt angdr Bleereekstrofi, Osteogenesis Imperfecta, Marfan
syndrom, Wilsons Sygdom, Myelomeningocele, Galaktoseemi og Apert
Syndrom dvs. 7 af de 11 drejer det sig om, at store dele af den samlede
diagnostik-, behandlings- og kontrolindsats allerede er rubriceret som
lands- landsdelsfunktioner iht. Vejledning 1996.

Redeggrelsens anbefalinger omhandler sdledes principielt primeert en
bedre organisering i form af sammenheengende veltilrettelagte patient-
forleb med veldefineret opgave- og ansvarsfordeling.

Sidelobende hermed anbefales en systematisk registrering af oplysninger
med henblik pd indsamling af den viden om bla. antallet af patienter og
disses behov for ydelser som aktuelt savnes.

Herudover skal Sundhedsstyrelsen pointere, at den generelle model hen-
sigtsmeessigt kan appliceres péd en lang reekke forskellige sygdomme og
handicap som opfylder de overordnede grundleeggende forudseaetninger,
men at der ikke dermed er taget generel stilling til hvorledes og pa hvil-
ket niveau i sygehusvaesenet alle sjeeldne sygdomme og handicap i frem-
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tiden skal varetages. Sadanne beslutninger vil som hidtil principielt skulle
treeffes inden for rammerne af Sundhedsstyrelsens Vejledning vedr. spe-
cialeplanleegning og lands- og landsdelsfunktioner i sygehusveesenet.

Der vil ved den bedre tilretteleeggelse og det generelle kvalitetslaft for-
mentlig blive tale om, at der fra sygehusvaesenet skal leveres flere elektive
ydelser i form af flere kontrolbesgg, undersogelser mv. i de enkelte pa-
tientforleb. Men disse giver mulighed for at iveerksaette relevante under-
sogelser og behandlinger pa optimale tidspunkter i sygdomsforlebet med
deraf folgende mulighed for at forebygge udvikling af uhensigtsmeessig
og alvorlig forveerring af symptomerne. Indgriben pa optimalt og relevant
tidspunkt i sygdomsforlebet medferer dels mindre invaliditet og/ eller
bedre overlevelsesmuligheder for patienterne, dels er det skennet at der
herved kan opnas en ikke uvaesentlig faglig rationalisering og effektivitet.

Vedrorende de konkrete anbefalinger for de 11 sjaeldne handicap
Der er overordnet tilslutning til beskrivelserne i referenceprogrammerne
og redegorelsens anbefalinger. En reekke horingssvar konstaterer sdledes
at disse referenceprogrammer er udarbejdet bl.a. af de fremmeste eksper-
ter pd omrdderne.

Der konstateres i gvrigt at nogle af referenceprogrammerne pa enkelte del-
punkter allerede nu har behov for ajourfering pa baggrund af ny viden.

Der er i heringssvarene endvidere en reekke konkrete forslag til mindre
rettelser, hovedsagelig af mere faktuel karakter vedrerende de enkelte
handicap. Sundhedsstyrelsen har i vidt omfang tilrettet redegorelsen i
overensstemmelse hermed.

Med hensyn til placeringen af funktionerne for de enkelte handicap er der
bemeerkninger til Neurofibromatose, som nogle finder er for hyppigt fo-
rekommende til kun at have 2 landsdelscentre. Sundhedsstyrelsen skal
understrege, at netop pga. den “heje” forekomst (praevalens) er tyngden
i opgavefordelingen vedrerende neurofibromatose placeret pa amtsni-
veau, hvorfor 2 landsdelscentre findes tilstreekkeligt. Herudover under-
streges i Bleereekstrofiforeningens heringssvar, at man aktuelt ensker 2
landsdelscentre. Sundhedsstyrelsen overvejer pa baggrund heraf aktuelt
dette spergsmal.

Sundhedsstyrelsens anbefalinger

P& baggrund af arbejdsgruppens redegerelse og anbefalinger samt de
indkomne heringssvar er Sundhedsstyrelsens anbefaling felgende:

Sundhedsstyrelsen tilslutter sig arbejdsgruppens generelle beskrivelse af
problemer og behovet for koordinerede veltilrettelagte patientforleb
samt anbefalingerne vedr. den principielle model for opgavevaretagelse
og opgavefordeling i sygehusvaesenet.



Der anbefales sadledes:

En generel forbedring og styrkelse af sygehusvaesenets indsats over for
personer med sadanne/disse sjeeldne handicap med udgangspunkt i af-
talte samarbejdsforleb og i et patientforlebsperspektiv, hvor hejtspeciali-
serede landsdelsfunktioner indgar i teamsamarbejde om patienten og i
ovrigt samarbejder med basisniveauet om relevante funktioner i et plan-
lagt, aftalt og gensidigt forpligtende samarbejdsforhold.

Det anbefales i den forbindelse:

*

At der udarbejdes yderligere behandlingsprotokoller/referencepro-
grammer for relevante sjeeldne handicap, eller for grupper af sjeeldne
handicap.

At der indenfor rammerne af Vejledning om specialeplanleegning og
lands- og landsdelsfunktioner fastleegges en placering af ansvar for de
samlede forleb

At patienterne i forbindelse med den primeere diagnostik henvises til
et hojt specialiseret center, og det videre forleb tilretteleegges herfra i
samarbejde med den relevante amtsfunktion

At der etableres registrering af patienterne og patientforlebene i klini-
ske databaser.

Sundhedsstyrelsen anbefaler endvidere vedr. organisation:

*

At der opbygges 2 centre for sjeeldne handicap i sygehusvaesenet med
udgangspunkt i de 2 eksisterende centre ved henholdsvis Rigshospi-
talet og Arhus Universitetshospital.

Disse 2 centre koordinerer patientforlebsprogrammer/behandlings-
protokoller i et gensidigt forpligtende samarbejde herunder vedr. data-
baser.

Disse centre varetager endvidere de hejtspecialiserede opgaver som er
placeret ved centrene i teamsamarbejde med de relevante special-
funktioner ved landsdelssygehuset i henhold til anbefalingerne vedr.
de enkelte sjeeldne handicap saledes som det fremgar af Vejledning
vedr. specialeplanleegning og lands- og landsdelsfunktioner i sygehus-
vaesenet.

Tyngden i den konkrete ansvars- og opgavefordeling mellem center-
funktionen og specialfunktionen pa landsdelssygehuset vil variere af-
heengig af problemstillingernes karakter for de konkrete enkelte han-
dicap og aftales som udgangspunkt internt i teamet som led i team-
samarbejdet i overensstemmelse med og inden for rammerne af Vej-
ledning vedr. specialeplanleegning og lands- og landsdelsfunktioner i
sygehusvesenet.
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Sundhedsstyrelsen skal i denne forbindelse understrege at safremt der fo-
religger seerlige forhold, der taler herfor, kan opgaver eller delopgaver for
grupper af sjeeldne handicap ogsa placeres ved andre afdelinger/syge-
huse med landsdelsfunktion. Sddanne forhold kan f.eks. veere tilstande-
nes hyppighed, der begrunder flere centre, eller seerlig kunnen i den
pageeldende institution, der begrunder seerlig placering.

Placeringen af funktionerne vil fremga af Vejledning om specialeplan-
leegning og lands- og landsdelsfunktioner i sygehusvaesenet.

Sundhedsstyrelsen anbefaler at opgaverne ved de to landsdelscentre for
sjeeldne handicap omfatter de pa side 28 og 29 oplistede opgaver.

Vedrerende amtsniveauet anbefales:

¢ At deti det enkelte amt afklares hvilken amtslig specialafdeling, der
varetager det decentrale ansvar for den enkelte handicapgruppe/den
enkelte patient i henholdsvis barne- og voksenalderen.

¢ Atder etableres de fornedne konkrete aftaler om arbejdsdelingen mel-
lem denne afdeling og det hojt specialiserede center.

¢ De typiske amtslige funktioner omfatter:
Indledende diagnostik, primer kontakt og visitering til centeret.
Opfolgning vedr. almindelig udvikling (bern) og almen handicap-
stotte
Evt. varetagelse af rutinemaessig kontrol
Evt. varetagelse af akut opstdede sygdomsproblemer.

De her foreliggende konkrete referenceprogrammer /behandlingsproto-
koller anbefales i ovrigt anvendt som modeller for tilretteleeggelsen af
indsatsen vedrerende andre besleegtede handicap. Det anbefales i over-
enstemmelse hermed, at patienter med tilsvarende/lignende relevante
sjeeldne handicap inden for rammerne af Vejledning vedrerende speciale-
planleegning og lands- og landsdelsfunktioner i sygehusvesenet pa et
tidligt tidspunkt i forlebet henvises til et af de to centre mhp. registrering,
vurdering af behandlingsmuligheder og rddgivning af lokalfunktionen
mht. det videre forleb.

Arbejdsgruppen har endvidere fremsat anbefalinger vedrerende place-
ring af lands- og landsdelsfunktionerne for de 11 konkrete sjeeldne han-
dicap.

Sundhedsstyrelsen har inddraget disse anbefalinger samt bemaerkninger
fra heringsrunden i dreftelserne vedrerende fastleeggelse og placering af
lands- og landsdelsfunktionerne pa omradet i Vejledning vedr. speciale-
planleegning og lands- og landsdelsfunktioner i sygehusveesenet 2001
(aktuelt i horing). Arbejdsgruppens anbefalinger er overvejende fulgt nar
bortses fra blereekstrofi, hvor der pa baggrund af heringsrunden fore-



star en yderligere afklaring vedrerende placeringen af funktionen pa
landsdelsniveau, hvilket vil ske i relation til feerdiggerelsen af Vejledning
om specialeplanleegning og lands- og landsdelsfunktioner 2001.

Arbejdsgruppen har herudover anbefalet at der i Sundhedsstyrelsens regi
nedseettes en folgegruppe, der har til opgave at overvdge udviklingen og
udbygningen pd omradet og tage relevante opfelgende initiativer.

Sundhedsstyrelsen finder opgaven vaesentlig, herunder finder Styrelsen
at dokumentation og evaluering er vigtige elementer i opfelgningen.
Dette vil medindgd i Styrelsens overvejelser om en folgegruppe.
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Kapitel 1
Baggrund og kommisorium

Indledning

I Danmark bliver der hvert ar diagnosticeret flere hundrede personer
med handicap, som hver for sig er sjeeldne, men som har det til feelles, at
diagnostik, behandling og kontrol stiller store krav til en velkoordineret
og ofte tveerfaglig indsats i sundhedsveesenet gennem en lang arreekke
evt. hele livet.

Der er seedvanligvis tale om medfedte kroniske tilstande med ofte svaere
handicap, som kreever langvarig eller livslang behandling og stette, ikke
blot fra sundhedsvaesenet, men ogsa fra social- og undervisningssektoren.

Problemerne omkring disse handicap er ofte komplicerede og sundheds-
personalets, de henvisende instansers og beslutningstagernes kendskab
til det enkelte handicap vil ofte, bl.a. pa grund af dets sjeeldenhed veere
utilstreekkeligt. Dette betyder, at der er stor risiko for at opgaverne ved-
rerende diagnostik, behandling og kontrol ikke bliver varetaget tilstraek-
keligt fagligt kvalificeret og hensigtsmaessigt.

Disse sjeeldne handicap omfatter en raekke tilstande (sygdomme og syn-
dromer) som er meget forskellige i sveerhedsgrad, kompleksitet, forleb
over tid og behov for kontakt med sundhedsveesenet.

Gennem en arrekke har losning af disse patientgruppers problemer
veeret droftet i specialeplanleegningssammenheenge, bl.a. pa baggrund af
talrige henvendelser fra patientforeningerne og Kontaktudvalget for
Mindre Sygdoms- og handicapforeninger (KMS) m.fl.

P& baggrund heraf anbefalede Sundhedsstyrelsen i Vejledning om lands-
og landsdelsfunktioner i sygehusveesenet 1993 derfor felgende ved-
rerende de sjeeldne handicap:

“Ansvaret for koordination og styring af de samlede behandlingsforleb
samt oparbejdelse af viden og ekspertise ber placeres ved en hgijt specia-
liseret centerfunktion et eller hojst 2 steder i Danmark. Sundhedsstyrelsen
finder, at et sdidant center bor etableres i tilknytning til berneafdelingen
ved Rigshospitalet og/eller Arhus Universitetshospital. Sundhedsstyrel-
sen vil i samarbejde med de relevante sygehusafdelinger og sygehus-
kommuner udarbejde forslag hertil og vil foretage udredning vedrerende
afgreensning, centralisering og koordinering af indsatsen over for de
sjeeldne handicapgrupper.”



Pa denne baggrund nedsatte Sundhedsstyrelsen i juni 1993 en lille tek-
nisk arbejdsgruppe, der fik til opgave at uddybe de principielle overord-
nede malseetninger i Vejledningen fra 1993 med konkrete anbefalinger pd
grundlag af en kortleegning og beskrivelse af behovet i sygehusvaesenet.
Det preeciseredes, at det ikke var formadlet med arbejdet at flytte opgaver
som allerede blev lost tilfredsstillende i sygehusvaesenet eller i institutioner
uden for sygehusvaesenet, ligesom der heller ikke var intentioner om at
e@ndre arbejdsdelingen mellem sundhedsvaesenet og social- og undervis-
ningssektoren.

Formalet var sdledes alene at sikre disse patientgrupper en heit kvalifice-
ret og velkoordineret indsats i sundhedsveaesenet med henblik pd at sikre
det bedst mulige forleb for den enkelte patient, en generel hgjere kvalitet
af ydelserne over for gruppen af patienter, og en mere udbytterig og hen-
sigtsmeessig anvendelse af ressourcerne.

I december 1993 foreld arbejdsgruppens redegerelse “Sjeeldne Handicap
— forslag til fremtidig organisation”.

Det anbefaledes heri, at sygehusvaesenets tilbud til mennesker med
sjeeldne handicap fremover samledes som lands- eller landsdelsfunktioner
ved et eller to centre, atheengigt af den enkelte diagnoses sjeeldenhed. Det
anbefaledes endvidere, at disse centre skulle vere forpligtede til at etab-
lere et forpligtende samarbejde med lokale sygehusafdelinger, samt have
ansvar for koordineringen af indsatsen. Endvidere pegedes p4d, at cen-
trene skulle varetage vidensopsamling og forskning samt generel og kon-
kret rddgivning. Arbejdsgruppens anbefalinger var af generel og over-
ordnet karakter, hvorfor den ogsa selv anbefalede, at arbejdet blev fortsat
i form af en konkret opfelgning af arbejdsgruppens anbefalinger og for-
slag til lesningsmodeller. Redegorelsen sendtes til bred hering blandt re-
levante parter.

