Apen fagdag om Huntington sykdom, Scandic Hotell St. Olavsplass, 21. april 2018

Senter for sjeldne diagnoser & framtiden for
Fagnettverk Huntington

Olve Moldestad, PhD
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NK-SE Nasjonalt kompetansesenter for

sjeldne epilepsirelaterte diagnoser
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TAKO-senteret

Frambu senter for sjeldne diagnoser Lovisenberg Diakonale sykehus

Stiftelse, Siggerud
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NSCF Norsk senter for cystisk fibrose
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TRS kompetansesenter for sjeldne

diagnoser
Sunnaas sykehus

SSD Senter for sjeldne diagnoser
Oslo universitetssykehus
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Kriterier for a fa tilbud gjennom NKSD

* Prevalens £1:10 000
Medfgdt eller kjent genetisk arsak

* Sammensatt
* Langvarige behov
Endret definisjon -> 1:2000?
Kunstig skille?
Blir alt «sjeldent»?
Skjgnnsmessiqg vurdering?
Hele livet eller faser av livet?
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Ytre rammer og styringsdokumenter for NKSD og

SSD
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NKSD-strategi
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e SJELDNE DIAGNOSER

Kunnskapsspredning
«NKSD formidler cppdatert og relevant kunnskap om sieldne diagnosers

Strategiske mal
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Informasjon B /,{

Nasjonal kompetansetjeneste for Arsapport EE

v £ Etablert &r 2013

sjeldne diagnoser Al i s
Institusjon Oslo

Nasjonal kompetansetjeneste for sjeldne diagnoser (NKSD) skal bidra til at personer med utvalgte Umversutetsykehus
sjeldne og lite kjente diagnoser far et likeverdig, helhetlig og individuelt tilpasset tilbud i et Nettside Vis nettside
livslzpsperspektiv. Mélgruppene er brukere, deres familie og tjenesteapparat pa ulike nivaer. Vedlegg Aone vedlegg
Ved & formidle diagnosespesifikk kunnskap til fjenesteytere med behandlingsansvar, er malet at Fa g|l gwu rderin g
dette skal bidra til 3 bedre kvaliteten p3 tienestene til personer med sjeldne diagnoser og deres
familier. Brukermedvirkning skal styrke kunnskapsgrunnlaget. Referansegruppen Vis vurdering

NKSD er organisert med en fellesenhet og ni underliggende sentre. Kjernevirksomheten foregar ved
sentrene.

NKSD er opprettet for & styrke faglig samarbeid, synliggjere "sjeldenfeltet”, sikre en enhetlig
informasjonstjeneste, sikre god ressursutnytielse og ivareta diagnosegrupper som ikke har et godkjent
kompetansetjenestetilbud.

NKSDs fellesenhet er lokalisert pa Oslo universitetssykehus HF, Ulleval.

‘SN Oppgaver og resultat
‘N Aktivitet
'S  Forskning

'S Forankring
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Nasjonal strategi — oppstart 2018

Nasjon

SJEL

'gg STORTINGET SAKER ¥ REPRESENTANTER OG KOMITEER ¥ HVA SKJER? ¥ OM STORTINGET ¥

Du er her: Forsiden - Saker og publikasjoner - Spersmal: Interpellasjoner - Interpellasjon U

Interpellasjon fra Ruth Grung (A) til
helse- og omsorgsministeren

Interpellasjon nr. 10 (2016-2017)

Om & ta initiativ til en strategiplan for & gi personer med sjeldne sykdommer et likeverdig
helsetilbud

Datert: 02.12.2016

Besvart: 19.01.2017 av helse- og omsorgsminister Bent Hoie

Sporsmal
Ruth Grung (A): Sjeldne diagnoser er ofte alvorlige, medfodte og livslange, og

pasienter, brukere og parerende har ofte et stort behov for koordinerte og

tverrfaglige tjenester. Det pagar et arbeid i hele Europa for a bedre livsvilkarene
for sma pasientgrupper med alvorlige og komplekse sykdommer. I en
rekommandasjon fra 2009 anbefalte EU alle medlemslandene & utarbeide og
implementere planer eller strategier for sjeldne sykdommer for a sikre at disse

pasientene fikk tilgang til helsetjenester av hoy kvalitet, herunder diagnostikk,
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Definisjonen av «sjelden diagnose» varierer

