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155. loggjafarping 2024-2025.
bingskjal x — x. mal.
Stjoérnartillaga.

Tillaga til pingsalyktunar
um landsazetlun vegna sjaldgaefra sjukdoma.

Fra heilbrigdisradherra.

Alpingi alyktar ad unnid skuli ad framkvemd eftirfarandi landsaatlunar um sjaldgaefa
sjukdéma fyrir arin 2025-2030 og ad gert verdi rad fyrir framkvemdinni vid gerd fjarlaga
hvers ars og i fimm 4ra fjarmaladeetlun.

I. FRAMTIPARSYN, MARKMIP OG AHERSLUR

Landséaetlun i malefnum sjaldgeefra sjukdoma byggist 4 peirri framtidarsyn og meginreglu
ad sjukratryggdir einstaklingar sem eru med sjaldgefa sjikdoma njoti jafns adgengis ad
videigandi greiningu, medferd og studningsurredum. Aztlunin byggist a heildstaedri nalgun
par sem eftirfarandi atridi liggja til grundvallar:

1. Mannréttindi og sjalfsakvordunarréttur. Einstaklingar med sjaldgeefa sjikdoma eigi rétt
a timanlegri pjonustu vid haefi sem taki mid af sjalfsakvordunarrétti peirra.

2. Samhafd heilbrigdis-, félags- og skolapjonusta. Pjonustan skuli vera sampaett og veitt af
fagfolki sem hefur yfirsyn yfir olika petti i lifi einstaklinga par sem samvinna
pjonustuveitenda tryggir hamarkslifsgaedi og heilbrigdi.

3. Jafnt adgengi ad medferd og studningi. Allir sem purfi medferdir, studning eda sérheaefo
lyf vegna sjaldgefra sjukdéma skuli hafa adgengi ad naudsynlegri pjonustu,
hjalparteekjum og lyfjum, 6had efnahag og busetu.

4. Alpjodlegt samstarf og nyskopun. fsland skuli taka patt i alpjodlegu samstarfi til
stddugrar framprounar og pekkingarleitar um sjaldgeefa sjikdoma. Nyjasta tekni og
aoferdir verdi nyttar til ad baeta greiningu og medferd. Auka skal adgengi ad rannséknum
(greininga-, medferda- og lyfjarannsoknum) fyrir sjuklinga med sjaldgafa sjikdoma.

Framkvaemdaaztlunin felst i 20 adgerdum sem skipt verdi i eftirfarandi fimm flokka:
A. Hro0 og areidanleg greining.
B. Jafnt adgengi ad medferd og studningi.
C. Midstd0 sjaldgaefra sjukdoma.
D. Samhafd heilbrigdis-, félags- og skolapjonusta.
E. Alpj6dlegt samstarf, rannsoknir og nyskdpun.

II. FRAMKVZAMDAA £TLUN
Landséaeetlun feli i sér adgerdir sem midi ad pvi ad nd meginmarkmidum i malefnum
sjaldgeefra sjukdoma.



A. Hroo og areidanleg greining.

Adgerdir i pessum flokki midi ad pvi ad tryggja ad einstaklingar med sjaldgefa sjukdoma

fai areidanlega og hrada greiningu. Sérstok ahersla verdi 16gd & nyburaskimun og timanlega
greiningu erfdasjukdoma.

1.

Motad verdi verklag milli pjonustustiga heilbrigdispjonustu um ferli kliniskra greininga
og erfdarannsokna. Markvisst verdi unnid ad pvi ad bata adgengi ad erfdarannséknum
fyrir alvarlega sjaldgaefa sjukdoéma.

Timaaztlun: Innan ars.

Abyrgd: Landspitali.

Deemi um samstarfsadila: Heilbrigdisraduneyti, embeetti landleeknis og Radgjafar- og
greiningarsto0.