De indkomne bemeerkninger i forbindelse med heringsrunden viste
imidlertid, at der var behov for et yderligere afklaringsarbejde inden ge-
nerelle anbefalinger vedrerende organiseringen af diagnostik, behand-
ling og kontrol af sjeeldne handicap ville kunne fastleegges.

11995 igangsatte Sundhedsstyrelsen derfor efter dreftelse og aftale med
en bred kreds af de involverede leegevidenskabelige selskaber, patient-
foreninger m.fl. atter arbejdet pd omradet.

Der aftaltes nedseettelse af 7 tekniske arbejdsgrupper, der skulle udar-
bejde forslag til beskrivelser (protokoller, bilag 1) vedrerende behov for
indsats i forbindelse med felgende 7 konkrete sjeeldne handicapgrupper:

+ Neurofibromatosis Recklinghausen
+ Osteogenesis Imperfecta

¢ Marfan Syndrom

19



20

+ Wilsons Syndrom
¢ Prader-Willi Syndrom
* Bleereekstrofi

¢ Apert Syndrom.

Nar Sundhedsstyrelsen kunne frigere ressourcer hertil skulle der yder-
ligere nedszettes en overordnet arbejdsgruppe.

De 7 forste tekniske arbejdsgrupper afleverede deres rapporter til Sund-
hedsstyrelsen i lebet af 1995 og 1996 og i slutningen af 1996 nedsatte
Sundhedsstyrelsen den overordnede arbejdsgruppe med folgende kom-
missorium og sammenseetning:

Arbejdsgruppens kommissorium

Der nedseettes en bred arbejdsgruppe, der har til opgave at udarbejde for-
slag til organisationen af undersogelse, behandling og kontrol af sjeeldne
handicap.

Arbejdsgruppen skal udarbejde indstillinger til Sundhedsstyrelsen om
den fremtidige organisation af undersogelse og behandling af konkrete
lidelser, bl.a. pa grundlag af beskrivelser af:

* Storrelsesordenen af de sjeeldne handicapgrupper.
¢ Behovene for undersogelser, behandling og pleje.

+ Nuverende organisation af tilbuddene og mulighederne for diagno-
stik og behandling.

* Behovene for koordination, erfaringsopsamling og vidensformidling.

Arbejdsgruppen kan tilretteleegge sit arbejde med nedseettelse af tekniske
undergrupper, der udarbejder beskrivelse af de konkrete lidelser, eller pa
anden mdde. Arbejdsgruppen skal lebende aflevere indstillinger ved-
rorende konkrete lidelser til Sundhedsstyrelsen.

Arbejdsgruppen nedsatte undervejs yderligere 4 tekniske arbejdsgrupper
vedrerende Myelomeningocele, Galaktoseemi, Spielmeyer-Vogt og Ehlers-
Danlos Syndrom.

Arbejdsgruppens sammensztning
Formand: Afdelingsleege Marianne Jespersen, Sundhedsstyrelsen.
Reprasentanter udpeget af Amtsradsforeningen:

Administrerende overleege, dr.med. Karsten Kaas Ibsen/Overleege Bente
Beck



Chefleaege overlege, dr.med. Ole Hein-Segrensen
Administrerende overlege, dr.med. Arne Host
Fuldmeegtig Hanne Sognstrup/fuldmeegtig Mikkel Grimmeshave

Hovedstadens Sygehusfaellesskab:
Sundhedsfaglig direktor Lone de Neergaard

Socialministeriet:
Fuldmeegtig Lars Gjesing

Center for sma Handicapgrupper:
Centerleder Terkel Andersen
Leege Vibeke Manniche /afdelingsleder, dr.med. John-Erik Stig Hansen

Dansk Selskab for Medicinsk Genetik
Overlaege, professor, dr.med. Karen Brendum-Nielsen

Dansk Paediatrisk Selskab:
Overleege, dr.med. John Jstergaard
Overlege Karen Taudorff
Overlaege Niels Chr. Christensen

Kontaktudvalget for Mindre Sygdoms- og Handicapforeninger
Torben Grennebaek

Sundhedsstyrelsens sagkyndige radgiver:
Centerdirektor, dr.med. Henrik Hertz

Herudover har afdelingsleege Niels Illum, Rigshospitalet, deltaget i en
reekke moder.

Sekretariat:
Fuldmeegtig Claus Chammon /Laege Eva Bacher Herner
Sekreteer Hanne Jorgensen

I forbindelse med udarbejdelsen af de foreliggende behandlingspro-
grammer har en lang raekke andre sdvel fagfolk som brugerrepraesentan-
ter deltaget og ydet veerdifuld bistand.

Bettina Boserup Allan Lund

Sven Asger Serensen Jorgen Petersen
Flemming Skovby Ulrik Tarp

Birthe Holm Bjarne Thomsen
Bjarne Mgoller-Madsen Susanne Ullman
Gert Hebeltoft Alf Wennevold

Ole Tornvig-Christensen Lone Astrup

Peter Uldall Steffen Husby

Kéte Raunkjeer Leo Ranek
Marianne Engholm Fin Biering-Serensen
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Poul Henning Jensen
Marianne Juhler

Erling Nathan

Leif Normann Rasmussen
T. Munch Jergensen
Michael Thiessen

Ole Andersen

Jens Peter Norgaard
Leif Christensen

Seren Lildal

Jens Peder Bagger

Poul Vedtofte

Jorn Bjerregard

Stig Bolund

Hanne Kjeldsen

Steen Bach Christensen
Flemming Holst Nielsen
Peter K.A. Jensen

Sven Erik Borgesen
Birthe Melsen

Steen Sindet-Pedersen
Sven Kreiborg

Danilo Zdravkovic
Hans Ulrik Mgller

Lars Vendelbo Johansen
Hans Enemark

Jorn Kirkegdard

Jan Ulrik Prause

Lis Almer

Takasi Kobayasi

Erik Scherfig

Hans Ulrik Meller
Cody Biinger

Niels Foged

Ivan Hvid

Troels Munch Jergensen
Klaus Krogh

Seren Laurberg

Harald Lie

Vibeke Lie

Claus Mosdal

Karsten Torst Pedersen
Thor Petersen

Jorgen M. Thorup

Birgit Leth Jensen

Gerd Stafanger

John Philip

Ulrik Pedersen

Wendy Mogensen
Susanne Blichfeldt

Joes Ramsge Jacobsen
Karen Konstantin-Hansen
Bodil Davidsen

Jens Halkjeer Kristensen
Jorn Miiller

Frank Steensgaard-Hansen
Thomas Olsen

Bengt Gosta Pettersson
Thomas Rosenberg
Marianne Salamon

Arbejdsgruppens arbejde

Arbejdsgruppen har lobende dreftet afgreensningen af arbejdet i lyset af
behovene for indsats og de hidtidige bestraebelser for at opna konsensus
om principper for tilretteleeggelse af sygehusvirksomheden for de
sjeeldne handicapgrupper.

Der findes flere tusinde forskellige “sjeeldne handicap”, der affeder behov
for en eller anden form for indsats fra sygehusvaesenets side. En syste-
matisk konkret gennemgang og anbefaling for hver af disse vil sdledes
veere en tids- og ressourcemaessig umulig opgave. Samtidig viste erfarin-



gerne fra tidligere, at én samlet overordnet anbefaling for hele den sam-
lede gruppe af sjeeldne handicap oplevedes for generel og ikke uden vi-
dere acceptabel.

Arbejdsgruppen har derfor grebet opgaven an pa felgende made.

Man afgreensede indledningsvis arbejdet til:

*

De typer af sjeeldne handicap, der udover at veere sjeeldne ogsa forud-
seetter en seerlig indsats i sygehusveesenet i form af diagnosticering,
behandling, koordinering, langvarig opfelgning, involvering af flere
specialer eller lignende, og som derfor stiller seerlige krav til organise-
ringen af indsatsen — pa en madde som ligger udover en blot og bar
indplacering som lands- eller landsdelsfunktion.

Opfelgning og konkrete anbefalinger for de forste 7 sjeeldne handicap,
som er beskrevet af de tekniske arbejdsgrupper (Bleereekstrofi, Neuro-
fibromatosis Recklinghausen, Marfan Syndrom, Prader Willi Syndrom,
Wilsons Syndrom, Apert Syndrom og Osteogenesis Imperfecta).

Etablering af yderligere 4 tekniske undergrupper med den opgave at
udarbejde beskrivelse (protokoller) af andre udvalgte sjeeldne handicap
(Myelomeningocele, Galaktoseemi, Spielmeyer-Vogt, Ehlers-Danlos).

Udarbejdelse af modeller og principper for opgavelesningen pa bag-
grund af droftelserne og anbefalingerne vedrerende de i alt 11 oven-
neevnte handicap, som umiddelbart vil kunne finde anvendelse ved
tilsvarende problemstillinger.

Den her foreliggende rapport fra arbejdsgruppen bestdr i konsekvens
heraf af folgende dele:

*

En generel del, hvori de felles problemstillinger vedrerende sjeldne
handicap afgreenses og beskrives, og hvor de principielle krav til
losningsmodeller omtales og principielle hovedmodeller anbefales.

En konkret del med anbefalinger vedrerende de ovenfor anforte 11
sjeeldne handicap.

En bilagsdel, hvori de tekniske undergruppers rapporter er aftrykt
(bilag 1).

Arbejdsgruppen har ved udveelgelsen af de konkrete 11 sjeeldne handi-
cap, der er beskrevet, lagt veegt pa felgende:

*

*

at det var sjeeldne handicap, hvor man pa baggrund af henvendelser
fra patientforeninger eller fagfolk var vidende om, at der var konkrete
problemer med tilretteleeggelsen af hensigtsmeessige forleb.

at en reekke af de mere udbredte sjeeldne handicap blev beskrevet,
samt endelig
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# at de 11 grupper repreesenterede en bredde af forskellige typer af pro-
blemstillinger, hvorved de kunne danne modeller for lignende pro-
blemstillinger.

Arbejdsgruppens arbejde har strakt sig over en leengere arreekke. For en-
kelte af de forliggende forslag til protokoller kan udviklingen derfor have
medfert behov for mindre justeringer og ajourfering. Arbejdsgruppen
finder imidlertid, at dette mest hensigtsmaessigt kan forega i relation til
implementeringen af anbefalingerne.



Kapitel 2
Sammenfatning

Denne redegorelse omhandler tilretteleeggelsen af sygehusvaesenets til-
bud til personer med sjeeldne handicap. Der findes flere tusinde forskel-
lige handicap, der affeder behov for en eller anden form for indsats fra
sygehusveesenets side. Hovedparten af disse handicap er imidlertid vel-
kendte og behovene for indsats fra sygehusveesenet tilsvarende vel-
kendte. Dette gaelder ogsa for en raekke af mere sjeeldent forekommende
handicap. Redegorelsen omhandler ikke sygehusvaesenets indsats for
denne gruppe patienter.

Redegorelsen og anbefalingerne vedrerer alene den gruppe af sjeldne
handicap, der udover at veere sjeeldne ogsa forudseetter en szerlig og vel-
koordineret indsats i sygehusveaesenet over en arreekke og som derfor stil-
ler serlige krav til organiseringen af indsatsen set i et patientforlebsper-
spektiv.

I kapitel 3 beskrives begrebet sjeeldne handicap generelt og problemerne i
relation til sygehusvaesenet beskrives. Der er tale om en reekke medfedte,
arvelige og kroniske tilstande, som kraever langvarig eller livslang be-
handling. Problemerne er ofte komplicerede og kraever en seerlig viden og
sagkundskab. Fordi tilstandene forekommer sjeeldent mangler de implice-
rede fagpersoner ofte tilstreekkeligt kendskab til at kunne varetage opga-
verne kvalificeret og relevant. Patienterne og de parerende har saledes
ofte oplevet, at de selv var mere vidende om behovene og mulighederne
for behandling end de professionelle de medte, og at diagnostik, behand-
ling og koordinering af indsatsen ikke fandt sted pa en tilstreekkelig kva-
lificeret og hensigtsmaessig mdde til rette tid i forlebet.

I nogle tilfeelde kan disse problemer loses ved udbredelse af viden om de
sjeeldne handicap eller ved at diagnostik og behandling indplaceres som
lands- eller landsdelsfunktioner, i andre tilfzelde er der herudover behov
for en yderligere seerlig organisation af sygehusvaesenets indsats.

Dette gor sig typisk geeldende for typer af sjeeldne handicap — medfedte
alvorlige sygdomme eller syndromer — som medferer et langvarigt even-
tuelt livslangt behov for regelmeessig kontakt med sygehusveesenet. Til-
standen kan oftest ikke helbredes, men der er i varierende omfang mu-
lighed for afhjeelpende behandling, forebyggelse af folgetilstande eller
forveerring eller opndelse af en bedre funktion. Tilstanden manifesterer
sig ofte med symptomer fra forskellige organsystemer og diagnostik, be-
handling og kontrol er ofte vanskelig og kompliceret og fordrer en multi-
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disciplineer indsats i et veltilrettelagt samarbejde mellem ekspertise fra
flere specialer. Samtidig er handicappene typisk sa sjeeldne, at der ikke vil
veere mulighed for at opbygge og vedligeholde den nedvendige special-
viden og erfaring mere end et til to steder i landet.

Vedrerende forekomsten af sddanne typer sjeeldne handicap konstaterer
arbejdsgruppen, at forekomsten (incidens og preevalens) ofte er beheeftet
med betydelig usikkerhed, og at der formentlig foreligger en vis under-
diagnosticering. Herudover foreligger der en underregistrering, idet der
ikke foregar en systematisk registrering af disse typer handicap. Endvi-
dere savnes der velegnede registreringssystemer.

WHOs sygdomsklassifikation indeholder ofte ikke preecise sygdomsko-
der for sadanne sjeeldne handicap, og registre der bygger herpa som f.eks.
Landspatientregisteret, er derfor ikke velegnede til at give det fornedne
overblik. Arbejdsgruppen konstaterer endvidere, at der mangler systema-
tisk viden om patientforleb, herunder viden om hvor og hvordan disse pa-
tienter aktuelt diagnosticeres, behandles og kontrolleres og saledes ogsa
systematisk viden om resultaterne af indsatsen i sygehusveesenet.