En diagnose defineres i Norge som sjelden nar
det er feerre enn 500 som har tilstanden

1:10 000
1:10 000/1:2000
1:10 000/1:2000
1:2000
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Nomenklatur for sjeldne diagnoser
orphanet

M !nserm

Orphanet in numbers

Aaw
3 feg=hc)
L 1\
e

5856 7135 3367 20739 41644

Diseases Expert centres Laboratories Professionals Daily visitors

Nasjonal kompetansetjeneste for
i p i Oslo

® e’ SJELDNE DIAGNOSER Avdeling for sjeldne diagnoser C\ universitetssykehus


http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng=EN

@ye
Medfgdte
misdannelser Blpdersykdommer
Medfgdte
hudsykdommer

Medfgdte

Medfadte leversykdommer
nyresykdommer
Medfadte Primaer
metabolske immunsvikt
sykdommer
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Orpha klassifisering: > 100 diagnoser
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Nevrodegenerativ sykdom Kraniofasial misdannelse

APPEARANCE,
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Diagnoseinformasjon,
e-leering m.m.

Fagnettverk

»
Kurs og fagdager Monitorering
. —
Klinikk Forskning
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Utfordringer i levering av kompetansetjenester

Regionalisering Store avstander Mange diagnoser

Mange fagmiljg Mye reisetid Mange fagmiljg
"Murer” mellom regionene
Ingen informasjons- eller
henvisningsplikt
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< . Oslo
universitetssykehus

Mapie Syrup Urine Disease (MSUD)

Maple Syrup Urine Disease (MSUD)

Behandlingsprogram, Nyfedtscree

MSUD skyides feil | nedbrytningen av aminos
av disse og giftige metabolitter

v Les mer om Maple Syrup Urir

innledning

Henvisning og vurdering

- Send henvisninger til Oslo universitetssyke

Nasjonal kompetansetjeneste for

SJELDNE DIAGNOSER

helsenorge no

Magie Yyrup Urewe Disegss (MSUO

Maple Syrup Urine Disease (MSUD)

Maple Syrup Urine Disease (MSUD) er en arvelig stoffskiftesykdom (metabolsk sykdom), En
enzymsvikt hemmer nedbrytingen av tre ulike aminosyrer. Dette resulterer | skadelig opphopring
av disse aminosyrene | blodet. Sykdommens alvorlighet varierer fra person til person
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Diagnoseevaluering 2017 — «fasemodellen»
epidermolysis bullosa

Konklusjon: sentertilhgrighet fortsetter, etablere fagrad med
brukerforeningen og hudavdelingen

Disea%agmth focal Inhe: 0SiS
paimopiantariier@oderma as a \ @
may Diffuse @ plantar
& ker;

Generalizgd junctional
epidermolfsbullosa

non-HelfttZ Wi
Junchofs olyses Focal g lantar
bullosa_ ﬁ itz type “ )
Juncgoa “ QOIS hop “ rmolysis Keratolytic Minier erythema

bdermal

Severe genealized recessive
dystrophicigpBermolysis
bulitsa

Generalizod domifant

dystrophidigolermolysis
buiitsa
Epidermolysi@ bilosa simplex

Kindief&#idrome




Diagnoseevaluering 2018 — «fasemodellen»

e Aktuelle diagnoser * Alle diagnoser skal
— Aniridi evalueres
— Alport * Aktuelle brukerforeninger
— Osler (2019) vil bli kontaktet

Nasjonal ko

Mikroti/anoti
DSD-diagnoser (2019)
Choanalatresi
LCAT-mangel

Primaere
immunsviktsykdommer (354
diagnoser, ca. 50 kjent i
Norge)

* Brukerinvolvering er sentral
| prosessen

mpetansetjieneste for . . .
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Informasjonsmgter - maling av
brukeropplevd kvalitet