Bett adgengi verdi ad fosturvisagreiningum med framkvaemd hérlendis. Pau gen og
sjukdémar sem leitad er eftir verdi valin me0 tilliti til erlendra vidmida.

Timaaaetlun: Innan priggja ara.

Abyrgd: Landspitali.

Daemi um samstarfsadila: Fyrirteeki med sérpekkingu sem samid er vid um hluta
pjonustunnar ef porf er 4 adkomu fleiri en Landspitala.

Styrkt verdi vi0 starfsemi erfda- og sameindaleknisfreedideildar Landspitala til ad maeta
porf fyrir ménnun og teekjabtinad.

Timaazetlun: Innan priggja ara.

Abyrgd: Heilbrigdisraduneyti og Landspitali.

B. Jafnt adgengi a0 medferd og studningi.

Adgerdir i pessum flokki midi ad pvi ad jafna adgengi ad medferd 6had efnahag og busetu,

hvort sem um er ad reeda einstaklingsmidada heilbrigdispjonustu, sérhefo lyf vid sjaldgefum
sjikdémum eda hjalparteki.
4. Adgengi ad naudsynlegum hjalparteekjum verdi tryggt fyrir einstaklinga med sjaldgefa

sjukdoma.

Timaaztlun: Innan ars.

Abyrgd: Heilbrigdisraduneyti.

Dzami um samstarfsadila: Sjikratryggingar Islands.

Unnid verdi ad pvi ad lengja gildistima lyfjaskirteina og umsdékna um pjénustu og
hjalparteeki pegar 1jost er ad um langvarandi porf sé ad raeda vegna langvinns sjaldgefs
sjukdoms.

Timadzetlun: Innan ars.

Abyrgd: Heilbrigdisraduneyti.

Dzami um samstarfsadila: Sjikratryggingar Islands.

Unnid verdi ad pvi ad midstod sjaldgefra sjtkdoma veiti markvissa fjarpjonustu um allt
land.

Timaaztlun: Innan ars.

Abyrgd: Landspitali.

Dami um samstarfsadila: Heilbrigdisraduneyti og embaeetti landleknis.



7.

Tekid verdi tillit til kostnadar einstaklinga vegna sérhaefora tannlaekninga fyrir pau sem
eru med sjaldgaefa sjukdoma sem hafa ahrif 4 tannheilsu.

Timaazetlun: Innan priggja ara.

Abyrgd: Heilbrigdisraduneyti.

Dami um samstarfsadila: Sjiikratryggingar fslands.

C. Miostoo sjaldgeefra sjukdéma a Landspitala.

Adgerdir i pessum flokki midi ad pvi ad styrkja midstod sjaldgaefra sjukdoma & Landspitala

til pjonustu vid einstaklinga med sjaldgaefa sjukdoma og fjolskyldur peirra.

8.

10.

Midstod sjaldgaefra sjikdoma verdi midstdd upplysinga um sjukdoma, greiningarferli og
medferdariurredi vegna sjaldgefra sjikdoma og sameinist studnings- og radgjafateymi
Landspitala.

Timaaaetlun: Innan priggja ara.

Abyrgd: Landspitali.

Dami um samstarfsadila: Heilbrigdisraduneyti og embaeetti landleknis.

Miostod sjaldgaefra sjikdoma beri abyrgd a fraedsluhlutverki gagnvart einstaklingum
med sjaldgeefa sjukdoma, adstandendum peirra og pjonustuveitendum.

Timaaaetlun: Innan priggja ara.

Abyrgd: Midstdd sjaldgaefra sjukdoma.

Daemi um samstarfsadila: Landspitali, Raogjafar- og greiningarst6d og erfda- og
sameindalaknisfreedideild Landspitala.

[ starfi midstodvar sjaldgzefra sjukdoma verdi einnig litid til studnings vid fjdlskyldur
einstaklinga med sjaldgaefa sjukdoma, m.a. i formi salfredilegrar og félagslegrar
radgjafar.