Arbejdsgruppen konstaterer pd denne baggrund, at der er behov for ge-
nerelle informationsdatabaser, registrering af patientforekomst samt kli-
niske databaser med henblik péd vurdering af patientforlebene og resulta-
terne af indsatsen.

I kapitel 4 gennemgas de almene principper for organisation af sygehus-
vaesenets tilbud og det konstateres, at som udgangspunkt vil en raekke af
disse sjeeldne handicap allerede i den nuveaerende organisation vere ind-
placeret eller kunne indplaceres pa heijt specialiseret niveau dvs. som
lands- eller landsdelsfunktioner. Det konstateres samtidigt, at dette alli-
gevel ikke fungerer tilstreekkeligt effektivt og hensigtsmeessigt, fordi det
hermed ikke er sikret, at alle de relevante patienter visiteres til landsdels-
niveauet, og at ansvaret for den samlede behandlingsindsats hermed ikke
er fastlagt. Det konstateres endvidere, at der er behov for yderligere sam-
ling af de specifikke sjeeldne handicap ved et eller to landsdelssygehuse
med henblik pd opbygning og videreudvikling af seerlig viden, erfaring
og ekspertise og af hensyn til den langsigtede tilretteleeggelse af velkoor-
dinerede patientforleb.

Arbejdsgruppen beskriver kravene til indsatsen med seerlig veegt pa be-
hovet for planleegning, styring og koordination af den ofte arelange ind-
sats, herunder beskrives krav om multidiscplineere teamsamarbejder
mellem ekspertise fra forskellige specialer pa hejtspecialiseret niveau
samt forpligtelsen til at sikre det konkrete samarbejde mellem det hojt-
specialiserede niveau og den relevante funktion pd basisniveauet.

Arbejdsgruppen understreger behovet for, at der er en ansvarlig amtslig
sygehusafdeling pd basisniveau, der kan varetage funktionen som den



hejtspecialiserede enheds lokale samarbejdspartner. En sddan amtslig
funktion kan indenfor rammerne af en konkret aftale om patienten vare-
tage de funktioner, der mest hensigtsmeessigt kan varetages lokalt.

Arbejdsgruppen skitserer herefter to hovedmodeller for opgavevareta-
gelsen:

I. Centraliseret ved et hejt specialiseret center.

II. Visse dele af forlebet varetages centraliseret ved et hojt specialiseret
center, andre dele decentralt, d.v.s. patienten er samtidig tilknyttet et
heijtspecialiseret center og en amtslig basisafdeling.

Arbejdsgruppen understreger i denne forbindelse, at der ber foreligge en
behandlingsplan for indsatsen, og at resultaterne for den enkelte patient
lobende ber vurderes med udgangspunkt i generelt udarbejdede be-
handlingsprotokoller/referenceprogrammer for de enkelte sjeeldne han-
dicap. Arbejdsgruppen understreger endvidere nedvendigheden af, at
opgaverne varetages i et aftalt gensidigt forpligtende samarbejde mellem
det hoijt specialiserede center og den amtslige ansvarlige afdeling.

Arbejdsgruppens ressourcemeessige overvejelser fremgar af kapitel 5. Det
er ikke muligt at foretage beregninger af de ressourcemaessige konse-
kvenser af arbejdsgruppens forslag, idet der ikke eksisterer overblik over
aktuelt anvendte ressourcer til patientgruppen.

Arbejdsgruppen peger pd, at det intenderede kvalitetsleft af indsatsen
stiller visse krav til egede ressourcer til omradet. Den egede kvalitet af
indsatsen skennes dog samtidig at indebeere en ikke uvaesentlig faglig ra-
tionalisering og effektivisering.

Oprettelsen af hojtspecialiserede centre for sjeeldne handicap indebeerer
pa kort sigt en oget udgift for de landsdelssygehuse, der patager sig op-
gaven. Dette bor der tages hojde for amterne imellem. Der kan for det en-
kelte amt ikke umiddelbart anvises modsvarende besparelser i eget syge-
husveesen. Arbejdsgruppen understreger dog, at disse patienter allerede
har et betydeligt sygehusforbrug pa savel basisniveau som landsdelsni-
veau uden at der hermed er sikret et kvalitetsmaessigt relevant udbytte
heraf. Bl.a. pa denne baggrund vurderer arbejdsgruppen, at anbefalin-
gerne pd langt sigt ikke vil indebeere udgiftseendringer, der er vaesentlige,
setilyset af den kvalitative forbedring for patienterne, som der under alle
omsteendigheder er behov for.

I kapitel 6 understreges behovet for en samlet tveersektoriel indsats og et
velfungerende samarbejde i relation til sjeeldne handicap. Det pdpeges
endvidere, at der i henhold til Lov om social service for amt og kommune
er en forpligtelse til at sikre den nedvendige sociale stotte til personer
med sjeeldne handicap. Patientforeningernes rolle og betydning beskri-
ves, og det anbefales, at man inddrager disse i et konstruktivt samarbejde.
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Arbejdsgruppens generelle anbefalinger

Kapitel 7 omhandler arbejdsgruppens generelle anbefalinger. Der anbe-
fales en generel forbedring af sygehusvasenets indsats over for perso-
ner med sjeeldne handicap med udgangspunkt i et aftalt samarbejde og i
et patientforlebsperspektiv. Det understreges, at der i denne sammen-
haeng er behov for varetagelse af bade amtslige funktioner og hejtspecia-
liserede funktioner, og at disse md samarbejde i et planlagt, aftalt og gen-
sidigt forpligtende forhold.

Arbejdsgruppen anbefaler i den forbindelse:

+ At der udarbejdes behandlingsprotokoller/referenceprogrammer for
de enkelte sjeeldne handicap, eller grupper af sjeeldne handicap.

¢ At der indenfor rammerne af Vejledning om specialeplanleegning og
lands- og landsdelsfunktioner fastleegges en placering af ansvar for de
samlede forleb.

¢ At patienterne i forbindelse med den primeere diagnostik henvises til
et hojt specialiseret center, og det videre forleb tilretteleegges herfra i
samarbejde med den relevante amtsfunktion.

¢ At der etableres registrering af patientforlebene i kliniske databaser.

Arbejdsgruppen anbefaler vedrerende organisationen endvidere:

¢ At der opbygges 2 centre for sjeldne handicap i sygehusveesenet
med udgangspunkt i de 2 eksisterende centre ved henholdsvis Rigs-
hospitalet og Arhus Universitetshospital.

¢ Disse 2 centre koordinerer patientforlebsprogrammer i et gensidigt
forpligtende samarbejde, herunder vedrerende databaser.

¢ Disse centre varetager endvidere de heijt specialiserede opgaver pla-
ceret ved centrene i teamsamarbejde med de relevante specialfunktio-
ner ved landsdelssygehuset i henhold til anbefalinger vedrerende de
enkelte sjeeldne handicap.

Arbejdsgruppen anbefaler herudover, at sdfremt der foreligger seerlige
forhold, der taler herfor, kan opgaver eller delopgaver for grupper af
sjeeldne handicap placeres ved andre afdelinger/sygehuse med lands-
delsfunktion.

Opgaverne for disse centre for sjeeldne handicap i sygehusveaesenet om-
fatter:

¢ Varetagelse af de hojtspecialiserede elementer af diagnostik, behand-
ling og kontrol i teamfunktion mellem relevante specialer, landsdels-
sygehusets involverede specialafdelinger og eksperter.



Radgivning og vejledning, herunder genetisk radgivning.
Koordinering af indsatsen og herunder eventuelt viderevisitering.
Diagnostik og behandlingsopgaver, pleje og kontrol iht. protokoller.

Formidling af samarbejde mellem de/det hejtspecialiserede team pa
landsdelssygehuset og med hensyn til det decentrale niveau/den an-
svarlige amtsafdeling.

Indsamling og formidling af viden om diagnostiske og behandlings-
maessige muligheder.

Udarbejdelse af generelle behandlingsplaner, protokoller og reference-
programmer.

Udarbejdelse af konkrete behandlingsplaner og konkrete satellitaftaler
med det decentrale amtslige niveau vedrerende den enkelte patient/
evt. gruppe af patienter.

Fungere som fagligt bagland for decentrale funktioner.
Kvalitetskontrol og kvalitetsudvikling.

Registrering, overvdgning og opfelgning.

Forskning og udvikling.

Uddannelse og opleering.

Internationalt samarbejde.

Centrene har endvidere til opgave:

*

At sikre overblik over patienterne i Danmark med et givet sjeeldent
handicap - sd der bl.a. sikres mulighed for at disse kan fd gavn af nye
tilbud og muligheder.

Rédgivning og formidling savel til patienter som til sundhedsveesenet
som helhed.

Samarbejde med andre relevante instanser vedrerende information og
formidling.

Samarbejde med relevante patientforeninger, f.eks via sdkaldte fag-
rad.

Vedrerende amtsniveauet anbefaler arbejdsgruppen:

*

*

At det afklares hvilken amtslig specialafdeling, der varetager det de-
centrale ansvar for den enkelte handicapgruppe/enkelte patient i hen-
holdsvis barne- og voksenalderen.

At der etableres de fornadne konkrete aftaler om arbejdsdelingen mel-
lem denne afdeling og det hgijt specialiserede center.
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Typiske amtslige funktioner omfatter:

¢ Indledende diagnostik, primeer kontakt og visitering til centeret.

¢ Opfelgning vedrerende almindelig udvikling (hos bern) og almen
handicapstotte.

+ Evt. varetagelse af rutinemeessig kontrol.

+ Evt. varetagelse af akut opstdede sygdomsproblemer.

Arbejdsgruppen anbefaler i gvrigt, at de her foreliggende konkrete refe-
renceprogrammer/ protokoller anvendes som modeller for tilretteleeggel-
sen af indsatsen vedrerende andre besleegtede handicap. Sdledes anbefa-
les, at patienter med andre relevante sjeeldne handicap inden for ram-
merne af Vejledning vedrerende specialeplanleegning og lands- og lands-
delsfunktioner i sygehusvaesenet pd et tidligt tidspunkt i forlebet henvi-
ses til et af de to centre mhp. registrering, vurdering af behandlingsmu-
ligheder og radgivning af lokalfunktionen m.h.t. det videre forleb.

Arbejdsgruppen anbefaler endelig, at der i Sundhedsstyrelsens regi etab-
leres en folgegruppe, der har til opgave at overvdge udviklingen og ud-
bygningen pa omrddet og tage relevante opfelgende initiativer.

Arbejdsgruppens anbefalinger vedrerende konkrete
sjeeldne handicap

Der henvises til kapitel 8 vedrerende anbefalinger om behandling, pleje
og kontrol, centerfunktion og lokalfunktion samt kvalitetsudvikling for
de 11 beskrevne handicap. Nedenfor resumeres alene arbejdsgruppens
anbefalinger vedrerende placeringen af den heijt specialiserede del af op-
gaven.

Blaereekstrofi:
Anbefales placeret som landsfunktion ved Rigshospitalet.

Neurofibromatosis Recklinghausen:
Anbefales placeret som landsdelsfunktion ved Rigshospitalet og Arhus
Universitetshospital.

Osteogenesis Imperfecta:
Anbefales placeret som landsdelsfunktion ved Rigshospitalet og Arhus
Universitetshospital.

Marfan Syndrom:
Anbefales placeret som landsdelsfunktion ved Rigshospitalet og Arhus
Universitetshospital.

Prader-Willi Syndrom: )
Anbefales placeret som landsdelsfunktion ved Rigshospitalet og Arhus
Universitetshospital.



Wilsons Syndrom:
Anbefales placeret som landsfunktion ved Rigshospitalet

Myelomeningocele:

Anbefales placeret som landsdelsfunktion ved Rigshospitalet, Odense
Universitetshospital og Arhus Universitetshospital pa baggrund af det
relativt store patientantal. Visse funktioner kun 2 steder.

Spielmeyer-Vogt og andre neuronale ceroid-lipofuscinoser:
Anbefales placeret som landsfunktion ved Arhus Universitetshospital.

Galaktosaemi:
Anbefales placeret som landsfunktion ved Rigshospitalet.

Ehlers-Danlos Syndrom:

Anbefales placeret som landsdelsfunktion pa Rigshospitalet og Arhus
Universitetshospital. Kontrol og behandling af den vaskuleere type sam-
les p4 et af centrene.

Apert Syndrom:
Anbefales placeret som landsdelsfunktion ved Rigshospitalet og Arhus
Universitetshospital, eventuelt i samarbejde med udenlandsk center.
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Kapitel 3
Sjeldne handicap

Generelt om begrebet sjeeldne handicap

Der fodes hvert ar et stort antal bern med forskellige typer af handicap,
ligesom saerdeles mange mennesker udvikler eller pddrager sig et handi-
cap i lobet af deres tilveerelse.

Hovedparten af disse handicap er velkendte og behovene for indsats i
sundheds- og sygehusveesenet er som oftest tilsvarende kendte og velde-
finerede, uanset om de i praksis kan vise sig at veere komplicerede og van-
skelige.

I forskellige sammenhaenge opfattes og defineres handicap og handicap-
pede forskelligt. Definitionerne og afgraensningerne er formalsbestemte
og teet knyttet til de problemer, der skal loses, f.eks. i social- og undervis-
ningssektoren.

I erkendelse af, at mere ukendte og sjeeldent forekommende handicaptil-
stande let blev overset, og ikke fik de relevante ydelser og den relevante
bistand, introduceredes i 80“erne samlebegrebet sjeeldne handicap — eller
sma og mindre kendte handicapgrupper — og man forsogte pa forskellig
made at tilgodese disse gruppers serlige behov ved at indsamle og ud-
brede viden om karakteren af disse handicap og de deraf felgende seerlige
behov og problemer.

11980erne udkom saledes pa initiativ af Nordisk Rad en oversigt over en
reekke sjeeldnere handicaps med anferelse af adresser pa patientforenin-
ger og steder, der besad viden om de specifikke handicap. I socialmini-
sterielt regi fulgtes arbejdet op med udgivelse af 2 publikationer, hvori
der var beskrivelse af enkelte sjeeldne handicap, ogi1990 etableredes i so-
cialministerielt regi Center for Sma Handicapgrupper med den opgave at
samle, bearbejde og videreformidle viden og information om sma handi-
capgrupper til savel fagfolk som privatpersoner. Sjeeldenhed defineredes
i denne sammenhzeng svarende til en preevalens pa ca. 500.