......... \

Prosent

100%

90%

80%

70%

60%

50%

40%

30%

20%

10%

0%

0,0%

1 Lite nyttig

7,6%

0,0% 1,1% 0,5% -

2 3 4 5

21,2%

69,6%

7 Sveert
nyttig

. : ° ;b Figur 2. Spgrsmal: «Alt i alt, hvor nyttig var veiledningsmgtet?»
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About this site | Le

it PUBLIC HEALTH

European
Commission

European Commission > DG Health and Food Safety > Public health > European Reference Networks > Scope of the ERNs

EUROPEAN REFERENCE NETWORKS

A O Al topics Policy BEISTCEORGTCRSIUEM Networks | Procedures  Projects

Go back to European Reference Networks ¥ Scope of the ERNs

Scope of the ERNs

To review a patient’s diagnosis and treatment, healthcare providers / members of an ERN consult, exchange information and share knowledge
with other members in their network. Coordinators and other networks leaders convene ‘virtual' advisory boards of medical specialists across
different disciplines, using a dedicated IT platform and telemedicine tools.

* Treatment of patients with rare or complex diseases

ERNSs are not directly accessible to individual patients. However, with the patients’ consent and in accordance with the rules of their national
health system, the patient's case can be referred to the relevant ERN member in their country by their healthcare provider.

L. %), - CLINICAL GUIDELINES
- o - RESEARCH & INNOVATION
M ....................................................... KNOWLEDGE
NATIONAL HEALTH-  SPECIFIC GENERATING & SHARING
EVIDENCE
PATIENTS CARE PROVIDERS ERN
®  TREATMENT = ADVICE . TRAINING & E-LEARNING
J

Nasjonal kompetansetjeneste for
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Tverrfaglige moter med klinikk

* OUS - Bardet-Biedl syndrom
* OUS - Craniofacialt team

* OUS - Fabry team

* OUS - Gorlin

* OUS - Team for Huntingtons sykdom

 OUS - Mastocytose-nettverket

e OUS - Metabolsk tverrfaglig gruppe & PKU-team

* OUS - Hjemmetransfusjonsprogrammet for blgdere

e QOUS - Primaer immunsvikt-team

Oslo

. Nasjonal kompetansetj ste for . . .
® e’ SJELDNE DIAGNOSER Avdeling for sjeldne diagnoser (\ universitetssykehus



a. Login | Register
@ Fagnalverk.
Py Huntington

HJEM AKTUELT FAGMILJG ~ OM SYKDOMMEN ~ NASJONALT SEMINAR ~ OM 0SS

Velg ditt ressurssenter

\\NKS Olaviken NKS Grefsenlia Prestheia Knorrebakken Ranheim HVS

~

e Rettet mot kommunale helsetjenester — fokus pa siste fase og
opphold pa sykehjem

e SSD (Huntingtonkontoret/Nasjonalt kompetansesenter)
e LHS

* Under omorganisering: 5 millioner/ar

Nasjonal kompetansetjeneste for Oslo

® e’ SJELDNE DIAGNOSER Avdeling for sjeldne diagnoser @ universitetssykehus



Curegret 11

Melsadraktoratet

i wmt Vi

Rapport

[

Mars 2007

HELSEDIREKTORATET
KARTLEGGING AV
FAGNETTVERK
HUNTINGTON

Nasjonal kompetansetjeneste for

SJELDNE DIAGNOSER Avdeling for sjeldne diagnoser

Huntingtan

SAMMENDRAG

Ramball har gjennomfert en kartlegging av tjenestetilbudet som Fagnettverk Huntington gir til
kommuner som har pasienter med Huntingtons sykdem med behov for kommunale pleie- og
amsorgstjenester.

Kartleggingen er basert pd et begrenset datagrunnlag. Imidlertid kan kartleggingen bidra til &
belyse ulike problemstillinger og momenter som Fagnettverk for Huntington og Helsedirektoratat
kan benytte seg av i det videre utviklingsarbeidet for 3 styrke Fagnettverkets virksomhet.