Timadeetlun: Innan priggja ara.

Abyrgd: Midstod sjaldgaefra sjikdoma.

Dami um samstarfsadila: Radgjafar- og greiningarstdo.

D. Samhzefd heilbrigdis-, félags- og skolabjonusta.

og

Adgerdir i pessum flokki midi ad pvi ad tryggja pverfaglega samvinnu heilbrigdis-, félags-
menntakerfa med heildrena og einstaklingsmidada pjonustunalgun vid einstaklinga med

sjaldgeefa sjikdéma og fjolskyldur peirra ad leidarljosi. Ma par nefna yfirfeerslu fra pjonustu
barnalakna yfir i pjonustu & fullordinsaldri med aherslu 4 adlogun og valdeflingu einstaklinga
sem purfa studning og medferd eftir 18 ara aldur.

1.

Tryggt verdi ad allir einstaklingar med sjaldgaefa sjukdoma fai einstaklingsbundna
pjonustudaetlun sem tekur til heilbrigdis-, félags- og skolapjonustu, eftir pvi sem vid 4,
sem midi ad pvi ad haegt sé ad adlaga pjonustu ad porfum einstaklinga med stuttum
fyrirvara, valdi framgangur sjikdéms breytingu 4 pjonustuporfum.

Timadetlun: Innan priggja ara.

Abyrgd: Midstdd sjaldgaefra sjikdoma.

Dami um samstarfsadila: Heilbrigdisraduneyti, félags- og vinnumalaraduneyti, mennta-
og barnamalaraduneyti, haskola-, idnadar- og nyskopunarraduneyti, Midstod menntunar
og  skolapjonustu  Samband  islenskra  sveitarfélaga, heilbrigdisstofnanir,
Tryggingastofnun og Sjukratryggingar Islands.



12.

13.

14.

15.

16.

Aztlun um samhafda langtimapjonustu, m.a. heilbrigdis- og félagspjonustu, asamt
framfeerslu og abkomu adstandenda liggi fyrir 4 sautjanda aldursari.

Timaazetlun: Innan priggja ara.

Abyrgd: Heilbrigdisraduneyti.

Dami um samstarfsadila: Félags- og vinnumarkadsraduneyti.

bjonustuporf einstaklinga med sjaldgaefa sjukdéma innan skolakerfisins verdi metin og
kortlogo 1 samstarfi vio fagfolk. bess sé gatt ad sérteekar upplysingar um sjukdéminn og
framgang hans séu adgengilegar peim sem naudsynlega purfa a ad halda til ad audvelda
adlogun 4 6llum skolastigum.

Timadzetlun: Innan fimm 4ra.

Abyrgd: Heilbrigdisraduneyti.

Dami um samstarfsadila: Landspitali, mennta- og barnamalaraduneyti og Midstdd
menntunar og skélapjonustu.

Markviss midlun naudsynlegra upplysinga um sjukdém og sjikrasdgu, i samradi vid
skjolstaeding, og fjolskyldu ef vid 4, til pjoénustuveitenda til ad tryggja fullneegjandi
pjonustu og pekkingu.

Timaaztlun: Innan fimm ara.

Abyrgd: Midstdd sjaldgaefra sjukdoma.

Dami um samstarfsadila: Radgjafar- og greiningarstod, mennta- og barnamalaraduneyti,
Midst6d menntunar og skolapjonustu, félags- og vinnumalaraduneyti og Samband
islenskra sveitarfélaga.

Kynningarefni verdi utbtid fyrir starfsfolk i skolum og skolapjonustu um sjaldgaefa
sjuikdéma og askoranir sem peim fylgja fyrir nemendur i pessum hopi.

Timadzetlun: Innan fimm 4ra.

Abyrgd: Midstod sjaldgaefra sjikdoma.

Dami um samstarfsadila: Mennta- og barnamalaraduneyti og Midst6d menntunar og
skolapjonustu.

