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Nevromuskulært kompetansesenter
Universitetssykehuset Nord-Norge

Nasjonalt kompetansesenter for 

porfyrisykdommer
Haukeland universitetssykehus

NevSom - Nasjonalt kompetansesenter for 

nevroutviklingsforstyrrelser og hypersomnier
Oslo universitetssykehus

NK-SE Nasjonalt kompetansesenter for 
sjeldne epilepsirelaterte diagnoser
Oslo universitetssykehus

SSD Senter for sjeldne diagnoser
Oslo universitetssykehus

NSCF Norsk senter for cystisk fibrose
Oslo universitetssykehus

Frambu senter for sjeldne diagnoser 
Stiftelse, Siggerud

TRS kompetansesenter for sjeldne 
diagnoser
Sunnaas sykehus

TAKO-senteret 
Lovisenberg Diakonale sykehus
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Kriterier for å få tilbud gjennom NKSD

• Prevalens ≤ 1:10 000

• Medfødt eller kjent genetisk årsak

• Sammensatt

• Langvarige behov

Endret definisjon -> 1:2000?

Kunstig skille?

Blir alt «sjeldent»?

Skjønnsmessig vurdering?

Hele livet eller faser av livet?



Avdeling for sjeldne diagnoser

NevSom

= 6

NMK

> 50 

Filtrert total > 750 diagnoser

TAKO

> 600

TRS

>100

Frambu

> 400

SSD

> 100

CF

= 3

NK-SE

= 12

NAPOS

= 7
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Ytre rammer og styringsdokumenter for NKSD og 
SSD

Stortinget & HOD HOD Helsedirektoratet Referansegruppen
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NKSD-strategi
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Nasjonal strategi – oppstart 2018
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Definisjonen av «sjelden diagnose» varierer

En diagnose defineres i Norge som sjelden når 
det er færre enn 500 som har tilstanden

1:10 000

1:10 000/1:2000

1:10 000/1:2000

1:2000

https://no.wikipedia.org/wiki/Fil:Flag_of_Sweden.svg
https://no.wikipedia.org/wiki/Fil:Flag_of_Denmark.svg
https://no.wikipedia.org/wiki/Fil:Flag_of_Europe.svg
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Nomenklatur for sjeldne diagnoser

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

Medfødte 
misdannelser

Blødersykdommer

Primær 
immunsvikt

Hjerne

Mer enn 100 diagnoser

Medfødte 
leversykdommerMedfødte 

nyresykdommer

Medfødte 
metabolske 
sykdommer

Medfødte 
hudsykdommer
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Orpha klassifisering: > 100 diagnoser
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Nevrodegenerativ sykdom Kraniofasial misdannelse
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Livet etter diagnosen,

… og etter sykehuset
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Rådgivning Diagnoseinformasjon, 
e-læring m.m.

Kurs og fagdager Monitorering

Forskning

Register og kvalitetsregister

Utvikling

Fagnettverk

Klinikk
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Utfordringer i levering av kompetansetjenester

Store avstanderRegionalisering Mange diagnoser

Mye reisetid Mange fagmiljøMange fagmiljø

”Murer” mellom regionene

Ingen informasjons- eller 

henvisningsplikt
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Diagnoseevaluering 2017 – «fasemodellen»
epidermolysis bullosa

Konklusjon: sentertilhørighet fortsetter, etablere fagråd med 
brukerforeningen og hudavdelingen
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Diagnoseevaluering 2018 – «fasemodellen»

• Aktuelle diagnoser
– Aniridi

– Alport

– Osler (2019)

– Mikroti/anoti

– DSD-diagnoser (2019)

– Choanalatresi

– LCAT-mangel

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

• Alle diagnoser skal 
evalueres

• Aktuelle brukerforeninger 
vil bli kontaktet

• Brukerinvolvering er sentral 
i prosessen



Avdeling for sjeldne diagnoser

Informasjonsmøter - måling av 
brukeropplevd kvalitet
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Virksomhetsplan 2018
14 sider
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Tverrfaglige møter med klinikk

• OUS - Bardet-Biedl syndrom

• OUS - Craniofacialt team

• OUS - Fabry team

• OUS - Gorlin

• OUS - Team for Huntingtons sykdom

• OUS - Mastocytose-nettverket

• OUS - Metabolsk tverrfaglig gruppe & PKU-team

• OUS – Hjemmetransfusjonsprogrammet for blødere

• OUS - Primær immunsvikt-team
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• Rettet mot kommunale helsetjenester – fokus på siste fase og 
opphold på sykehjem