I det folgende presenteres et sammendrag av rapporten, med vekt p3 3 belyse hvilke omrider
som saerlig ber styrkes.

1.1  Barrierer og suksesskriterier for & kunne gi et godt tilbud til pasienter med Huntington
Under oppsummeres identifiserte barrierer og suksesskriterier for  kunne gi et godt tilbud til
pasienter med Huntington i kemmunene.

Barrierer
»  Manglende kompetanse pa Huntington i tjenestene og bestillerkontorst
+  Kompetanseheving i kemmunene prioriteres i for liten grad
»  Manglende kompetanseoverforing innad i kemmunen
- M.anglende kunnskap om Huntington i kemmunens ledelse forer til manglende prioriteringer
«  Mangh /prioriteringer resulterer i uegnede bo- og tenestetilbud
»  Uegnede botilbud, s=rlig institusjon med eldre demeante
*  Manglende stabilitet og kontinuitet i personalet
*  Mangler egnede dagaktivitetstilbud
. M.anglende planlegglng av fremtidig sykdomsforlop og behov
. M samk og k ikasjon mallom tjenestene - manglende tverrfaglighet i tilbudena
Suksesskriterier
» Kompetanse i tjenestene som arbeider med pasientens
»  Forankring pd ledernivd - kunnskap og forstaelse i kommunens ledelse
»  5Sma skjermede boenheter - tilpasset den enkelte bruker
»  Kontinuitet i personalet, sm3 turmuser
o Aktivi ilbud tilp den enkeltes behov, onsker og funksjonsniva
«  Tidlig planlegging av fremtidig sykdomsforlop og behov sammen med pasient og pérorende
»  Twerrfaglig samhandling og koordinering
= Aktiv koordinator og/eller primarkontakt
+  Tilgang pd hjelpemidler

1.2  Utviklingsomrader for Fagnettverket

1.2.1 Sikre likeverdig tilbud til pasienter med Huntington
Karleggingen viser at det finnes store variasjoner i tilbudet til pasienter med Huntington i ulike
kommuner. Ressurssentrene ber arbeide mer milrettet med & sikre mer likeverdige tilbud. Hvor-
dan dette ber gjores kan ikke kartleggingen fullt ut besvare. Kartleggingen synliggjer imidlertid
at det ikke kun er manglende kunnskap i tjenestene som er en barriere for 3 utvikle et godt til-
bud i kommunen. Manglende ressurser og prioriteringar anses ogs3 som batydelige barrierer. For
& f3 en positiv utvikling synes det sentralt & arbeide malrettet og strategisk med & oke kunnska-
pen i kommuneladelsen. Dette kan bidra til § sikre mer tilrettelagte tilbud for denne pasientgrup-
pen. Viders vil det vaere sentralt 3 bistd kommunene med konkrete rid om hvordan de kan plan-
legge for fremtidig sykdomsforlep og behow.
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Utvalgte utviklingsomrader

Styrke arbeidet for a bista kommunene med a planlegge fremtidig
sykdomsforlgp

Arbeide strategisk med kompetanseheving og
kunnskapsoverfgring til kommunens ledelse

Sikre likeverdig tilbud til pargrende
Sikre lik tilgang pa kompetanse ved ressurssentrene
Innretning av veiledningsvirksomheten overfor kommunene
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Senter for sjeldne diagnoser fikk for 2018
forskningsmidler fra Norsk kompetansetjeneste for sjeldne
diagnoser (NKSD) for en ny studie om Huntington sykdom

Studien gjennomfgres i samarbeid med Foreningen for HS

o Referansegruppen bestar av to personer som representerer
dere brukere (fgrste mgte 20/4-2018)

Det er planlagt a samle inn:
o Spgrreskjema om livskvalitet hos pargrende (Kvantitative data)
o Dybdeintervjuer (Kvalitative data)

Deltakere: Ungdom og voksne som bor/har vokst opp i en
familie der en av foreldrene har/hadde HS under oppveksten