Heilbrigdis- og skolayfirvold moti verklag um abyrgd & pjonustu vid barn sem parf
naringu eda lifsbjargandi lyf & skolatima.

Timaaaetlun: Innan ars.

Abyrgd: Heilbrigdisraduneyti.

Dami um samstarfsadila: Mennta- og barnamalaraduneyti og undirstofnanir pess,
Midst6d menntunar og skolapjonustu og brounarmidstod islenskrar heilsugaeslu.

E. Alpjoéodlegt samstarf, rannséknir og nysképun.

Adgerdir i pessum flokki midi ad pvi ad nyta alpjodlega pekkingu tengda sjaldgefum

sjikdémum med aukinni patttoku slands i alpjédlegu samstarfi og pannig studli ad aukinni
samvinnu um rannsoknir og tilraunamedferdir. Auk pess midi adgerdirnar ad pvi ad beta
upplysingafleedi milli stofnana, fylgjast med proun sjuikdéoma og tryggja skraningu
einstaklinga med sjaldgefa sjuikdoma svo upplysingar verdi adgengilegar um hvada
einstaklingar hér 4 landi geetu haft hag af nyjum medferdum. Pessum markmidum verdi nad
m.a. med rafreenni skraningu 4 sjaldgzefum sjikdomum & fslandi.



17. Aukio samstarf verdi vid European Reference Networks (ERNs) og Nordic Network of
Fetal Medicine (NNFM).
Timaazetlun: Innan priggja ara.
Abyrgd: Midstdd sjaldgaefra sjikdoma.
Dami um samstarfsadila: Radgjafar- og greiningarstdd.

18. Efnt verdi til samstarfs vio erlendar rannsokna- og radgjafadeildir til ad afla sértaekra
upplysinga.
Timaaaetlun: Innan priggja ara.
Abyrgd: Erfda- og sameindalzknisfraedideild Landspitala.
Dami um samstarfsadila: Heilbrigdisraduneyti.

19. Samrzmd og rafren skraning & sjaldgefum sjukdémum verdi & Islandi til ad auka
pekkingu 4 sjikdomum, mela gaedi pjonustu og nyta vid gerd kliniskra leidbeininga
hérlendis.

Timaaaetlun: Innan priggja ara.
Abyrgd: Embeatti landlaknis.
Dami um samstarfsadila: Heilbrigdisraduneyti og Landspitali.

Greinargerd.
1. Inngangur.

Sjaldgeefir sjukdomar hafa verid skilgreindir sem sjuikdomar sem hafa ahrif & faerri en 5 af
hverjum 10.000 einstaklingum. bratt fyrir lagt algengi eru til um 7.000 sjaldgefir sjukdémar,
og meirihluti peirra er af erfoafreedilegum orsokum. Hér 4 landi er ekki vitad nakvaemlega
hversu margir sjaldgefir sjukdomar finnast né hversu margir eru med hvern sjukdom eda
greiningu, par sem ekki er til sérstok skraning yfir pa. Mikilveeg proun hefur att sér stad a svidi
greininga og medferda a alpjodavisu. Island hefur ekki innleitt heildsteeda landsazetlun i
malaflokknum, p6 Nordurlondin og 16nd innan Evréopusambandsins hafi gert pad. Sjaldgeefir
sjuikdomar hafa vidtek ahrif & einstaklinga og fjolskyldur peirra vegna skorts & adgengi ad
sérhafori medferd og ofullnegjandi studningskerfa. Markmid landsaetlunarinnar er ad
bregdast vid pessum askorunum og baeta stodu peirra sem greinast med sjaldgeefa sjikdoma.

