Leiobeinandi reglur fyrir upplysingagjof vegna
sjaldgeefra sjukdoma

I nngangur

Allar manneskjur, 6had kynpeetti, triGabrégdum og pjdéderni, eiga rétt a goori og
skilvirkri heilbrigdispjénustu, sem er byggd & haum stadli. Har stadall og sioferdi
i upplysingapjonustu skal vera i fyrirrami i 6llum tilfellum.

Adgangur ad upplysingum er grundvallaratridi, hvort sem sjukdémurinn er
almennur eda sjaldgaefur. Upplysingar um sjaldgeefa sjukdéma er ein veigamesta
pjonustan, sem foreldrafélég geta veitt. betta er sérstaklega mikilveegt par sem
folk med sjaldgeefa sjukdéma finnst pad oft vera einangrad vegna pess hversu
sjaldgeefur sjukdémur peirra eda fjélskyldunnar er auk peirra spurninga sem
koma oft upp vegna erfdafraedilegra asteedna fyrir sjaldgeefum sjukdémum.

pad er einnig akvednar hamlanir til stadar vid nalgun a videigandi og nakveemum
upplysingum um sjaldgeefa sjukdéma, sem eru gildar og skiljanlegar fyrir
foreldra. Oft kemur upp misskilningur vegna pess ad margir sjaldgeefir
sjukdémar eru med flokin einkenni og med mdérgum skilgreiningum og
samheitum.

Sjaldgadir sjukdémar i Evropu pyda:

5 to 6% af fjolda ibGa i Evrépu eda 27 000 000 pegar oll fravik eru tekin til

greina

6000 til 7000 eda jafnvel fleiri mismunandi sjukdémar

Mjog misleitur hépur par sem flestir veikindahéparnir eru eingdngu med nokkra

tugi til hundrud einstaklinga innan sins hops

e 80% eru af erfdoafreedingum uppruna

e Sjukdémarnir valda fotlun (44% hreyfanlegan skada), afmyndum eda lyti
(37%) and leida til mismununar og spurninga ,ekki eingéngu fyrir veiku
bodrnin, sem purfa ad takast a vio pjoofélagio og lifid almennt, heldur einnig
fyrir hina eldri, sem eru veikir og purfa ad ala upp bérn, sem eru ekki med
viokomandi sjukdém eda 6nnur langvarandi veikindi

e beir eru langvarandi og eru 10% af d6llum sjukdémum og eru algengasta
asteedan fyrir dauda hja ungum bérnum (35% danartioni fram ad eins
ars aldri og 12% a aldursbilinu 5 og 15 ara)

e Engin sjukddémsgreining er til stadar fyrir um helming pessara veiku barna

Kynning

Foreldrafélog eru 6teemandi uppspretta upplysinga um sjaldgeefa sjukdéma. Ppau
hafa komid sér upp sérpekkingu, sem er einstok, og eetti ad vera notud til hins
itrasta svo framarlega sem pau fylgja peim venjum og peirri vinnu, sem hefur
verid vidurkennd og notud eru af 6drum sambeerilegum foreldrafélégum i Evrépu.

pad er alltaf a abyrgd pess, sem veitir upplysingar, ad bla yfir sem bestu
upplysingum sem eru adlagadar ad porfum pess, sem leitar eftir peim hver sem
astaeda viokomandi er fyrir pvi ad vera ad leita eftir pessum upplysingum.
Upplysingagjof skal alltaf vera fagmannlega og 6tviraed.
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pessi tillégur eru hugsadar sem leidbeiningar ad vidurkenndum venjum og er
vonad ad lesendur reyni ad fremsta megni ad notast vid pessar venjur vid préun,
uppsetningu og endurskodun peirra. Veittar upplysingar eru byggdar a reynslu
sjuklingsins og foreldra hans. Ppad er vidurkennt ad petta alltaf hao fyrirliggjandi
upplysingum og Utsjénasemi, hvort sem pjénustan er veitt af folki i
sjalfbodavinnu eda i greiddu starfi hja félaginu. Hins vegar eru akvedin
grundvallargildi, sem purfa alltaf ad vera til stadar 6had steerd, proska eda
fjarhagslegri stéou.

peaer eiga vio um allan heim og fyrir litla h6pa sem stdéra og samanstanda af
langtima markmidum sem eaetlast er til ad unnt verdi ad n4. Innsetning peirra og
su vinna, sem er unnin til ad n4 essum markmidum, parf ad

endurspegla bakgrunn hvers héps med tilliti til menningar, pjodfélagslegrar stédu,
politik, umfangs, steerdar og efnahags. Ad sidustu purfa upplysingarnar ad vera
eingbngu ein af mérgum pjonustum foreldrafélog geta veitt.