Nasjonal kompetanset jeneste for
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Status for prosjektet (april 2018)

o Tre studenter involvert i prosjektet (Bergen og Oslo):
Hovedoppgaver for profesjonsutdanningen for psykologer

o Rekruttert 31 personer
o Mistet to personer (far ikke tak i dem for videre avtale om intervju)
o Det er gjennomfgrt 22 intervjuer (flere planlagt)

o Deltakere:
o 6 ungdommer: 3 gutter og 3 jenter
o 23 voksne: 18 kvinner og 5 menn

o Status:
o Noen har testet seg og fatt godt eller darlig svar (flest med godt svar er med)
o Noen har ikke testet seg
o Noen fa deltakere har tidlige symptomer pa HS
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Forelgpige resultater
(basert pa inntrykk etter intervjuene)

Informantene husker godt - alder synes ikke a begrense
datakvaliteten

o Det er mange detaljerte erindringer

o Mange sterke og viktige historier

Voksne informanter synes naturlig nok a ha et mer reflektert
blikk pa egen oppvekst (pa godt og ondt)

Ungdommene bidrar med gode «@yeblikksfortellinger», men
strever muligens mer med a forsta sykdommens konsekvenser og
med det «overordnede bildet»

Dette med apenhet rundt sykdommen har endret seg (godt
voksne vs. ungdommer)
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Forelgpige resultater
(basert pa inntrykk etter intervjuene)

o Mange beskriver humgrsvingninger, atferdsendringer,
personlighetsendringer som skremmende og uforstaelige for barnet
(de er/var)

o Trekk som ofte beskrives hos den syke: Uforutsigbarhet i fglelsemessig
reaktivitet, manglende empati, aggresjon, eller passivitet og utmattelse

o Godt voksne informanter har oftere enn dagens ungdommer vokst opp
med lite apenhet om sykdommen og lite informasjon eller kunnskap
om HS:

o Saerpreg ved sykdommen (endringer i atferd, humer osv) var dermed mer
uforstaelige og dermed ogsa mer skremmende

o Det var faerre voksne barnet kunne betro seg til, sgke trgst hos eller fa stgtte
av (fordi mindre apenhet, skam, hemmelighold)

o Dette kan fgre til en mer markant ensomhetsfglelse
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Forelgpige resultater
(basert pa inntrykk etter intervjuene)

o Egen status synes a ha betydning for opplevelsen av sykdommen
hos far/mor: Mye faller pa plass nar egen status er avklart

o Alle snakker om egen status — selv om dette ikke er temai
intervjuet og vi ikke etterspgr dette

o De fleste som har fatt godt svar har hatt (kortere eller lengre) perioder det
de har lyttet til egne symptomer og veert sikre pa at de hadde arvet
sykdommen

o Dersom egne barn: Risiko er et sentralt tema

o De fleste ungdommene med usikker status sier de vil teste seg sa snart
det er mulig
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Veien videre

o Virekrutterer fram til juni 2018

o Arbeid med spknad om forskningsmidler til en st@grre studie om
samme tema (PhD)

Kunne du tenkt deg a delta eller
kjenner noen som kan vaere
aktuelle?

Ta kontakt med:
Kristin Billaud Feragen
krifer@ous-hf.no
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Nasjonal kompetansetjeneste for

SJELDNE DIAGNOSER

Kontakt den nasjonale kompetansetjenesten

Bruk nettsidene pa Helsenorge.no for 3 finne ut om din diagnose
kompetansesentertilbud: Https://Helsenorge.no/Sjeldnediagnoser

Kontakt kompetansesenteret direkte hvis du finner diagnosen i listene.
Alle sentrene og kontaktinformasjon finnes pa nett

Ring var felles gratis hjelpelinje hvis du ikke finner diagnosen, eller har et
overordnet spgrsmal om sjeldenhet: Sjeldentelefonen pa 800 41 710

Bruk nettsidene og fglg sentrene i sosiale medier for a bli oppdatert.

Senter for sjeldne diagnoser, kontaktinformasjon (se ogsa f@rste lysark):
TIf.: 23 07 53 40 / www.sjeldnediagnoser.no
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