Lignende initiativer foretoges i Sverige og Norge.

I EU-regi har man ligeledes gennem en drreekke droftet behovet for vi-
densindsamling, formidling samt evt. serlige initiativer, der kan tilgo-
dese behovene for disse grupper pa europaeisk niveau. Der er i denne for-
bindelse i 1999 vedtaget et handlingsprogram for 1999-2003 vedrerende



sjeeldne sygdomme som led i indsatsen for folkesundhed med det formdl
at forbedre kendskabet til disse, bl.a. ved at fremme oprettelsen af et sam-
menheaengende og supplerende europeeisk informationsnet om sjeeldne
sygdomme.

Om sjeeldne handicap i relation til sygehusvasenet

Opmearksomheden overfor disse gruppers problemer i sundhedsvaese-
net skeerpedes tilsvarende gennem drene, og der blev rettet henvendelser
til Sundhedsstyrelsen om at iveerkseaette overvejelser om tilretteleeggelse
af sygehusvaesenets ydelser pd omradet.

I forbindelse med udgivelsen af Vejledning om lands- og landsdelsfunk-
tioner i sygehusveesenet 1993 medtoges en reekke sjeeldnere handicap
som lands- eller landsdelsfunktioner i overensstemmelse med den hidti-
dige organisation af tilbuddene i sygehusvaesenet, men det fremgik klart,
at der var en gruppe patienter med tilsvarende problemer, man i syge-
husvaesenet yderligere médtte forholde sig til. Derfor udarbejdedes den i
kapitel 1 omtalte overordnede anbefaling samt Redegorelsen i 1993.

Der er tale om en reekke medfedte, arvelige og kroniske tilstande (syg-
domme, syndromer) som kreaever langvarig eller livslang behandling.
Problemerne er ofte komplicerede og kreever en serlig viden og sag-
kundskab. Fordi tilstandene forekommer sjeeldent, mangler de implice-
rede fagpersoner og beslutningstagerne ofte et tilstraekkeligt kendskab til
at kunne varetage opgaverne kvalificeret og relevant. Patientforenin-
gerne har sdledes med konkrete eksempler kunne gore opmeerksom pa,
at den nedvendige kvalificerede indsats ikke blev leveret i rette tid eller
pa fagligt tilstreekkeligt kvalificeret niveau.

Patienten selv eller de parerende har ofte haft den oplevelse, at de selv
var mere vidende om behovene for behandling og symptomernes karak-
ter og alvorsgrad, end de professionelle de medte, og at det var patien-
terne eller de parerende, der var pdlagt ansvaret for at finde frem til sund-
hedspersonale eller sygehusafdelinger, der besad den nedvendige viden,
at der var problemer med at opnd henvisning hertil, samt at ydelserne
ikke var koordineret pa en hensigtsmeessig made.

Problemerne kan sammenfattes til at opgaverne bliver varetaget meget
forskelligt, ofte ukoordineret og ikke altid fagligt tilfredsstillende.

I en reekke tilfeelde kan disse problemer lgses ved en udbredelse af viden
om tilstanden og de diagnostiske og behandlingsmeessige muligheder
og/eller ved at indplacere tilstanden som en lands- eller landsdelsfunk-
tion. I andre tilfeelde forudseetter en kvalificeret indsats i sygehusveesenet
vaesentligt mere.
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Sjeeldne handicap med behov for en seerlig organisation af
sygehusvaesenets tilbud

I sygehusveesenssammenhaeng er det ikke hensigtsmaessigt at opstille en
entydig og absolut greense for incidens og preevalens i relation til sjeel-
denhed. Vurderingen af, om der er behov for en serlig indsats vil udover
sjeeldenheden ogsd pavirkes af en reekke yderligere forhold, f.eks. tilstan-
dens alvorlighed, kompleksitet og behov for koordination af indsatsen
over tid.

Den gruppe af sjeeldne handicap, der har behov for en seerlig organisation
af indsatsen kan herefter karakteriseres pa folgende mdde:

*

Det drejer sig typisk om sjeeldne medfedte, ofte arvelige alvorlige syg-
domme eller syndromer.

Tilstande, der typisk er sa sjeeldne, at der ikke vil veere mulighed for at
udvikle, opbygge og vedligeholde den nedvendige specialviden og
erfaring mere end et til to steder i landet.

Handicappet/sygdommen kan oftest ikke helbredes, men der er i va-
rierende omfang mulighed for afhjeelpende behandling, forebyggelse
af folgetilstande eller forveerring, eller opnaelse af bedre funktion.

Forlebet er langvarigt evt. livslangt med behov for regelmaessig/kon-
tinuerlig kontakt med sygehusvaesenet.

Sygdommen manifesterer sig ofte med symptomer eller grupper af
symptomer fra forskellige organer.

Diagnostik, behandling og kontrol kan vere vanskelig i sig selv og
stille krav om hait specialiseret specifik ekspertise.

Diagnostik, behandling og kontrol involverer ofte flere specialer —
d.vss. fordrer en multidisciplineer indsats enten samtidig eller til for-
skellige tider.

Der er stort behov for en langsigtet og kontinuerlig velplanlagt opgave-
varetagelse — med klar og entydig ansvarsplacering.

Der forekommer med mellemrum nye og forbedrede diagnostice-
rings- og behandlingsmuligheder.

Der kan ikke opstilles faste greenser for forekomst, men den enkelte
patientgruppe vil typisk omfatte tilstande, hvor der forekommer fra
0-50 nye tilfeelde pr. ar.

Der er ofte behov for vejledning og samarbejde med undervisnings-
og socialsektoren.



Forekomst

Der er flere hundrede forskellige handicapgrupper og sygdomstilstande,
der opfylder kriterierne for at indgd i arbejdsgruppens overvejelser. Der
findes sdledes eksempelvis op mod 10.000 kendte monogene tilstande,
der arves efter de mendelske arvelove. Der er i stadigt stigende omfang
mulighed for genetisk diagnostik ved biokemiske analyser eller direkte
DNA-analyse. Ogsa pa andre omrader udvides de diagnostiske mulighe-
der kontinuerligt.

Til brug for redegerelsen fra 1993 udarbejdedes en oversigtsliste over
sjeeldne handicap/sygdomsgrupper kendt i Danmark, hvor sygdom-
mene grupperedes groft og med angivelse af det bedst mulige sken over
forekomsten i Danmark pd baggrund af bl.a. foreliggende litteratur. (Se
bilag 2). Denne oversigt er ikke udtemmende. Det skal bemaerkes, at de
internationalt foreliggende incidens- og praevalenstal som oftest ikke er
serligt veldokumenterede. Den faktiske incidens og preevalens af disse
sygdomme i Danmark er som oftest heller ikke kendt. Ofte kendes feerre
tilfeelde end forventeligt i henhold til litteraturen.

Arsagerne hertil er formentlig flere. For en reekke handicap er der tale om
en vis underdiagnosticering. Typisk enten sdledes at lettere tilfeelde ikke
diagnosticeres, eller at man i meget alvorlige og sveere tilfeelde ikke nér at
fa fastlagt diagnosen inden den pdgeeldende patient er afgdet ved deden.

Endvidere vil der —iseer inden for den gruppe hvor mental retardering er
et af symptomerne i et syndrom — findes en gruppe uden afklaring af den
specifikke diagnose, bl.a. fordi der ikke har veeret de nedvendige diagno-
stiske teknologier til rddighed pa det relevante tidspunkt.

Underdiagnosticeringsproblemet har stor praktisk betydning, hvis dette
medforer, at personer ikke fir den mulige og relevante behandling og
kontrol eller at personerne og familien ikke fir den relevante radgivning
og vejledning — eksempelvis genetiske rddgivning.

Herudover foregdr der formentlig en underregistrering, bl.a. fordi de fore-
liggende almene sygdomsregistre/registreringer generelt er upreecise i
relation til de sjeeldne handicapgrupper eller darligt egnede til at skabe
overblik over forekomsten. Det geelder eksempelvis Landspatientregiste-
ret, som bygger pd WHO's klassifikation, aktuelt ICD-10. ICD-10 inde-
holder ikke preecise koder for en raekke kendte handicap hverken for den
pageeldende sygdom eller sygdomsgruppe. Sygdomstilfeeldene vil sdledes
kunne forsvinde i samle- eller diversegrupperinger. Der savnes saledes
velegnede og valide oversigter, registre og databaser vedrerende hoved-
parten af de enkelte sygdomme/handicap til brug for forskning, kvali-
tetsudvikling og sundhedsplanleegning.

Der findes i ovrigt ikke en central landsdeekkende registrering i Danmark
af forekomsten af sjeeldne sygdomme og handicap.
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Der findes dog i Danmark et antal mindre registre med patientoplysnin-
ger af relevans for omrddet. Der findes sdledes registre vedrerende en-
kelte specifikke sygdomme, flere af disse er etableret i tilslutning til for-
skergrupper, institutioner eller patientforeninger.

Den generelt mangelfulde registrering medforer, at forekomsten af nye
tilfeelde af det enkelte sjeeldne handicap (incidensen) — herunder om der
er stigende eller faldende incidens — sjeeldent eller sd godt som aldrig
lader sig vurdere.

Ligeledes vil det totale antal personer med sygdommen (preevalensen) pa
et givet tidspunkt ofte vaere usikkert. Udover af incidensen afheenger
preevalensen i hoj grad ogsd af prognosen. Nogle sygdomme har stadig
sd alvorlig en prognose, at antallet af overlevende personer, der lever
leenge med sygdommen, er begreenset. For andre har nye behandlings-
muligheder ezendret prognosen, sdledes at det totale antal af patienter, der
lever med sygdommen er stadigt voksende.

Center for Sma Handicapgrupper har i fordret 1999 ved rundsperge
blandt patientforeninger foretaget en pilotundersogelse med henblik pa
at opsamle systematiske problemstillinger pa sjeeldne handicapomradet.
I den forbindelse forespurgtes en reekke relevante patientforeninger om
deres skon vedrerende forekomst af tilfeelde i Danmark. Patientforenin-
gernes oplysninger vedrerende incidens og preevalens indgdr i bilag 2.

Det kan konstateres, at de af patientforeningerne anferte incidenser er i
overensstemmelse med de hidtidige sken, derimod er praevalenserne
storre end de hidtil foreliggende sken. Det skal imidlertid understeges, at
ogsa patientforeningernes skeon er behzeftet med en del usikkerhed.

I henhold til patientforeningerne er forekomsten af diagnosticerede pati-
enter jeevnt fordelt over hele landet med enkelte undtagelser, som i be-
tragtning af de smad tal kan deekke over en vis familizer betinget ophob-
ning eller tilfeeldig variation.

Ovenstdende illustrerer, at der generelt er et behov for bedre overblik
over forekomsten af sjeeldne handicap via registrering, sdvel af hensyn til
den enkelte patient og familie, som af hensyn til dimensionering af ind-
satsen i sundhedsvaesenet. En bedre og mere systematisk registrering vil
i sig selv have veerdi for kvaliteten af indsatsen.

Samtidig betyder de drelange forleb, at der er stort behov for at kunne
folge og overvdge sygdommens udvikling, den iveerksatte behandling og
kontrol og resultaterne af indsatsen for den enkelte patient og den sam-
lede gruppe af patienter med det pageeldende sjeeldne handicap. Dette
kan bedst forega via kliniske databaser.

Kliniske databaser indeholdende oplysninger om patientforlgb er séle-
des meget nodvendige for at skabe det nedvendige overblik. Dette vil



vere en af forudseetningerne for en generel kvalitetsudvikling for den
samlede gruppe patienter med sygdommen.

Behovet for generel information og udbredelse af viden om de sjeeldne
handicap er ligeledes meget veaesentligt bl.a. ogsda med henblik pa at oge
de professionelles generelle viden og opmeerksomhed overfor sjeeldne
handicap. Her vil alment tilgeengelige informationsdatabaser veere cen-
trale.

Etablering af specifikke databaser sdvel informationsdatabaser som klini-
ske databaser er sdledes essentielle i forbindelse med en generel ggning
af kvaliteten af indsatsen for personer med sjeeldne handicap.

Internationalt foregdr der i disse dr etablering og udbygning af informa-
tionsdatabaser i offentligt regi, f.eks. i Sverige (Socialstyrelsen) eller pa
initiativ af patientsammenslutninger (Orphanet i Frankrig) og i Danmark
ved Center for Sma Handicapgrupper. Sddanne databaser tilbyder almen
information bl.a. via internettet om specifikke sygdommes forleb, mulig-
heder for diagnostik og behandling, netvaerksdannelser og patientfore-
ninger samt eventuelle nationale tilbud vedrerende diagnostik, behand-
ling og sociale stotteforanstaltninger. Det i EU vedtagne handlingspro-
gram for sjeeldne sygdomme omhandler bl.a. ogsa styrkelse af denne type
informationsdatabaser. Informationen er typisk rettet mod den enkelte
patient og offentligheden generelt, samt til professionelle.

Yderligere er der i EU-regi bevilget stotte til et samarbejdsprojekt mellem
5 europeeiske informations- og forskningscentre, der skal veere tilgeenge-
lige for forskere, sundhedsmyndigheder m.fl. Center for Smd Handicap-
grupper under Socialministeriet indgdr i dette arbejde.

Der er sdledes aktuelt internationalt en udvikling i gang pa informations-
database-omradet, som inden for en kortere drraekke vil kunne komme
sdvel patienter som myndigheder og fagfolk til gavn. Men der er fortsat
et stort udeekket behov for registrering af forekomst, og for etablering af
nationale kliniske databaser pd omradet i sygehusregi.

Rigshospitalets Klinik for Sjeeldne Handicap har i samarbejde med Cen-
ter for Sjeeldne Sygdomme ved Arhus Universitetshospital derfor indledt
udvikling og opbygning af en klinisk database, omfattende en raekke af
de i denne redegporelse omtalte sjeeldne handicap som skridt pa vejen til
etablering af en landsdaekkende database.