Grunnvallaratridi i skipulagningu

e Sérpekking sjuklings: Vidurkenna mikilveegi sjuklinga og foreldra peirra sem
uppsprettu upplysinga og sérpekkingar. Tryggja parf ad pjonustuna veiti félk
med pekkingu a sjaldgeefum sjukdémum & 6llum stigum stjérnunar og
pjonustu, par sem haegt er ad koma pvi vid.

o batttaka: Viourkenna gildi fjdlskyldunnar og astvina og veita peim patttoku
pbegar ad pad er videigandi, par sem ad einstaklingar med sjaldgeefa sjukdéma
geta haft likamlegar hamlanir eda almennar taugaskemmdir. bad a ekki ad
vera gerdur greinamunur & félagsmoénnum, hvort sem pad eru bérn eda
fulloronir.

e Adgangur: Veita upplysingar um pjoénustu i adgengilegu formi sem pé
tryggir tranad milli beggja adila. Veruleg fotlun er algeng afleiding
sjaldgeefra sjukdéma. begar pvi er vid komid skal pjénustan vera gjaldfrjals
fyrir folk med sjaldgeefa sjukdéma og fjoiskyldu peirra.

e Vidkeemni: Tryggja parf videigandi en ahrifarikrar pjonustu af félki, sem er
spegilmynd hinna sjuku og geta sett sig i spor peirra sem sérfraedingar i ad
skilgreina parfir peirra og 6skir. A medal éska og parfa eru svor vid
erfdafraedilegum spurningum mjog algengar par sem ad mikill hluti
sjaldgeefra sjukdéma eru af erfdafreedingum uppruna.

o Mannlegar skyldur: Veita parf upplysingapjonunstu af félki hvort, sem pad
er i sjalfbodavinnu eda er a launum, sem eru vel stakk buid til ad veita pessar
upplysingar og hafa pekkingu og areidanleika til pess.

. Sérheaefour radgjafahdpur: bar, sem upplysingar um sjaldgaefa sjukdéma
eru oft ryrar og fra takmorkudum heimildum, pa parf ad setja a laggirnar
sérhaefdan radgjafahdop med sérfreedingum sem visa ma félagslegum,
laeknisfraedilegum og visindalegum spurningum til og myndu sem daemi
félagsfraedingar, logfreedingar, heilsugeeslufélk og rannséknarfolk vera i
pessum hoépi. Slikur radgjafahépur getur einnig innifalid erféafreedilega
sérfreedinga pegar ad porf krefur.



Grundvallaratrioi i sioferoi

e Trunadur og notkun upplysinga: Upplysingar og gégn eiga alltaf ad vera
medhondlud sem trunadarmal og tryggja parf nafnleynd nema 6skad sé eftir
60ru skriflega fra viokomandi adila. Tryggja parf ad gagnasofnunin hafi akvedinn
tilgang og sé skraning i samraemi vid pad. Oll gogn fyrir tolfreedilegar

rannsoknir eda adrar stadfestingar a eingdbngu ad vera dreift til almennings eda

steerri hopa ef ad pad er gert med nafnleynd og fyrirliggur sampykki fyrir pvi ad
dreifa pessum upplysingum.

e Hollusta: Tryggja parf ad hollustu pess, sem veitir upplysingar, sé vid pann

adila sem leitar eftir peim og alltaf a pann hatt ad trunadur sé tryggdur vid

viokomandi adila.

