Rekommendationer for infor mationsverksamhet i féreningar for Sallsynta diagnoser.

Inledning
Allamanniskor oavsett ras. religion eller nationalitet ska halikarétt till adekvat hdlso- och
sjukvard av god kvalité. Information som ges ska vara av hog etisk standard.

Tillgang till information &r en grundl&dggande réttighet oavsett om sjukdomen &r vanlig eller
ovanlig.

Att formedlainformation &r en av foreningens viktigaste uppgifter.

Informationen till bérare av en sallsynt diagnos &r sarskilt viktig eftersom avsaknaden av
korrekt information ofta ger upphov till kdnslor av isolering. Till detta kommer ocksa att
diagnoserna ofta &r arftligt betingade.

Det finns mycket som hindrar tillgangligheten till korrekt och |&ttforstaelig information.
Ovanliga sukdomar &r ofta komplexa med en mangd olika definitioner och synonymer vilket
blir forvirrande vilket ytterligare dkar kanslan av isolering och utanférskap.

-5% -6% av befolkningen i EU &r bérare av den sdllsynt diagnos (27 000 000 inv.efter
utdkningen)

-det finns mellan 6000- 7000 olika séllsynta diagnoser

-en mycket heterogen popul ation dé de flesta diagnosgrupperna bestar av alt fran nagra fatill
ett par hundra bérare

-80% av diagnoserna ar genetiskt betingade

-de ger ofta upphov till svéra funktionshinder som t. ex. rorelsehinder 44%, misshildningar
37%,

och ger upphov till diskriminering och ifragasattande av bade barn och vuxnai métet med
omvérlden

10% é&r kroniska och den viktigaste orsaken till for tidig dod hos unga personer; 35% avlider
under det forstalevnadsaret, 12% mellan 5 -15 ar. Halften av bérarna saknar korrekt diagnos.

| ntroduktion

Diagnosbérarna besitter §éva den béasta kunskapen om séllsynta diagnoser. De har utvecklat
en sakkunskap som &r unik och som borde utnyttjastill fullo nar den utgar fran den
vedertagna praxis som utvecklats och anvands av existerande patientgrupper runt om i
Europa.

Det &r alltid den som tillhandahaller informationen som &r ansvarig for att den haller hdg
kvalité och & anpassad till frégestallarens behov oavsett av vilket skal fragorna stélls.
Information om séllsynta diagnoser ska alltid ges med respekt och empati for mottagaren.

Dessa rekommendationer & avsedda som en vagledning till vedertagen god praxis.
Forhoppningsvis kommer detill anvandning nér informationsverksamhet ska utvecklas eller
omvérderas. Rekommendationerna har sin utgangspunkt i diagnosbararnas egna erfarenheter.
Information kan ibland paverkas av formedlaren men oavsett om informationen ges av
frivilligamedarbetare eller anstélld personal ska kérnan i informationen vara densamma.

Organisatoriska principer
Expertkunnande En viktig kdllatill information, sakkunskap och empati & diagnosbararna
géavaoch deras familjer.



Inkludering Diagnosbéararnaoch deras familjer & vérdefulla och skainkluderasi
verksamheten oavsett fysiska och psykiska funktionshinder. Skillnader i behandlingen av
medlemmar skall inte férekomma.

Tillganglighetlnformation som erbjuds ska varatillganglig och sdker. Information skavara
konfidentiell nar den ror enskilda personer. Svéara funktionshinder ar en vanlig foljd av en
ovanlig sjukdom darfér bor informationen vara kostnadsfri for diagnosbérarna och deras
familjer.

Kanndighet Korrekt och saklig information kan garanteras genom att involvera personer
med kunskap om diagnosen. Fragor om genetik och arftlighet &r frekventa eftersom en stor
majoritet av sdllsynta diagnoser & genetiskt betingade.

M anskliga resurser Informationsverksamheten bor utga fran en grupp av frivilligaeller av
anstallda. De som ingar i gruppen ska vara kompetenta och ansvarstagande och fa allt stod de
behover for sin uppgift.

Expertrad Eftersom information om séllsynta diagnoser ofta & sparsamt forkommande och
fran begransade kallor kan det vara bra att etablera en radgivande expert kommitté med
experter pa sociala, medicinska och vetenskapliga frégor (socionomer, jurister, kliniker eller
forskare). Kommittén kan ocksa genetiker ingai forekommande fall.

Etiska principer

Fortroende och anvandning av infor mation:Alla uppgifter ska behandlas konfidentiellt.
Insamling av uppgifter ska allttid ha ett andamal. Uppgifter for statistiska andamal far endast
spridas anonymt.

L ojalitet: Den som ger och tar emot information ska varalojal med brukaren och inte yppa
vad som sagts.

Regler mot diskriminering: Diskriminering av personer pa grund av socialgrupp, utbildning,
religion, kon, sexuell 1aggning etnisk eller geografiskt ursprang far g forkomma.
Informationen ska varatillganglig fér ménniskor med en sdllsynt diagnos fran alla kulturer,
samfund, etniska och sprakliga bakgrunder.

I ntressekonflikter : Strava efter att vara oberoende och undvik intressekonflikter.

Paverkan: En sdllsynt diagnos har stor inverkan pa det vardagligalivet och inte bara nér det
kommer an pa halsan. Tank pa att organisationen har begréansade resurser sa att
anstrangningarna att erbjuda information star i 6verensstammelse med behoven. Tareda pa
vem som bést kan besvara frégor av olika slag.

Objektivitet:Var saker paatt r&dgivning alltid &r objektiv och inte fordomande.

Hantering

Mal: att tillhandahdlla korrekt, uppdaterad och |&tforstaelig information med alla aspekter pa
gukdomen fér dem som &r drabbade, deras familjer och den personal som finns omkring dem.
Malen kan uppnas genom att:

Definiera den expertis som finns inom varje omrade och det som &r unikt for varje diagnos.
Séllsynta diagnoser & ofta komplexa syndrom med varierande definitioner och synonymer.



Den som soker information kan géra det i vantan pa diagnos eller for att fa mer information
om en fardig diagnos. Eftersom de séllsynta sjukdomarna har olika namn och synonymer &r
det mycket viktigt att klargora att fragestdllaren har vant sig till rétt instans.

Kompletterande regel: Forsdkra er om att information om diagnos bara & forklarande,
Oversatt till ett begripligt sprék. Det skainte kunna forvaxlas med att medicinsk radgivning.

Infor mationens kvalité: Reviderainformationen som ges fortldpande och prova systematiskt
dess giltighet.

M ottagande:Var uppmarksam pa att information tas emot pa olika sitt beroende pa
mottagarens egna erfarenheter, utbildning och emotionella sinnestdmning. Anpassa ditt
forhallningssatt och var uppriktig, sanningsenlig utan att fororsaka panik. Lat den som fragar
bestdmma nivan painformationen. Prognos och progressivitet hos sdllsynta diagnoser &r ofta
av alvarlig art.

Fortbildning: Setill att frivilliga medarbetare och/eller personal far mojlighet att folja
utvecklingen pa de medicinska omrédet genom forthildning.

| solering: Skapa majligheter for isolerade diagnosbérare att traffa andra - etablera strukturer
for information om mycket sallsynta diagnoser.

Sétt den som frégar i centrum och 12t inte personliga erfarenheter paverka den information
som ges och ge fragorna den tid som behdvs

Bekr aftelse: FOrsékra er om att informationen alltid &r precis, klargérande och tillganglig till
sitt innehall, format och utseende