Kendskab til forekomsten af bade incidens og praevalens har betydning
pa flere omrdder, bl.a. i relation til dimensionering af kapaciteten i syge-
husveesenet. Prognosen og hermed forventet livsleengde for patienterne
er ogsa meget veesentlig. En reekke af de sjeeldne handicap har en alvor-
lig prognose og kort levetid. I sddanne tilfeelde er antallet af patienter, der
lever med handicappet, dvs. preevalensen, lille. I andre tilfeelde kan pree-
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valensen vaere hgj eller voksende uden at der opsamles tilstreekkelig vi-
den herom.

Konkrete preevalenstal og oplysninger vedrerende faktisk livsleengde for
patienterne kan udover at anvendes til planlaegning og dimensionering af
kapacitet ogsa anvendes i vurderingen af, om kvaliteten af indsatsen er
pa et acceptabelt internationalt niveau.

Nye og andre problemstillinger i relation til forekomst og
prognose

Udviklingen har medfert, at der blandt de sjeeldne handicap forekommer
sygdomme, der ikke leengere medferer tidlig ded eller er dedelige. ZAn-
dringer i behandlingsmuligheder og dermed evt. af prognosen betyder
bl.a., at sygehusveesenet for disse grupper skal indstille sig pa at have
voksne patienter med sygdomme, der tidligere kun herte til i barnealde-
ren, og sdledes alene kendes i det paediatriske speciale. I denne sammen-
heeng opstdr der behov for indhentning/indsamling af ny viden, og man
stilles over for nye og anderledes problemstillinger. Dette kan ogsa med-
fore behov for nye/andre organisationsmodeller for indsatsen.

Bedre behandlingsmuligheder og principper kan betyde en mere velfun-
gerende patientgruppe. Herved kan ligeledes opsta andre og nye typer
behov for ydelser fra sygehusveesenet f.eks. i forbindelse med behov for
genetisk rddgivning, graviditet, fodsel m.v.

Seerlige problemer vedrgrende voksne med sjeldne
handicap

Det er vaesentligt at understrege, at indsatsen i sygehusvaesenet for sjeeldne
handicapgrupper skal omfatte den samlede gruppe patienter — dvs. sdvel
bern som voksne. En centraliseret funktion kan sdledes principielt ikke kun
omfatte bernegruppen indtil 15-drs alderen. Indenfor peediatrien foregdr
der traditionelt en opsamlende koordination ogsa for bern med sjeeldne
handicap. Tilsvarende tradition findes ikke vedrerende voksne patienter.

Pa baggrund af de mangeartede behov spredt over flere specialer har de
voksne patienter i dag sdledes en seerlig risiko for at {4 et veesentligt rin-
gere tilbud end de har behov for, f.eks. fordi de lander midt imellem flere
specialer uden tilbud om en hejt specialiseret og koordineret funktion.

I gjeblikket er det iseer for de voksne patienter sdledes et problem, at der
kun undtagelsesvis findes et sygehustilbud, der kan tage vare pa deres
samlede sygdomsmanifestationer gennem hele livet. Seedvanligvis kon-
trolleres og behandles de enkelte sygdomsmanifestationer/symptomer
hver for sig af relevante organspecialister, uden at der findes en systema-
tisk tveergdende koordinering med udgangspunkt i grundmorbus.



Der findes yderligere en raekke sjeeldne handicap, der forst viser sig/de-
buterer i voksenalderen, men som pa tilsvarende vis har behov for en are-
lang hejt specialiseret, multidisciplineer og velkoordineret indsats.

Mental retardering og sjeldne handicap

Mental retardering — psykisk udviklingsheemning er et af de hyppigst fore-
kommende handicap. Ca. 0,6% af alle bern er saledes sveert udviklings-
heemmede med behov for livslang stette, omsorg, pleje eller behandling.
Ofte forekommer andre handicap samtidig med udviklingsheemningen.
Det kan typisk dreje sig om neurologiske handicap eller beveegehandi-
cap, syns- og herehandicap eller medfedte misdannelser. Ofte er graden
af multihandicap sammenfaldende med graden af udviklingsheemning.

Der er mange hundrede forskellige drsager til psykisk udviklingsheem-
ning, herunder ogsa en raekke sjeeldne tilstande eller syndromer. I en reekke
tilfeelde ligger der en genetisk afvigelse til grund for tilstanden. Pa grund-
lag af udviklingen indenfor det molekyleergenetiske omrade er en raekke
syndromer og tilstande med psykisk udviklingsheemning i de senere &r
blevet bedre karakteriseret eller identificeret, og der vil hermed principielt
veere bedre muligheder for radgivning og behandling fremover.

De psykisk udviklingsheemmede udger sd heterogen en gruppe, at der
ikke kan udsiges noget generelt om deres behov for sygehusydelser. I en
lang reekke tilfeelde med mental retardering og multihandicap foreligger
der et stort leegeligt behandlingsbehov, men dette vil som oftest kunne va-
retages pa amtsligt basisniveau f.eks. af paediatere, neuropeediatere, orto-
peaedkirurger m.fl.

Der kan herudover veere behov for hgijt specialiserede sygehusydelser i
visse tilfeelde pa grund af sjeeldenhed eller kompleksitet af et specifikt
somatisk symptom, f.eks. en hjertelidelse. I sidanne tilfaelde henvises pa-
tienten til relevant udredning og behandling pa landsdelsniveau pa til-
svarende vis som andre patienter.

For en lille gruppe udger den mentale retardering et af symptomerne i
forbindelse med et sjeeldent handicap svarende til de her i redegorelsen
beskrevne sjeeldne handicap og sddanne tilfeelde ber henvises til det
hejtspecialiserede center pa linie med andre relevante patienter. Et hojt-
specialiseret center for sjeeldne handicap skal sdledes ogsa veere i stand til
at handtere patienter, der har mental retardering udover de somatiske
symptomer.

39



40

Kapitel 4
Overvejelser om organisation af
indsatsen i sygehusvasenet

Nuvaerende organisation

Generelle principper

I Danmark er sygehusvaesenet decentralt organiseret. Det er den enkelte
sygehuskommune, der er ansvarlig for losning af sygehusopgaverne for
sine borgere. Det grundleeggende princip for sundhedsvaesenets organi-
sation er, at sundhedsydelser gives pd det organisatorisk laveste, fagligt
forsvarlige og hensigtsmeessige niveau. Neerhed og lige adgang til kvali-
ficerede ydelser er to veesentlige forudseetninger for tilretteleeggelsen af
tilbuddene.

Disse to forudseaetninger kan i visse sammenheenge veere indbyrdes mod-
stridende. Det fremgar af Sygehuskommissionens beteenkning fra 1997,
at man i sddanne tilfeelde ma veegte hensynet til adgang til kvalificerede
ydelser hgjest.

De grundleeggende principper betyder at samling af funktioner kun fore-
tages, hvor hensynet til kvaliteten, inkl. en effektiv ressourceudnyttelse
tilsiger dette. Beslutning om samling af funktioner treeffes generelt udfra
folgende kriterier:

¢ Om sygdommen/tilstanden pga. sjeeldenhed og hensynet til erfa-
ringsopsamling kun ber behandles fa steder.

¢ Om diagnostik og/eller behandling er kompliceret og/eller forudseet-
ter tilstedeveerelse af tveergadende funktioner/samarbejdspartnere.

¢ Om diagnostik og/eller behandling medferer et stort ressourcefor-

brug.

Overvejelse om samling af funktioner indebaerer en konkret systematisk
vurdering og afvejning omhandlende:

+ Patientgrundlaget.

¢ Forudseetninger for kvalitet, f.eks. tilstedeveerelse af kvalificeret og er-
farent personale og understottende funktioner.

¢ Uddannelseshensyn.

¢ Mulighed for kvalitetsudvikling og forskning.



* Ressourcemeessige hensyn, samfunds- og driftsekonomisk.

Kriterierne om sjeeldenhed, kompleksitet og ressourcetreek udger grund-
laget for vurdering af, om der er behov for samling af indsatsen pa heijt
specialiseret niveau; d.v.s. pa lands- og landsdelsniveau.

Ved lands- og landsdelsfunktioner i sygehusvaesenet forstds sdledes sam-
ling af indsatsen pa fa steder over for sygdomme/tilstande, der er sjeeldne
og/eller komplicerede og/eller seerligt ressourcekreevende. Dette afspej-
ler erkendelsen af, at et rimeligt stort patientunderlag er nedvendigt for
udvikling og opretholdelse af ekspertise og dermed kvalificeret behand-
ling.

Patientunderlaget er endvidere en vigtig forudseetning for at sikre udvik-
ling, forskning og uddannelse pa omradet.

I beslutningsgrundlaget indgar ogsa overvejelser om virkningen og be-
tydningen for den samlede opgavevaretagelse pd kort og langt sigt.

Specielt vedrorende sjeldne handicap

Kriterierne for fastleeggelse af en sygdom/handicap som en lands- eller
landsdelsfunktion tager sdledes primeert udgangspunkt i sygdommens
sjeeldenhed og kompleksiteten af indsatsen. De sjeeldne handicapgrupper
vil i sagens natur som udgangspunkt opfylde det forste kriterium, men
det er ikke givet, at det enkelte konkrete sjeeldne handicap opfylder det
andet kriterium.

Nogle sjeeldne handicap — bl.a. en reekke af de medfedte misdannelser —
er i henhold til Vejledningen om specialeplanleegning og lands- og lands-
delsfunktioner fra 1996 allerede specifikt neevnt og indplaceret som lands-
eller landsdelsfunktioner. (En oversigt herover findes i bilag 3). I enkelte
tilfeelde foreligger der yderligere en mere detaljeret gennemgang og an-
befaling af organiseringen af indsatsen vedrerende sygdommen; eksem-
pelvis for cystisk fibrose (Sundhedsstyrelsen redegerelse og anbefaling
fra 1990).

En raekke af de i Vejledningen ikke specifikt omtalte sjeeldne handicap
vil/kan alligevel allerede nu opfattes som landsdelsfunktioner, og pati-
enter henvises til diagnostik eller behandling pa landsdelsniveau i hen-
hold til den generelle og for alle specialer anferte bemzerkning:

“Udover de ovenfor naevnte diagnoser og tilstande ber visse andre al-
vorlige tilstande ogsa henvises til lands- og landsdelssygehuse; f.eks. ved
mangelfuld diagnose, serlig vanskelig behandling eller ekstremt sjeeldne
tilstande, selvom der ikke foreligger seerlige behandlingstilbud.”

Med ovenstdende er der sdledes allerede principielt og overordnet i den
nuvaerende organisationsstruktur mulighed for at visitere relevante
sjeeldne handicappatienter videre til hejt specialiseret niveau. Nar den
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nuveerende model alligevel ikke fungerer tilstraekkeligt effektivt og hen-
sigtsmeessigt i relation til de sjeeldne handicap, er det bl.a. fordi det ikke
hermed er sikret

+ at alle de relevante patienter henvises/viderevisiteres,
¢ at de viderevisiteres pa relevant tidspunkt,

¢ atde viderevisiteres til et landsdelssygehus eller en landsdelsafdeling,
som er i besiddelse af den tilstreekkelige viden og ekspertise ved-
rerende patientens samlede problemer,

Der kan i denne sammenhzaeng endvidere fremhaeves felgende problemer:

¢ at henvisningen/kautionen ofte kun omfatter et enkelt delelement i
den samlede problematik, f.eks. et specifikt kirurgisk indgreb,

¢ at en henvisning/kaution principielt tager udgangspunkt i et aktuelt
behov og er tidsbegreenset, samt

+ at spergsmadlet om hvem og pa hvilket sygehusniveau det samlede
langsigtede behandlingsansvar (styring, planlegning og kontrol af
forlebet) skal finde sted ofte forbliver uafklaret og et standende strids-
punkt, hvilket medferer konflikter mellem den lokale henvisende af-
deling, den hojtspecialiserede afdeling og patienten.

¢ at der i denne struktur ikke sikres tilstreekkelig mulighed for videns-
opbygning og udvikling.

Et seerligt problem i relation til sjeeldne handicap er, at der erfaringsmees-
sigt kan ga meget lang tid for, der foreligger en endelig afklaring af diag-
nosen. Dette er delvis en konsekvens af handicappenes sjeeldenhed og
den deraf generelt manglende viden og erfaring med tilstanden i syge-
husveesenet. Men det kan ogsa skyldes, at der i for ringe omfang sker
viderevisitering pd relevant tidspunkt af uklare symptombilleder, som
burde veekke mistanke om, at der kunne foreligge et sjeeldent syndrom.

Herudover mangler et specifikt hejt specialiseret sygehustilbud, som
sddanne uklare symptombilleder naturligt kan henvises til.

Et meget vaesentligt element i forbindelse med ovenstdende problemer er
manglen pa en samlet beskrivelse af mulighederne og behovet for diag-
nostik, behandling og kontrol dvs. et referenceprogram eller en protokol
for det pdgeeldende sjeeldne handicap.

Herudover savnes en samling af patientgruppen ved bestemte landsdels-
sygehuse, sdledes at der sikres det bedst mulige patientunderlag og der-
med erfaringsgrundlag for en hgjtspecialiseret multidisciplineer funktion.

Endvidere er der behov for en model for etablering af samarbejdet mel-
lem det lokale og det centraliserede niveau, som kan danne grundlag for



konkrete samarbejdsaftaler mellem niveauerne om den enkelte patients
samlede forlgb. Der eksisterer imidlertid inden for rammerne af satellit-
begrebet mulighed for at udvikle sidanne konkrete samarbejdsaftaler.
Der foreligger i dag eksempler pa sddanne aftaler imellem amt og lands-
delsfunktion pd omradet.

Hvor behandles patienterne i dag?

Som tidligere neevnt foreligger der ikke valide oplysninger om antallet af
personer med sjeeldne handicap. Der foreligger heller ikke systematiske
oversigter over hvor patienterne bliver behandlet og kontrolleret i dag, og
om de tilbud patienterne fér er af tilfredsstillende karakter.

I forbindelse med redeggrelsesarbejdet i 1993 forsegte man at gennem-
fore en analyse af nogle fa identificerbare diagnoser i Landspatientregi-
steret med henblik pd en belysning af, hvor patienterne blev behandlet.
Analysen viste, at disse patienter blev behandlet pa alle niveauer i syge-
husveesenet. Det var i ovrigt ikke muligt at drage konklusioner af analy-
sen, udover at disse patienter havde et ikke ubetydeligt sygehusforbrug.