• SSD (Huntingtonkontoret/Nasjonalt kompetansesenter)

• LHS

• Under omorganisering: 5 millioner/år
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Utvalgte utviklingsområder

• Styrke arbeidet for å bistå kommunene med å planlegge fremtidig 
sykdomsforløp

• Arbeide strategisk med kompetanseheving og 
kunnskapsoverføring til kommunens ledelse 

• Sikre likeverdig tilbud til pårørende 

• Sikre lik tilgang på kompetanse ved ressurssentrene 

• Innretning av veiledningsvirksomheten overfor kommunene 
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Å vokse opp i en familie der en av 
foreldrene har Huntington sykdom

Årsmøte for Foreningen 
for Huntington sykdom
April 2018

Kristin Billaud Feragen
Forskningskoordinator
Psykolog/PhD
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o Senter for sjeldne diagnoser fikk for 2018                                    
forskningsmidler fra Norsk kompetansetjeneste for sjeldne 
diagnoser (NKSD) for en ny studie om Huntington sykdom

o Studien gjennomføres i samarbeid med Foreningen for HS

o Referansegruppen består av to personer som representerer 
dere brukere (første møte 20/4-2018)

o Det er planlagt å samle inn: 

o Spørreskjema om livskvalitet hos pårørende (Kvantitative data)

o Dybdeintervjuer (Kvalitative data) 

o Deltakere:  Ungdom og voksne som bor/har vokst opp i en 
familie der en av foreldrene har/hadde HS under oppveksten
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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 (får ikke tak i dem for videre avtale om intervju)

o Det er gjennomført 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 fått godt eller dårlig svar (flest med godt svar er med)

o Noen har ikke testet seg

o Noen få deltakere har tidlige symptomer på HS
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Foreløpige resultater
(basert på inntrykk etter intervjuene)

o Informantene husker godt - alder synes ikke å begrense 
datakvaliteten 
o Det er mange detaljerte erindringer

o Mange sterke og viktige historier

o Voksne informanter synes naturlig nok å ha et mer reflektert 
blikk på egen oppvekst (på godt og ondt)

o Ungdommene bidrar med gode «øyeblikksfortellinger», men 
strever muligens mer med å forstå sykdommens konsekvenser og 
med det «overordnede bildet»

o Dette med åpenhet rundt sykdommen har endret seg (godt 
voksne vs. ungdommer)
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Foreløpige resultater
(basert på inntrykk etter intervjuene)

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

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

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

o Særpreg ved sykdommen (endringer i atferd, humør osv) var dermed mer 
uforståelige og dermed også mer skremmende

o Det var færre voksne barnet kunne betro seg til, søke trøst hos eller få støtte 
av (fordi mindre åpenhet, skam, hemmelighold)

o Dette kan føre til en mer markant ensomhetsfølelse
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Foreløpige resultater
(basert på inntrykk etter intervjuene)

o Egen status synes å ha betydning for opplevelsen av sykdommen 
hos far/mor: Mye faller på plass når egen status er avklart

o Alle snakker om egen status – selv om dette ikke er tema i 
intervjuet og vi ikke etterspør dette
o De fleste som har fått godt svar har hatt (kortere eller lengre) perioder det 

de har lyttet til egne symptomer og vært sikre på 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 så snart 
det er mulig



Avdeling for sjeldne diagnoser

Veien videre

o Vi rekrutterer fram til juni 2018

o Arbeid med søknad om forskningsmidler til en større studie om 
samme tema (PhD)

Kunne du tenkt deg å delta eller 
kjenner noen som kan være 
aktuelle? 

Ta kontakt med:
Kristin Billaud Feragen
krifer@ous-hf.no
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• Bruk nettsidene på Helsenorge.no for å finne ut om din diagnose 
kompetansesentertilbud: Https://Helsenorge.no/Sjeldnediagnoser

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

• Ring vår felles gratis hjelpelinje hvis du ikke finner diagnosen, eller har et 
overordnet spørsmål om sjeldenhet: Sjeldentelefonen på 800 41 710

• Bruk nettsidene og følg sentrene i sosiale medier for å bli oppdatert.

• Senter for sjeldne diagnoser, kontaktinformasjon (se også første lysark): 
Tlf.: 23 07 53 40 / www.sjeldnediagnoser.no

Kontakt den nasjonale kompetansetjenesten

https://helsenorge.no/Sjeldnediagnoser
http://www.sjeldnediagnoser.no/