e Vorn gegn mismunun: Skoda parf hverja persénu an pess ad gera
greinamun & henni og annarri og koma pannig i veg fyrir mismunum med
tilliti til pjoofélagslegrar stodu, menntunar, trdar, pjédernis, kyns eda
landfreedilegs uppruna. Pjonustan 4 ad vera adgengileg fyrir folk med
sjaldgeefa sjukdéma 6h&d menningu, pjéderni eda tungumali.

o Arekstrar: Leggja parf sig fram vid ad vera sjalfsteedur, 6hadur og lagmarka
hagsmunaarekstra.

e Nalgun & upplysingum: Sjaldgeefir sjakdémar hafa mikil ahrif & daglegt lif
fyrir utan ahrifin & heilsu viokomandi. Hafa parf i huga takmarkanir félagsins
0g gera sanngjarna tilraun til ad bjéda 6gud vinnubroégd vid ad nalgast
leeknisfreedileg vidofangsefni asamt nalgun a pattum eins og
lagalegum, stjérmalalegum, pjodfélagslegum, lagalegum, sidferdislegum og
fjarhagslegum. Vita parf a hvern skuli visa fyrirspurnum a hverju sinni midad
vid pau vidfangsefni, sem verid er ad vinna mead.

e Hiutleys: Tryggja parf ad veitt rad eda upplysingar séu hlutlausar og komi
ekki fram sem afellisdomur fyrir pann, sem leitar eftir peim.

Grundvallaratrioi almennra starfshatta

Markmid: Veita gildar, uppfeerdar og skiljanlegar upplysingar um alla peetti
sjukdémanna til sjuklinganna, fjolskyldu peirra and sérfreedinganna, sem vinna
med peim.

Hvernig a4 ad na pessu:

e Sérfraedingssvid og sjukdémsgreining: Skilgreina parf sérstaklega pad
sérfeerdingasvid sem er er einstakt fyrir upplysingapjonstuna. Sjaldgeefir
sjukddmar eru oft flokin einkenni med mdérgum skilgreiningum og samheitum.
Fyrirspyrjandi geeti hringt vegna pess ad ekki er fyrirliggjandi nakvaem
sjukddémsgreining eda til ad fa upplysingar um sjukdémsgreiningu sem nu
pegar er buid ad stadfesta. bar, sem sjaldgeefir sjukdémar og einkenni hafa
morg néfn og samheiti, pa er pad mikilveegt ad stadfesta ad fyrirspyrjandi er

ad hafa samband vid réttan pjénustu- og upplysingadila.

e Vidbotarhlutverk: Tryggja parf ad upplysingapjonustan samanstandi
eingdngu af utskyringum, pydingum yfir & skiljanlegt tungumal og
vidbotarupplysingum. Pjénustan er ekki hugsud til ad gefa greiningar eda
leeknisfraedileg rao.



Gildistimi: Endurskoda parf upplysingarnar reglulega og kerfisbundid til ad
tryggja gildi peirra.

Anrif upplysinga: Hafa parf i huga ad upplysingar ma tulka & mismunandi
hatt af folki eftir tilfinnningastddu peirra, menntun og reynslu. Hafa parf
nalgun vid pessa adila i samraemi vid petta og vera raunsaer og sannsoégull an
pess ad hraeda viokomandi og leyfa fyrirspyrjanda ad akveda pann hrada sem

upplysingarnar eru veittar. Spa um préun sjaldgeefs sjukdoms er oft mjog
erfio.

St6dug menntun: Fylgjast parf marvisst og stédugt med leeknisfreedilegri

pekkingu og préun hennar, pjalfun sjalfbodalida og starfsmanna markvisst og
stodugt.

Einangrun einstaklinga: Audvelda parf fyrir samskiptum milli einangradra
einstaklinga og byggja upp traustan grunn af upplysingum um mjog sjaldgasefa
sjukdéma.

Samskiptaheefni: Tryggja parf ad s&a, sem spyr, fai 6skipta athygli. betta

naest med gédum samskiptahaefileikum par sem litid er framhja persénulegum
efnum og gefa viomeaelandanum pannig allan pann tima, sem hann parf.

Skyrleiki: Tryggdu ad allar adferdir, sem notadar eru til ad gefa fra sér

upplysingar, séu i stédugu eftirliti vardandi nakvaeni, skyrleika og adgang
midad vid innihald, form og birtingu.