Oplysninger i Landspatientregisteret er i denne sammenheeng af yderst
begraenset veerdi, bl.a. fordi Landspatientregisteret ikke indeholder for-
lobsdata. En vurdering af om patienterne har modtaget et relevant tilbud
pa rette sygehusniveau pa relevant tidspunkt i sygdomsforlebet forud-
setter en konkret undersogelse af de enkelte patientforleb, herunder af
visitationen og behandlingstilbuddene. Dette vil have karakter af en
egentlig forskningsundersogelse.

Arbejdsgruppen har derfor ikke aktuelt segt at indhente nye kvantitative
data herfor. Udfra tilgeengelig viden og indtryk bl.a. fra patientforenin-
gerne ma det antages, at patienterne behandles pa alle niveauer; dvs. hos
praktiserende leege, praktiserende specialleege, pa lokale sygehusafdelin-
ger og pd en reekke forskellige landsdelsafdelinger.

Det mad endvidere antages, at der kan veere tilfeeldig ikke fagligt funderet
forskel pa karakteren af tilbud, der gives de enkelte patienter inden for et
givet sjeeldent handicap.

Modeller for fremtidig organisation

For nogle sjeeldne handicap er det seaerligt vigtigt at samle overblik, viden
og erfaring om alle aspekter af handicappet. Arsagen er som tidligere
neevnt, at resultaterne af indsatsen i hej grad kan veere atheengigt af et vel-
planlagt og velfungerende samarbejde mellem mange hojtspecialiserede
funktioner indenfor flere specialer — dvs. et multidisciplineert samarbejde
over tid.
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Kravene til en hgjtspecialiseret centerfunktion
Kravene til en hojt specialiseret centerfunktion i forbindelse med den
samlede varetagelse af opgaverne i forbindelse med sjeeldne handicap er:

Planleegning, styring og koordinering af den langvarige indsats over
drene og placering af ansvaret herfor i et patientforlebsperspektiv.

Etablering af det nedvendige multidisciplineere samarbejde — teamfunk-
tioner mellem forskellige specialer og ekspertomrader.

Etablering af et konkret samarbejde med det amtslige basisniveau ved-
reorende opgavefordelingen mellem et haijt specialiseret center og en lokal
ansvarlig funktion.

Udvikling og fastholdelse af viden, erfaring og ekspertise om den enkelte
sygdom, diagnosticerings- og behandlingsmuligheder og resultater, dvs.
ansvar for

¢ diagnostik og behandling
¢ uddannelse, opleering
+ forskning

¢ kuvalitetsudvikling.

Radgivning, vejledning og vidensformidling savel til patienter som til
samarbejdspartnere og sundhedsveesenet i almindelighed med henblik
pa en generel hojnelse af vidensniveauet, men ogsa m.h.p. viderelevering
af viden til tilgreensende sektorer.

Hvert af de konkrete sjeeldne sygdomme/handicap har sit eget forleb og
udvikling.

Kendskab og erfaring m.h.t. sygdommens diagnostik, behandlingsmu-
ligheder og patientens gvrige behov vil for sjeeldne tilstande altid risikere
at veere mangelfuld i et land med Danmarks befolkningsunderlag, med
mindre ansvaret for opgavevaretagelsen samles og koordineres.

I den forbindelse er det vigtigt, at der er mulighed for at henvise til et hejt
specialiseret sygehustilbud, der indenfor rammerne af landsdelsbegrebet
er i stand til varetage udredning, behandlingsplanleegning, behandling
og kontrol pa kvalificeret niveau udfra viden, rutine og erfaring med den
pdgeeldende type af patienter og som har pataget sig at varetage lands-
delsopgaverne vedrerende det pageeldende sjeeldne handicap. I henhold
til principper og kriterier for fastseettelse af landsdelsfunktioner omfatter
dette bl.a. felgende forpligtelser:

¢ at tilbyde funktionen ogsa til patienter fra andre sygehuskommuner

+ atsikre kvaliteten af ydelserne gennem et kvalitetsudviklingsprogram



+ at fastholde og udvikle funktionen og den nedvendige ekspertise
* at varetage forsknings- og udviklingsopgaver pa omradet

+ at varetage uddannelsesopgaver pa omradet

+ at foretage MTV- vurdering af nye og seerlige ydelser

+ atsamarbejde med basisafdelinger om patienter, der kan folges lokalt.

Arbejdsgruppen finder sdledes at en samling af sygehusvasenets tilbud
til mennesker med sddanne sjeeldne handicap p4 et til to landsdelssyge-
huse i en centerfunktion/teamfunktion er en nedvendighed for udvikling
og fastholdelse af kvalitet.

Antallet af steder pr. diagnose -et eller to- vil atheenge af graden af sjeel-
denhed; dvs. af antallet af patienter med den enkelte sygdom, og kravene
til tilstedeveerelsen af multidisciplineer ekspertise.

Arbejdsgruppen finder endvidere, at man ved i relevant omfang at pla-
cere de konkrete sjeeldne handicap ved de samme landsdelssygehuse kan
opnd en synergieffekt og dermed en bedre viden og erfaring med hdndte-
ring af problemer i forbindelse med indsatsen.

Ikke alle patienter skal behandles og kontrolleres ved et sddant center
hele tiden. Det er derfor veesentligt, at der er etableret aftaler om et gen-
sidigt forpligtende samarbejde mellem Centret og de lokale sygehus-
afdelinger om behandling og kontrol i et patientforlebsperspektiv.

Centret skal veere ansvarlig for koordinering af indsatsen overfor den en-
kelte patient og over for gruppen af patienter som helhed.

Centret skal varetage en samlet systematisk informations- og vidensop-
samling vedrerende forebyggelsesmaessige, diagnostiske og behandlings-
maessige muligheder og vedrerende resultaterne af indsatsen i sundheds-
vaesenet, bl.a. i form af en klinisk database og via internationale kontakter.

Centret skal yderligere varetage en sammenheengende, generel og kon-
kret radgivning til savel patienter og patientforeninger som til sygehus-
vaesenets forskellige niveauer og specialer.

Koordinering, vidensopsamling og radgivning vil blive styrket, safremt
disse funktioner for det enkelte sjeeldne handicap og for gruppen af
sjeeldne handicap som helhed er samlet.

Der vil - afheengig af det konkrete handicap — veere behov for en storre el-
ler mindre grad af centralisering af diagnostik- og behandlingsindsatsen.
Behovet for centralisering vil variere fra de relativt fa tilfeelde, hvor ind-
satsen i hele forlebet skal centraliseres, til de tilfeelde hvor der hovedsage-
ligt er behov for en samlet koordination, rddgivning og dataindsamling.

45



46

Nogle seerligt sjeeldne handicap forekommer ekstremt sjeldent i Dan-
mark, evt. kun i form af et enkelt tilfeelde med ars mellemrum. Kendskab
og erfaring m.h.t. sddanne sygdommes eksistens, diagnostik, behand-
lingsmuligheder og patientens gvrige behov vil sdledes for de ekstremt
sjeeldne tilstande altid veere mangelfuld og sporadisk i et land med Dan-
marks befolkningsunderlag.

For sddanne ekstremt sjeeldne handicap/sygdomstilstande er det ofte seer-
ligt vanskeligt at fastsld diagnosen og opstille en behandlingsplan. I visse
tilfeelde vil der i udlandet findes centre med seerlig ekspertise pa omradet,
hvorfra information og rddgivning eventuelt vil kunne indhentes, lige-
som det i sddanne tilfeelde eventuelt kan veere relevant at patienter hen-
vises til behandling i udlandet iht. bekendtgerelsesbestemmelserne om
hojtspecialiseret sygebehandling i udlandet.

I den forbindelse vil det veere vigtigt og hensigtsmaessigt, at man har mu-
lighed for at henvise til et hejt specialiseret center for sjeeldne handicap,
som generelt og i forvejen har en forpligtelse til at veere i forbindelse med
internationale centre, som er forpligtet til at folge med i den internatio-
nale udvikling inden for omrddet sjeeldne handicap, og som derfor kan
indhente relevante oplysninger og eventuelt foretage og bistd med rele-
vant viderevisitering til udlandet.

De decentrale opgaver

I forbindelse med varetagelsen af patienter med sjeeldne handicap ber der
veaere en ansvarlig amtslig sygehusafdeling, der inden for rammerne af en
konkret aftale med centeret kan varetage en reekke af de funktioner, der
mest hensigtsmeessigt kan varetages lokalt og teet pa patientens bopeel og
som kan udgere det hgjt specialiserede centers lokale samarbejdspartner.

Sddanne amtslige funktioner kan typisk omfatte:

Indledende diagnostik og viderevisitering til centeret. Senere i forlebet
ber den ansvarlige amtsafdeling udgere den velinformerede lokale kon-
taktmulighed for patienten, som pa baggrund af viden om patienten kan
tage vare pa denne i forbindelse med pludselig opstdet anden sygdom
og/eller opblussen af symptomer/komplikationer.

Herudover kan ansvaret for relevant kontakt og samarbejde med den lo-
kale social- og undervisningssektor hensigtsmeessigt varetages af den
amtslige afdeling, ligesom almindelig handicapstotte. For bern udger
lobende vurdering af veekst og udvikling relevante opgaver for den amts-
lige ansvarlige sygehusafdeling.

Endvidere kan den amtslige afdeling varetage en del af de regelmeessige
kontroller vedrerende den enkelte patient i henhold til konkrete aftaler
mellem det hgjt specialiserede center og amtsafdelingen.



En ansvarlig velinformeret lokal funktion med en kontaktpersonordning,
der har regelmeessig kontakt med sdvel landsdelsfunktionen som patien-
ten vil have stor betydning for et ssmmenheaengende kvalitetspraeget pa-
tientforleb.

Viden om sjeeldne tilstande pa amtsligt niveau er under alle omsteendig-
heder vigtig for at der kan vere den nedvendige lokale opmaerksomhed
med henblik pa initial mistanke (diagnostik af sjeeldne handicap).

Modeller for opgavevaretagelse

Graden af centralisering af diagnostik- og behandlingsopgaverne i for-
bindelse med den enkelte sygdom afheenger primeert af kompleksiteten i
sygdommens diagnostik og behandling — og af sjeeldenheden. Der kan
afheengigt heraf opstilles forskellige konkrete modeller for tilretteleeggel-
sen af diagnostik, behandling og kontrol, varierende fra, at alle de kon-
krete opgaver foretages ved det hejt specialiserede center, til at det hejt
specialiserede centers funktion er af mere radgivende og vidensopsam-
lende karakter.

I. Der kan vare tale om at hele forlebet er centraliseret pa grund af:

* Kontinuerligt behov for hojtspecialiseret behandling
Det vaesentligste behov er en veltilrettelagt hojt specialiseret indsats i
sygehusveesenet i hele forlebet herunder af heijt specialiseret diagno-
stik, hejt specialiseret behandling og kontrol

¢ Kravene til styring og koordination af forlebet er meget vasentlige
Store krav om at den relevante diagnostik og behandling iveerkseettes
pa det optimale tidspunkt. Enkelte elementer i indsatsen kan veere hoijt
specialiserede, andre ikke nedvendigvis hejt specialiserede.
Kravene til koordination og styring er imidlertid sa hgje, at ansvaret
for hele forlebet ber placeres entydigt ved et hejt specialiseret center.

Eks.: Apert Syndrom og Bleereekstrofi.

I disse tilfeelde tilknyttes patienten et center, hvor den altdominerende del
af indsatsen foregdr. Centret inddrager specialfunktioner ved det pageel-
dende landsdelssygehus i et multidisciplineert samarbejde/teamfunk-
tion. Dette team er ansvarlig/styrende for forlebet i henhold til en be-
handlingsplan, en protokol. Det ber tilstreebes, at hovedparten af special-
funktionerne befinder sig pd samme sygehus som centret. Centret vareta-
ger i gvrigt forskning, udvikling og videreuddannelsesopgaver.

Det kan imidlertid i visse tilfeelde veere nedvendigt at etablere funktio-
nelle centre/teamsamarbejder, hvis andre sygehuse eller institutioner be-
sidder specialfunktioner og specialviden pa omrddet. Udnyttelse og ind-
dragelse af denne ekspertise bor i sd tilfeelde pa hensigtsmeessig mdade
indgd i tilretteleeggelsen af den samlede centerfunktion. Noget sadant ger
sig eksempelvis geeldende i relation til Marfan Syndrom, hvor Statens
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Jjenklinik besidder stor viden og ekspertise. Tilretteleeggelse i form af
funktionelle centre ber principielt dog udgere en undtagelse.

Patienten henvises til Centret og landsdelssygehuset for en lang, eventuel
ubegraenset periode.

Der kan dog eventuelt, efter konkret vurdering i det enkelte tilfeelde ind-
gds aftale med det lokale hovedsygehus eller den lokale landsdelsafde-
ling om f.eks. visse rutinekontroller indenfor rammerne af en konkret sa-
tellitaftale om den enkelte patient.

II. Visse dele af forlebet varetages centraliseret, andre decentralt.

Der er andre tilfeelde hvor kun enkelte elementer i sygdomsforlebet er af
heit specialiseret indhold eller hvor der kun i visse perioder er behov for
en hoijt specialiseret behandlingsindsats, men hvor der kontinuerligt vil
veaere behov for rddgivning og koordination fra det hejt specialiserede
center, herunder opsamling af viden og erfaring vedrerende patientfor-
lobene.

Der kan sdledes veere behov for:

+ Centralisering af diagnostik:
Tilfeelde, hvor der er behov for heijt specialiseret diagnostik og radgiv-
ning, selvom der ikke for tiden foreligger seerlige behandlingsmulig-
heder. Handicapstotte m.v. kan varetages pd decentralt niveau af den
amtslige specialafdeling.

¢ Centralisering af enkeltstdende hejt specialiserede behandlinger:
Tilfeelde, hvor der er behov for enkeltstdende hojt specialiserede ind-
greb pa relevant tidspunkt i forlebet, men i ovrigt er behovet for en
centralisering af den konkrete behandlingsindsats begraenset.

¢ Centraliseret start pd specialbehandling;:
Den initiale iveerkseettelse af specialbehandlingen pdbegyndes pa hait
specialiseret niveau. Patienten kan herefter folges decentralt i henhold
til en behandlingsprotokol i samarbejde med centret.

