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Bygge kompetanse ςmen hvordan?



Kompetanse

ÅKunnskap

ÅFerdigheter

ÅErfaring

ÅKontakter

ÅVurderinger



Hvem trenger kunnskap?

ÅDe med en sjelden diagnose og deres pårørende

ÅBarnehage ςskole ςjobb 

ÅLokalt hjelpeapparat (fastlege, fysio, ergo, psyk, ped)

ÅSpesialisthelsetjenesten

ÅNAV

ÅHelsemyndighetene

Å+++
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Hva trenger de kunnskap om?



ÅDiagnosen

ÅUtredning, diagnostikk, behandling

ÅOppfølging

ÅÅ leve med (konsekvenser for hverdagsliv, 
skole, jobb, familie)

ÅPrognose

ÅLivsløp

Å???



Nasjonalt og internasjonalt



Hvor starter vi å lete?

ÅGoogle;
ïSjeldne diagnoser: 104 000 treff

ïRare diseases: 3 980 000 treff

ïDiabetes: 249 000 000 treff

ïAchondroplasia: 564 000 treff

ÅPubMed;
ïRare diseases: 205 936 treff

ïDiabetes: 576 631 treff

ïAchondroplasia 2 400 treff
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Kompetansetjenestens oppgaver ( Forskrift 1706)

ÅEn kompetansetjeneste skal først og fremst bidra til at 
andre blir gode (i motsetning til behandlingstjenester som selv skal bli gode)

ÅHovedoppgavene er å bygge kompetanse og spre 
kunnskap (om sjeldne og lite kjente diagnoser)

ÅKunnskap og kompetanse bygges; 
ï i møte med brukere og pårørende 
ïvia samarbeid med brukerforeninger og fagpersoner/fagmiljøer 

nasjonalt og internasjonalt
ïgjennom forskning og utvikling
ï litteratur

×Bygge kompetanse
×Spre kunnskap
×Likeverdig tilbud



ÅFrambukompetansesenter for sjeldne diagnoser

ÅNasjonalt kompetansesenter for porfyrisykdommer

ÅNasjonalt kompetansesenter for sjeldne epilepsirelaterte diagnoser

ÅNevSom- Nasjonalt kompetansesenter for nevroutviklingsforstyrrelserog hypersomnier

ÅNevromuskulærtkompetansesenter

ÅNorsk senter for cystisk fibrose

ÅSenter for sjeldne diagnoser

ÅTAKO-senteret - Nasjonalt kompetansesenter for oral helse ved sjeldne diagnoser

ÅTRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser

*Enhet for medfødte og arvelige nevromuskulæretilstander er tilknyttet tjenesten gjennom 
NMK-samarbeidet i egen samarbeidsavtale.

Https://Helsenorge.no/Sjeldnediagnoser

https://helsenorge.no/Sjeldnediagnoser
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Kilder
Å Andre nasjonale kompetansetjenester og behandlingstjenester 

https://helsedirektoratet.no/nasjonale-tjenester-i-spesialisthelsetjenesten#om-nasjonale-
tjenester-i-spesialisthelsetjenesten

Å Helsenorgehttps://helsenorge.no/sjeldne-diagnoser

Å Helsebiblioteket  http://www.helsebiblioteket.no/sjeldne-diagnoser

Å Sjelden.no ςkommer mer J

Å Registre 
ïKvalitetsregistre på ulike sjeldne diagnoser

ïUlike nasjonale helseregistre

«En samling av data om et bestemt emne»

https://helsedirektoratet.no/nasjonale-tjenester-i-spesialisthelsetjenesten#om-nasjonale-tjenester-i-spesialisthelsetjenesten
https://helsenorge.no/sjeldne-diagnoser
http://www.helsebiblioteket.no/sjeldne-diagnoser


Norsk pasient-
register, NPR

Å Inneholder opplysninger 
om alle pasienter som 
venter på eller har fått 
behandling i 
spesialisthelsetjenesten i 
Norge

Nasjonale 
medisinske 
kvalitetsregistre

ÅNasjonale kvalitetsregistre 
gir datagrunnlag for å 
evaluere kvalitet og 
helsegevinst i norsk 
helsetjeneste, og gir 
mulighet til faglig 
forbedringsarbeid, forskning 
og styring



Eksempler på medisinske kvalitetsregstre

ÅMuskelregisteret (Norsk regsiter for arvelige 
og medfødt nevromuskulære sykdommer)

ÅCF-registeret

ÅHuntingtonregisteret*

ÅPorfyriregisteret*

* Europa 

www.kvalitetsregistre.no

http://www.kvalitetsregistre.no/


Register for RD - formål

ÅForekomst av sjeldne tilstander/diagnoser

ÅGrunnlag for kvalitetsforbedring/forskning

ÅSikre likeverdig tilbud til aktuelle grupper

ÅVirkemiddel for å nå helse- og omsorgspolitiske 
mål



Norden

ÅRarelink(nordisk lenkesamling)

ÅRaredis(2001)

ÅSamarbeid på politisk nivå



ÅEuropeisk database for sjeldne diagnoser, www.orpha.net

Orphanet- referanseportal (base) med informasjon om 

sjeldne diagnoser og òorphandrugsó som kan brukes av 

alle; fagpersoner, medikamentutviklere, brukere, 

brukerorganisasjoner osv. Målet er å bedre 

diagnostisering, behandling, og omsorg i forhold til 

pasienter med sjeldne diagnoser

ÅNKSD vil bidra til å styrke utviklingen av databasen og 

implementeringen av OrphanetI Norge

http://www.orpha.net/
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Data from Rare DiseasesImpactReport Aprilς2013 SHIRE

Hovedproblemet ved sjeldne diagnoser er 
forsinket eller vanskelig diagnostisering



EU og sjeldne diagnoser

ÅEUCERD - European Union Comiteeof Experts of Rare Disorders, 
2009 ς2013

ÅCEGRD ςEuropean Expertgroupon RD, 2014
ï juridiske virkemidlerogstyringsdokumenter, herunder retningslinjer og 

anbefalinger

ï foreslåtiltak og forbedringer

ïbistå iovervåking, evaluering og formidlingav resultater av tiltak på 
europeisk og nasjonalt nivå

ïgi Kommisjonen råd ominternasjonalt samarbeid

ïbidra til utveksling av relevant erfaring, retningslinjer og praksismellom 
medlemsstatene og de ulike partene som er involvert.
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Developing a European Platform 
for Rare Disease Registries 

Å2011 ς2014

ÅSamle inn data på pasienter med sjeldne 
diagnoser

ÅUnngå bortkastet fragmentering og dobbel bruk 
av tid og ressurser

ÅFasiliterearbeidet med å sette opp flere registre ς
spesielt for de sjeldneste av de sjeldne