2. Markmio og aherslur.
2.1 Hréd og areidanleg greining.

Greining sjaldgaefra sjukdoma getur verid flokin og langdregin vegna takmarkadrar
sérfreedipekkingar og erfdafreedilegra rannsokna, en hr6o greining sjukdoma eykur likur a
gagnlegri medferd i tima. Reynslan synir ad videigandi og rétt greining veitir greidari adgang
a0 videigandi medferd, adstod og markvissum studningi. Hér & landi fer klinisk greining
sjaldgeefra sjukdoma og heilkenna fram & ymsum st6dum i heilbrigdiskerfinu og 4 Radgjafar-
og greiningarstod. Erfoafredileg greining fer almennt fram & erfda- og
sameindaleknisfredideild Landspitala.

Erfoarannsoknir geta gefid visbendingar um horfur og styrt badi eftirliti og medferd
sjuikdéma. Framfarir i lyfjaproun og erfdafraedilegum greiningum a sjikdomum kalla & aukna
sérhaefingu 4 svidi greininga og proun a erfoafradilegri greiningargetu sem er lykillinn ad pvi
ad tryggja rétta og timanlega meodferd. Sérstok ahersla verdi 16g0 a fostur- og nyburaskimun,
par sem snemmgreining getur bjargad lifum og dregid ur alvarlegum fylgikvillum. Einnig



verdi kliniskar erfdarannsoknir efldar innan lands i samraemi vid vaxandi patt erfoafredi i
sjukdomsgreiningum.

2.2 Jafnt adgengi ad medferd og studningi.

Til pess ad upplifa heildsteeda og samfellda pjonustu purfa notendur ad vera virkir
patttakendur i eigin pjonustu og pjonusta parf ad vera hnokralaus milli allra pjonustuadila med
skyra skiptingu abyrgdar. Eftir pvi sem medferdarurraedi batna er enn mikilvaegara ad greina
og hefja naudsynlega meoferd eins fljott og audid er. Adgengi ad einstaklingsmidadri
laeknisfreedi (e. personalized medicine) hefur aukist um allan heim. Hin byggir a pvi ad adlaga
medferd, forvarnir og eftirfylgd hvers og eins. Tilgangurinn er ad bjéda nakvamari og
markvissari greiningu og medferd.

Adkoma sjuklingasamtaka i umfjéllun um val og adgengi 4 medferdum er mikilvaeg par
sem pau hafa gjarnan bestu innsyn inn i adstedur hverju sinni.

2.3 Midstéd sjaldgeefra sjukdoma.

Midstdd sjaldgaefra sjukdoma var sett upp innan erfoa- og sameindalaeknisfreedideildar &
Landspitala siola ars 2019. Hlutverk midstodvarinnar er m.a. erfdafraedileg greining
sjaldgeefra sjukdoma og erfoaradgjof vegna peirra, radgjof og fraedsla til einstaklinga,
adstandenda og fagadila, og tilvisanir og samstarf vid adra medferdaradila og stofnanir eftir
pvi sem vid 4. bjonusta vid einstaklinga med sjaldgeefa sjikdoma er & margra hondum, en
midlaeg pekkingarmidstdd ad erlendri fyrirmynd & svidi sjaldgaefra sjikdoma er mikilveeg eigi
a0 nalgast pjonustu vid pennan hop 4 heildreenan hatt.

Utvikka matti naverandi hlutverk midstédvarinnar pannig ad haegt sé ad veita heildraena
greiningar- og eftirlitspjonustu vid einstaklinga med sjaldgaefa sjukdoma og adstandendur
peirra. Midstodin hafi einnig yfirumjon med upplysingadflun, gerd gadaskraa,
erfdarannsoknum og tilvisunum i videigandi pjonustu eda studningsurredi. Radgjafar- og
greiningarst6d fer med langtimaeftirfylgd vegna einstaklinga med dvenju flokna og/eda
sjaldgaefa fotlun og er hluti pjonustupega peirra med sjaldgaefa sjikdéoma. Samstarf milli
Raogjafar- og greiningarst6d og midstoovar sjaldgefra sjikdoma er pvi mikilvegt. Innan
midstddvarinnar starfi pverfagleg teymi fyrir 6lika hopa sjaldgaefra sjikdoma par sem ahersla
verdi 10gd 4 uppbyggingu tengslanets vid sérfredinga og pjonustuadila, auk adgengi ad
upplysingum um sjukdémana.