¢ Centralisering af forskningsopgaver, databaser m.v:
Der er behov for indsamling/vurdering af data, forskning og udvik-
ling vedrerende bestemte patientgrupper og behandlinger og formid-
ling af viden herom, herunder udarbejdelse og ajourfering af behand-
lingsprotokoller.

Generelt gelder for ovenneevnte tilfeelde, at patienten samtidigt er til-
knyttet to afdelinger: En ansvarlig amtslig specialafdeling og det heit spe-
cialiserede center i henhold til en konkret samarbejdsaftale om den en-
kelte patient.



Planleegning af behandling og kontrol foretages i samarbejde mellem de
to afdelinger. Patienten vil evt. kun periodevis eller sjeeldent ses pa cen-
tret, f.eks. i en bestemt fase eller til regelmeessig aftalt kontrol.

Det er veesentligt, at der foreligger behandlingsvejledning og protokol for
indsatsen pa decentralt niveau, og at resultaterne vurderes i en lobende
proces i samarbejde mellem centret og den lokale specialafdeling.

Et eksempel pa en sygdom, der ber behandles som her beskrevet er Prader-
Willi Syndrom.

Der ber med udgangspunkt i de ovenfor skitserede modeller for hvert
sjeeldent handicap eller sjeeldne handicapgrupper i et patientforlebsper-
spektiv foretages en beskrivelse af indsatsen i sygehusvaesenet, bl.a. in-
deholdende en stillingtagen til opgaveplaceringen i relation til

+ centeropgaver/funktioner
+ lokalfunktioner
+ kvalitetsudvikling, registrering og samarbejde bl.a. som led i referen-

ceprogramarbejde.

Denne opgavebeskrivelse bor regelmeaessigt vurderes med henblik pd op-
datering, eventuelt som et led i et referenceprogramarbejde.

De foreliggende 11 beskrivelser udger konkrete eksempler pa dette.

49



50

Kapitel 5
Ressourcemaessige overvejelser

Indledning

Det er ikke muligt at foretage en samlet analyse af de ressourcemaessige
konsekvenser af arbejdsgruppens forslag, hverken sundhedsekonomisk
eller driftsekonomisk. Arsagerne er de samme, som er fremfort tidligere,
bl.a. under beskrivelse af forekomsten, at der generelt er for ringe over-
blik og viden om hvor og hvordan patienter med sjeeldne handicap aktu-
elt behandles.

Generelt medferer arbejdsgruppens forslag dog en opprioritering og et
intenderet kvalitetsloft af hele omrddet: Sjeeldne handicap, hvilket ma
forventes at stille visse krav til egede ressourcer i sygehusveesenet til om-
rddet som helhed.

Elementer i ressourcemaessige overvejelser

For patienterne vil en centralisering af behandlingen til en enhed, der har
ansvar for hele tiden at have opsamlet tilgeengelig viden om den sjeldne
sygdom og de nedvendige behandlingsmuligheder, indebzere klart eget
kvalitet. Den ogede kvalitet kan have betydning med hensyn til mere ef-
fektiv behandling i rette tid, bedre rddgivning, undgdelse eller formind-
skelse af svere folgehandicap og at konsekvenserne af folgehandicap
mindskes, ligesom den kan have karakter af en direkte forbedret overle-
velse. Forebyggelse af sdelagt syn hos Marfan-patienter, tidlig diagnostik
og behandling af kreeftsvulster hos patienter med Neurofibromatosis
Recklinghausen og forebyggelse af omfattende invaliderende bevaege-
handicap ved Osteogenesis Imperfecta er eksempler herpa.

Det skennes, at der i kvalitetsforbedringen kan ligge en ikke uveesentlig
faglig rationalisering og effektivisering, saledes at sygehusforbruget i
form af indleeggelser og sengedage i et vist omfang vil kunne blive ned-
sat. P4 den anden side indebeerer den systematiske og regelmeessige kon-
trol i forhold til den nuveerende indsats et merforbrug af sygehusydelser,
eventuelt bdde pa haijt specialiseret og pd amtsligt niveau.

For de sygehusveesener/landsdelssygehuse, der skal oprette centre for
behandling af sjeeldne handicap, indebeerer centraliseringen en oget ud-
gift, eventuelt til visse anleegsmeaessige sendringer, og i hvert fald til oget
lobende drift i form af flere personaleressourcer og felgeudgifter. Der vil
her veere tale om en investering, som over tid vil kunne finansieres i form



af betaling for indleeggelser og ambulant behandling i det almindelige af-
regningssystem mellem sygehuskommunerne. Anvendte ressourcer til
vidensindsamling og vidensformidling, registrering og konsulentvirk-
somhed vil eventuelt kunne indregnes i taksterne.

Arbejdsgruppen skal imidlertid understrege, at anbefalingerne medforer,
at centrene forpligtes til at varetage en raekke kreevende opgaver udover
de konkrete patientkontakter. Alt i alt omfatter varetagelsen af denne pa-
tientgruppe i et forlebsperspektiv en raekke ressourcetunge opgaver, der
gor det naturligt, at man i amterne overvejer mulighederne for at tilveje-
bringe de tilstreekkelige ressourcer f.eks. via abonnementsmodeller eller
lignende.

For den enkelte sygehuskommune vil en centralisering af behandlingen
indebeere, at omkostninger, der hidtil har veeret usynlige gennemsnits-
omkostninger for behandling i eget sygehusveesen i hgjere grad vil kunne
blive synlige marginalomkostninger til transportgodtgerelse og betaling
for ydelser pa centret. Samtidig vil der i en raekke tilfeelde neppe veere
tale om et mindre forbrug i eget sygehusveesen, som giver grundlag for
modsvarende synlige udgiftsreduktioner. Det skal dog understreges, at
disse patienter allerede i dag har et ganske betydeligt sygehusforbrug,
uden at der hermed er sikkerhed for et kvalitetsmaessigt relevant udbytte
heraf.

Den ogede kvalitet i behandlingen ma forventes at kunne medfere bedre
livskvalitet og behandlingsresultater og feerre komplikationer og folger af
uhensigtsmeessig eller utilstreekkelig behandling.

Overordnet set, er det sidledes arbejdsgruppens vurdering, at arbejds-
gruppens anbefalinger pa langt sigt ikke vil indebeere udgiftseendringer,
der er vaesentlige, set i lyset af den kvalitative forbedring for patienterne
og de samlede nuveerende anvendte ressourcer til omrddet.
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Kapitel 6
Den tvaersektorielle indsats i relation til
sjeeldne handicap

For de fleste af de sjeeldne handicapgrupper er den sundhedsfaglige ind-
sats veesentlig, men den vil som oftest ikke veere kurativ, og de mange hel-
bredsmeessige folger af handicappet forudsetter en ofte omfattende
stotte og bistand fra social- og undervisningssektoren for en tilfredsstil-
lende livskvalitet.

En diagnostisk afklaring vil veere et positivt bidrag til den handicappedes
og de parerendes muligheder for at hdndtere sygdommen, effektiv be-
handling kan i visse tilfeelde udgere den veesentligste basis i understot-
telsen af den handicappedes muligheder for livsudfoldelse, men den
konkrete livskvalitet vil meget ofte i veesentligt omfang ogsa aftheenge af
de sociale forhold i neermiljoet.

Et velfungerende tveergaende samarbejde mellem sundhedssektoren og
social- og undervisningssektoren er derfor centralt for den handicappede
og de parerende, og ber tjene til at understotte en selvsteendig mestring
af sygdom og handicap, s vidt det overhovedet er muligt.

Der bestér sdledes en gensidig forpligtelse til at sikre en velkoordineret og
helhedsorienteret indsats mellem sygehusveesenet, den sociale sektor,
undervisningssektoren m.fl.

Denne forpligtelse geelder allerede i dag som et vigtigt grundlag for ind-
satsen. Uanset dette fremfores der ganske ofte eksempler pa, at kommu-
nikation og koordination mere eller mindre har manglet eller veeret util-
streekkelig. Dette geelder ikke mindst i ssmmenhaeng med de sjeeldne diag-
noser. Netop fordi der er tale om sjeeldne diagnoser, som desuden kan
veaere svere at stille, vil mange leeger ikke have kendskab til dem, og
mange mennesker udskrives, uden at diagnosen er endeligt stillet. Der er
tilfeelde, hvor mennesker har mattet vente i drevis pa at fa en diagnose,
andre far aldrig stillet en diagnose, men har blot en samling symptomer
med den deraf folgende usikkerhed vedrerende prognose og muligheder.

Den manglende viden og specialkundskab der kan preege sundhedsper-
sonalet vil i endnu hejere grad gere sig geeldende for de ansatte i social-
og undervisningssektoren i forbindelse med sjeeldne handicap, idet den
enkelte ansatte oftest ikke vil have nogen forudgdende viden og erfaring
at treekke pa i sin lokale forvaltning.



Det er derfor vigtigt, at de informationer fra sundhedsvasenet, som stil-
les til rddighed for de ovrige sektorer, ogsa tager udgangspunkt i, at de
skal kunne forstds og anvendes i forhold til social- og undervisningssek-
torerne og ikke kun til rent medicinske formal.

Lige sa vigtigt er det, at de ansatte i social- og undervisningssektorerne
bliver klar over, hvor de kan spge relevant information og rddgivning om
de sjeeldne sygdomme, de kommer i kontakt med i deres arbejde.

Der vil i disse sager ofte veere tale om, at andre offentlige tilbud skal akti-
veres forud for patientens udskrivning fra sygehus, sa f.eks. hjemkom-
sten, og herunder evt. ydelsen af stotte i hjemmet, kan blive sa velplan-
lagt og hensigtsmaessig som muligt. Dette stiller krav om, at de ovrige of-
fentlige parter er relevant informeret pa en sddan made, at de har mulig-
hed for at give sdvel supplerende information, som serge for iveerkseet-
telse af de initiativer, som vil veere nedvendige den aktuelle situation ta-
get i betragtning.

Lov om social service leegger veegt pa, at den kommunale rddgivning
skal rette sig ogsa mod antalsmeessigt sma handicapgrupper med behov
for seerlig stette, og at der er en forpligtelse til en opsegende indsats over
for disse grupper.

Det understreges i samme lov, at rddgivningen skal have afseet i et velkoor-
dineret tveerfagligt og tveersektorielt samarbejde, og at det er kommu-
nens forpligtelse pd omrdder, hvor den ikke selv rdder over den fornedne
faglige viden, at indhente denne enten fra amtskommunen, lands- eller
landsdelsdaekkende funktioner eller fra anden relevant specialrddgiv-
ning, eller at henvise hertil.

Den amtskommunale specialradgivning har baggrund i, at nogle radgiv-
ningsopgaver forudseetter specialviden. Det er amtskommunens forplig-
telse at sikre, at der findes det nodvendige og tilstreekkelige beredskab,
som vil kunne szettes ind pa specialomrader.

Endvidere har amtskommunen en forpligtelse til selv at yde direkte klient-
radgivning over for seerlige grupper. Der kan f.eks. vere tale om radgiv-
ning af de antalsmeessigt smd grupper af mennesker med sjeeldne handi-
cap.

Det er endelig en amtskommunal forpligtelse at tilvejebringe det grund-
lag som radgivningen tager udgangspunkt i. Denne del af den amtskom-
munale forpligtelse har til formadl at stette og fremme udviklingen i den
kommunale og amtskommunale indsats. Dette indebeerer bl.a., at amts-
kommunen serger for tilstedeveerelsen af den forngdne ekspertise. Som
et led heri skal amtskommunen sikre en systematisk tilvejebringelse og
nyttiggerelse af den faglige viden, ogsa pa de omrader hvor det ikke vil
veere hensigtsmaessigt eller rationelt at opbygge ekspertisen i hver enkelt
amtskommune.
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Blandt de landsdaekkende institutioner med seerlig ekspertise pd omrddet
sjeeldne sygdomme og handicap skal specielt neevnes Center for Sma
Handicapgrupper, der er en selvejende institution under Socialministe-
riet. Centeret tilbyder information og vejledning, herunder radgivning i
forhold til de serlige problemstillinger, som ber medindteenkes i tilrette-
leeggelse af indsatsen og udarbejder endvidere beskrivelser af sjeeldne
handicap. Der er pa centeret en omfattende viden om informationsmate-
rialer, ressourcepersoner i ind- og udland samt om netveerk, kontaktper-
soner og foreninger, som kan tilbyde stotte og information til familierne.

Den specialpeedagogiske indsats tilretteleegges under inddragelse af bl.a.
de Paedagogisk-Psykologiske Rddgivninger i kommune og amt.

Der er saledes pa tilgreensende lovomrader lagt op til, at det er vigtigt, at
nedvendige informationer af betydning for tilretteleeggelsen af den faglige
indsats formidles mellem de offentlige myndigheder, sdledes at indsatsen
kan blive helhedsorienteret, velkoordineret og sa effektiv som mulig.

Det formelle grundlag for et godt samarbejde til gavn for personer med
sjeeldne handicap er til stede, og det er herefter de forskellige myndig-
heders, sektorers og medarbejderes forpligtelse aktivt at serge for, at dette
udmentes i praksis.

Tilbuddene er mangfoldige og yderst forskellige afheengigt af det enkelte
handicap og den handicappedes individuelle ressourcer. Derfor er en helt
afgerende komponent i en god opgavelesning, at der sker en effektiv
koordinering af tilbuddene fra den offentlige sektor i forhold til den be-
rorte familie. Gennem hele forlebet fra uafklaret sygdom, diagnostik, ud-
redning, behandling og medicinsk radgivning, til et liv med et sjeeldent
handicap ber det principielt veere én ansvarlig person, f.eks. den kom-
munale sagsbehandler, der er ansvarlig for en ordentlig social understet-
telse af familiens og den handicappedes egen mestring af situationen.

Da den enkelte sagsbehandler neesten altid vil veere uden seerligt kend-
skab til det pdgeeldende handicap, er det vaesentligt at der etableres et
frugtbart samarbejde med denne fra de sygehusinstanser, det heijt speci-
aliserede center og den amtslige afdeling, der har ansvaret for den sund-
hedsmeessige indsats for den enkelte patient. Arbejdsgruppen ser det
som en ngdvendig del af den samlede indsats for mennesker med sjeeldne
handicap, at der afseettes ressourcer hertil i alle led.

Patientforeninger og brugerorganisationer

I den koordinerende og helhedsorienterede indsats er samspillet imellem
de offentlige institutioner, de professionelle og brugernetveerk og -orga-
nisationer ogsa seerdeles vigtigt.

Brugernetveerk og -organisationer er en helt central kilde til viden om,
hvorledes sjeeldne handicap ytrer sig i dagligdagen, variationen i de han-



dicappedes livssituation og hdndtering af denne samt familiens og de
parerendes situation.

Det er sdledes vigtigt, at der er en lebende dialog imellem de professio-
nelle og brugernetveerk og -organisationer, sa denne viden indgar i ud-
formningen og tilretteleeggelsen af de tilbud som udbydes og kvalitets-
sikringen af disse.

Brugernetveerk og -organisationer er ligeledes helt centrale for informa-
tionsformidling. De muligheder og fora, som disse organisationer har,
skaber gode betingelser for at f4 formidlet information i trygge rammer,
hvor der ofte er langt gunstigere betingelser for at fortolke og forsta me-
get kompliceret information og sammenheaenge, som ellers kun meget van-
skeligt eller slet ikke kan formidles.

Det er derfor vigtigt at inddrage tilbud fra brugernetveerk- og -organisa-
tionerne, da de kan have stor betydning for den handicappede, familiens
og de parerendes mestring af problemerne med at f4 diagnosticeret og
leve med handicappet.

For handicap, hvor der findes behandingsmuligheder, er det af stor be-
tydning, at tilbud og muligheder i brugernetveerk og -organisationer ind-
gdr og nyttiggeres som led i den samlede indsats. I de tilfeelde, hvor der
kan tilbydes behandling, som f.eks. tager tid for effekten viser sig, kan det
have stor socialpsykologisk betydning for den handicappede, familien og
parerende at mgde andre, som har veret i samme situation.

For handicap, hvor der ikke, eller kun delvis, findes behandlingsmulig-
heder er det ligeledes vigtigt at brugernetveerk og -organisationernes mu-
ligheder for at yde menneskelig og socialpsykologisk stette udnyttes. Det
feellesskab og de modeller for praktisk mestring af problemer og den er-
faringsudveksling som kan tilbydes af foreningerne, kan vaere helt cen-
trale for et positivt forleb.
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Kapitel 7
Arbejdsgruppens generelle
anbefalinger

P& baggrund af den foranstdende beskrivelse af forholdene omkring
sjeeldne handicap i relation til sygehusvaesenet, finder arbejdsgruppen, at
der er behov for en generel forbedring af sygehusvaesenets indsats over-
for personer med sjeeldne handicap og deres familier. Det geelder savel
indsatsen pa de amtslige sygehuse, dvs. pa basisniveau som pd lands- og
landsdelssygehusene dvs. pd det heijt specialiserede landsdelsniveau.

For alle sjeeldne handicap vil der veere behov for savel centrale som lokale
funktioner, og disse ma samarbejde i et planlagt, aftalt og gensidigt for-
pligtende forhold med udgangspunkt i et patientforlebsperspektiv.

De sjeeldne handicap opfylder pd mange punkter forholdene som beskre-
vet for lands- og landsdelsfunktioner i Sundhedsstyrelsens Vejledning
om specialeplanleegning og lands- og landsdelsfunktioner -og vil som
udgangspunkt derfor oftest veere landsdelsfunktioner.

Der ber dog for de enkelte sjeeldne handicap eller for sammenhzaengende
grupper af sjeeldne handicap udarbejdes protokoller for patientforlebene,
herunder for samarbejdet og opgavefordelingen mellem de forskellige
behandlingsniveauer.

De typiske amtslige/lokale funktioner i patientforlebene er:
¢ Indledende diagnostik, primeer kontakt og visitering til center.

+ Opfolgning, specielt for bern, vedrerende almen veekst og udvikling,
almen handicapstette, herunder kontakt til sociale myndigheder og
lokale paedagogiske institutioner

# Varetagelse af en del af de regelmaessige kontroller

¢ Varetagelse af akut opstdede sygdomsproblemer udfra et forud-
gdende kendskab til patienten og dennes handicap.

+ Kontakt med familiens praktiserende leege.

De typiske centraliserede/heijt specialiserede funktioner er:
¢ Specialiseret diagnostik, behandling, pleje og kontrol.

+ Overordnet planleegning og styring af patientforlebet.

¢ Koordination af indsats mellem de forskellige involverede hejtspecia-



liserede specialafdelinger / funktioner i en multidisciplinaer teamfunktion
og mellem de centrale og de decentrale funktioner.

+ Rddgivning og vejledning, herunder genetisk rddgivning.

¢ Indsamling, registrering og formidling af viden om diagnostiske og
behandlingsmaessige muligheder.

+ Forskning og udvikling, kvalitetsudvikling, uddannelse og opleering.
+ Ansvar for at der udarbejdes behandlingsprotokoller og
¢ Internationalt samarbejde.

Sygehusfunktionen for personer med sjeeldne handicap har sdledes en
centraliseret (landsdels) og decentral (amtslig) del. Der vil for de enkelte
tilstande og i forlebet for den enkelte person veere forskellig veegtning af
balancen mellem den centrale og den decentrale funktion. Perioder med
stort behov for den centrale funktion vil veksle med perioder hvor veeg-
ten ligger pd den decentrale amtslige funktion. Et sddant forleb vil ofte
kunne forudses og derfor planlegges.

Arbejdsgruppen finder det derfor vaesentligt, at der udarbejdes behand-
lingsprotokol/referenceprogram for de enkelte sjeeldne handicap eller
for grupper af sjeeldne handicap, iseer for sddanne sjeeldne handicap, hvor
der er behov for en multidiciplineer og hejtspecialiseret indsats.

Disse protokoller ber regelmaessigt vurderes og revideres ved behov. Re-
ferenceprogrammet skal veere kendt decentralt/lokalt. Ansvaret for refe-
renceprogammernes revision ligger ved centrene. Disse referenceprogram-
mer bor anvendes som udgangspunkt for den konkrete tilretteleeggelse af
de individuelle patientforleb indenfor rammerne af lands(dels)funktionen.

Der bor i denne forbindelse indenfor rammerne af Vejledning om specia-
leplanleegning og lands- og landsdelsfunktioner fastleegges en placering
af ansvar for de samlede forleb samt for de enkelte elementer i forlobet
(f.eks. initial diagnostik, initialbehandling, kontrolintervaller, indhold af
kontrol m.v.). Herunder ansvaret for planleegning, styring og koordine-
ring af den arelange indsats for den enkelte handicapgruppe og den en-
kelte patient.

Arbejdsgruppen anbefaler, at der etableres de nedvendige samarbejds-
aftaler vedrorende de konkrete patienter mellem niveauerne.

Arbejdsgruppen anbefaler endvidere, at patienter i forbindelse med den
primeere diagnostik henvises til et hejt specialiseret center for den pageel-
dende sygdom og det videre forleb tilretteleegges derfra.

Arbejdsgruppen anbefaler, at der etableres lobende registrering af patient-
forlebene i kliniske databaser for de enkelte sjeeldne handicap, savel af
hensyn til overvagning af det enkelte patientforleb som med henblik pa
generel kvalitetsudvikling.
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Organisation af varetagelsen af sygehusfunktionen for
personer med sjeldne handicap

Landsdelsniveau

Arbejdsgruppen anbefaler, at der opbygges 2 centre for sjeeldne handicap
i sygehusvasenet. Der tages udgangspunkt i de 2 eksisterende centre ved
henholdsvis Rigshospitalet og Arhus Universitetshospital. Disse 2 centre
koordinerer patientforlebsprogrammer i et gensidigt forpligtende samar-
bejde, herunder ogsa vedrerende relevante databaser.

Disse centre varetager endvidere de hejtspecialiserede opgaver, der er pla-
ceret ved centrene i teamsamarbejde med de relevante specialfunktioner
ved landsdelssygehuset i henhold til anbefalinger vedrerende de enkelte
tilstande eller grupper af tilstande.

Pa grund af opgavens sterrelse og da visse funktioner nu pa tilfredsstil-
lende vis varetages udenfor disse centre ved andre landsdelssygehuse,
anbefaler arbejdsgruppen desuden, at ogsd andre afdelinger/sygehuse
med landsdelsfunktion kan varetage centraliserede opgaver eller delop-
gaver indenfor et sjeeldent handicap eller grupper af sjeeldent handicap,
nar seerlige forhold taler derfor. De forhold, der her kan foreligge er f.eks.
tilstandenes hyppighed (der begrunder flere centre) eller seerlig kunnen i
den pdgeeldende institution (der kan begrunde serlig placering af en
funktion eller delopgave).

Samarbejdet mellem de centrale og decentraliserede funktioner er skrift-
ligt aftalt og gensidigt forpligtende og aftalt for den enkelte patient.

Arbejdsgruppen skal understrege, at det er veesentligt, at der tilfores de
heijt specialiserede centre midler til at varetage opgaverne og derved
sikre, at den overordnede planleegning og kvaliteten af indsatsen pd det
heijt specialiserede niveau opretholdes og udvikles.

De hgit specialiserede centre for sjeeldne handicap i sygehusvaesenet skal
sdledes kunne varetage alle relevante opgaver i forbindelse med de
sjeeldne handicap som deres virksomhed omfatter. De nuverende centre
skal sdledes videreudvikles til at kunne varetage de nedenfor neevnte op-
gaver.

Det anbefales at centrenes opgaver omfatter

¢ Varetagelse af de hojtspecialiserede elementer af diagnostik, behand-
ling og kontrol i teamfunktion mellem relevante specialer, landsdels-
sygehusets involverede specialafdelinger og eksperter.

+ Radgivning og vejledning, herunder genetisk radgivning.
+ Koordinering af indsatsen og herunder eventuelt viderevisitering.

+ Diagnostik, behandlingsopgaver, pleje og kontrol iht. protokoller.



+ Formidling af samarbejde i de/det hejtspecialiserede team pa lands-
delssygehuset og med hensyn til det decentrale niveau/den ansvar-
lige amtsafdeling.

¢ Indsamling og formidling af viden om diagnostiske og behandlings-
meessige muligheder.

+ Udarbejdelse af generelle behandlingsplaner, protokoller og referen-
ceprogrammer.

+ Udarbejdelse af konkrete behandlingsplaner og konkrete (satellit)afta-
ler med det decentrale amtslige niveau vedrerende den enkelte pati-
ent/evt. gruppe af patienter.

+ Fungere som fagligt bagland for decentrale funktioner.
+ Kvalitetskontrol og kvalitetsudvikling.

* Registrering, overvagning og opfelgning.

+ Forskning og udvikling.

+ Uddannelse og opleering.

+ Internationalt samarbejde.

Centrene har endvidere til opgave

* At sikre overblik over patienterne i Danmark med et givet sjeeldent
handicap — sa der sikres mulighed for at disse kan f& gavn af nye til-
bud og muligheder.

+ Radgivning og formidling savel til patienter som til sundhedsvaesenet
som helhed og til andre relevante myndigheder.

+ Samarbejde med relevante patientforeninger f.eks. via sakaldte fag-
rad.

Amtsniveau

Det anbefales, at det pd amtsligt niveau afklares, hvilket speciale/special-
afdeling i det amtslige sygehusveesen, der varetager det decentrale an-
svar for den enkelte patient/handicapgruppe i henholdsvis barne- og
voksenalderen, og herunder har ansvaret for medvirken til fastleeggelse
af den nedvendige opgavedeling, koordinering og samarbejde med det
heijtspecialiserede niveau.

Det amtslige niveau (afdeling) varetager opgaverne pa basisniveau og
herunder kontakten med det hejtspecialiserede center — der vil her i for-
skelligt omfang veere mulighed for indgdelse af konkrete aftaler om ar-
bejdsdeling indenfor rammerne af Sundhedsstyrelsens Vejledning om
specialeplanleegning og lands- og landsdelsfunktioner i form af satellitaf-
tale/konkret aftale vedrerende den enkelte patient.
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Indholdet af aftalerne vil dels afhaenge af den konkrete patients tilstand
og behov for indsats, og dels af den lokale afdelings viden og erfaring her-
under af tilstedeveerelsen af relevant kvalificeret personale, bl.a. herun-
der specialleeger med den fornedne indsigt.

Arbejdsgruppens gvrige anbefalinger

I en raekke tilfeelde vil de her beskrevne referenceprogrammer/protokol-
ler kunne finde anvendelse som modeller for tilretteleeggelsen af indsat-
sen vedrerende andre besleegtede sjeeldne handicap. Anbefalingerne ber
sdledes danne basis for tilretteleeggelsen og konkrete aftaler for grupper
af sjeeldne handicap med parallelle eller lignende karakteristika.

Med udgangspunkt i folgende formulering i Vejledning om specialeplan-
leegning og lands- og landsdelsfunktioner:

- Udover de naevnte diagnoser og tilstande bor visse andre alvorlige tilstande
o0gsd henvises til lands- 0g landsdelssygehuse, f.eks. ved mangelfuld diagnose,
saerlig vanskelig behandling eller ekstremt sjaeldne tilstande, selvom der ikke fo-
religger seerlige behandlingstilbud -

skal arbejdsgruppen i ovrigt anbefale, at patienter med sjeeldne handicap,
hvor der ikke foreligger behandlingsprotokol og/eller indplacering i Vej-
ledning om specialeplanleegning og lands- og landsdelsfunktioner, pa et
tidligt tidspunkt i forlebet henvises til et af de to landsdelscentre med
henblik pé registrering, vurdering af diagnostik- og behandlingsmulig-
heder og raddgivning af lokalfunktionen vedrerende det videre forleb.

Arbejdsgruppen legger veegt pd kvalitetsudviklingen i relation til
sjeeldne handicap, og at der ogsa udvikles forbedrede tilbud for andre
grupper af sjeeldne handicap end de her 11 konkret beskrevne grupper.

Arbejdsgruppen anbefaler derfor, at der i Sundhedsstyrelsens regi etable-
res en folgegruppe, der har til opgave at overvdge udviklingen og ud-
bygningen pa omrddet og tage de relevante initiativer i den forbindelse.

Arbejdsgruppen finder det sdledes vigtigt, at afdeekning og kortleegning
af omradet fortseetter, og at der udvikles referenceprogrammer for flere
grupper sjeldne handicap.

Herudover finder arbejdsgruppen, at der ber forega en kontinuerlig
overvdgning af udviklingen pd omradet.

Arbejdsgruppens konkrete anbefalinger vedrerende 11 sjeeldne handicap
felger i Kapitel 8.
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