2.4 Samheefo heilbrigdis-, félags- og skdlapjonusta.

Sampetting heilbrigdis-, félags- og skolapjonustu og markviss midlun naudsynlegra
upplysinga um sjikdom og sjikraségu, i samradi vid skjolsteding/fjolskyldu er lykilatrioi.
borf er & pverfaglegri samvinnu par sem heilbrigdisstarfsfolk, sérfredingar i félagspjonustu
og adrir pjoénustuadilar vinna saman ad pvi ad veita fjolskyldum studning, fredslu og radgjof.
Slikt fyrirkomulag eykur lifsgaedi sjuklinga og audveldar peim ad adlagast daglegu lifi.

A0 skipuleggja yfirferslu pjonustu milli aldursstiga er oft askorun fyrir folk med sjaldgaefa
sjukdoma, tryggja parf ad samfella verdi i pjonustu og studningi fra barnsaldri, pannig ad hun
falli ekki nidur vid pad ad viokomandi verdi 18 ara. Tillagan leggur aherslu 4 ad tryggja
samfellu i pjonustu, par sem undirbiningur fyrir yfirfeerslu hefst snemma, med markvissri
eftirfylgni og studningi til ad tryggja ad einstaklingar fai videigandi pjonustu an truflana eda
hindrana.

Hugad verdi ad samvinnu vid félagasamtok med sérhaefda pekkingu a sjaldgefum
sjikdémum sem bjoda upp 4 studning og freedslu fyrir sjiklinga og adstandendur. I pvi felst



a0 koma 4 sambandi milli sjiklinga og adstandenda til ad deila pekkingu og reynslu.
Félagasamtok hjalpa til vid ad byggja upp pekkingu a sjukdémum og midla upplysingum um
pa. Innan margra félagasamtaka er til mikil sérpekking a sjaldgeefum sjukdomum/heilkennum
sem er ometanleg og mikilveeg inn i samstarf 6likra adila, t.d. heilbrigdis- og félagspjonustu,
rannsokna- og menntastofnana.

2.5 Alpjodlegt samstarf, rannsoknir og nyskopun.

bar sem sjaldgeefir sjakdomar hafa ahrif 4 1itid hlutfall ibta i hverju landi, er mikilveegt ad
Island taki patt i alpjodlegu samstarfi, eins og ERNs (European Reference Networks), sem
studla ad samvinnu milli landa um greiningu, rannsoknir og medferdir fyrir sjaldgefa
sjukdéma. Med aukinni patttoku i slikum samstarfsverkefnum geta islensk heilbrigdisyfirvold
tryggt ad sjuklingar fai adgang ad nyjustu medferdum og nyjustu rannsoknum sem fram fara
i 60rum 16ndum.

Samraeemd og rafraen skraning 4 sjaldgefum sjukdémum er mikilvaegt taeki til ad heegt sé
ad bregdast vid porfum einstaklinga & markvissan hatt. Slik skraning mun bzata adgengi ad
gognum um algengi sjukdoma, fylgjast med proéun peirra og audvelda stjornvoldum ad
bregoast vid breyttum porfum & pjonustustigi.

3. Nidurstada.

bessi tillaga ad landsdatlun um sjaldgaefa sjukdéma er heildstaed stefnumdrkun sem tryggir
a0 einstaklingar med sjaldgaefa sjukdoma fai pa pjonustu og studning sem peir purfa. Med
markvissri greiningu, medferd, eftirfylgd, alpjodlegri samvinnu og rafreenni skraningu verdur
heilbrigdiskerfid betur i stakk buiid til ad meeta askorunum pessa vidkvaema hops.



