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Sjaldgæfir sjúkdómar 

 

• Tvö hugtök sem er vert að skýra 

 

1. Sjaldgæfur 

2. Sjúkdómur 

 



Sögulegur aðdragandi 

• Umræður um langvinna, “ólæknanlega” og 
fátíða (uncommon) sjúkdóma hófst í USA 
upp úr 1970 

• “Health orphans” - vanræktir sjúkdómar 

• Lyfjaiðnaður ekki sýnt áhuga vegna mikils 
kostnaðar við lyfjaþróun fyrir fáa notendur 
og lítinn markað 



Sögulegur aðdragandi 

• Sjúklinga- og stuðningssamtök+lyfjaiðnaður 
þrýsta á stjórnvöld – stuðla að regluverki 

 

• 1983: Lög um “orphan” lyf samþykkt í USA 

 

• 2000: Sambærileg reglugerð í Evrópu (frakkar) 



Samtakamáttur heildar 

• Í framhaldi af lagasetningu í USA verða til 
regnhlífarsamtök sem hafa haft mikil áhrif 

Stofnað 1997 

Stofnað 1983 Vestan hafs 

Austan hafs 



Reardon, Nature 2014.  



Mikilvægt innlegg í lýðheilsu 

• Vegna fjölda sjúkdóma alls um 6-8000 
• Þá er sjaldgæft ekki svo fátítt! 

• Því ástandið er líka gjarnan langvarandi 

• Uppsafnað algengi því mikið 

• Gjarnan vitnað í tölur upp á að 6-7% 
almenns þýðis sé með RD 



Skilgreining á algengi 

• Evrópusambandið notar skilgreiningu, 
sjaldnar en 1/2000 = 0,5/1000 = 0,05% 

• Þau aðildarlönd sem voru með þjónustu þurfa 
að aðlaga sig að því 

• Noregur enn með 1/10.000 = 0,01% 

• Sumir voru með 1/5.000 = 0,02% 

• USA notar  <200.000 tilfelli á hverjum tíma 



 

Beðið er eftir nánari 

stefnumótun frá 

yfirvöldum... 



Algengi 

• Fjöldi einstaklinga í afmörkuðu þýði sem 
eru með sjúkdóm á hverjum tíma 

 

• ADHD   5-7% 

• Þroskahömlun  1-2% 

• Einhverfurófið  1-2% 

• CP   0,2% 

• Downs  0,08% (um 250 tilfelli á skrá GRR) 

• Hryggrauf  0,015%  (um 50 tilfelli á Íslandi/Marrit MSc) 

USA:    0,063%  /<200þús 

ES:    0,05%  /370þús 

Ísland:    0,02%  /<64 

Noregur:  0,01%  /<500 

Ekki RD 

RD 



Tvær stórar kannanir í Englandi  
-2010 (N=600) og 2015 (N=1200) 

http://www.raredisease.org.uk/documents/patient-

experiences-2015.pdf 

•Greinast seint. Markviss samhæfð eftirfylgd og meðferð vantar  

•Ábyrgð gjarnan í höndum foreldra eða fjölskyldu 

•Fjölskyldur einangrast og finnst lítil afskipti af þjónustuaðilum 

•Fjárhagsáhyggjur. 



Sjaldgæfir sjúkdómar oftast alvarlegir 

Mazzucato, 2014. OJRD 



1. Greiningu barna og ungmenna með alvarlegar þroskaraskanir sem 

er vísað til athugunar að lokinni frumgreiningu. 

2. Ráðgjöf og fræðslu til einstaklingsins, foreldra eða fagaðila 

3. Tilvísanir til annarra meðferðaraðila og stofnana eftir því sem við á. 

4. Langtímaeftirfylgd vegna þeirra einstaklinga sem búa við 

óvenjuflóknar eða sjaldgæfar þroskaraskanir. 

5. Faglega aðstoð og ráðgjöf til samstarfsaðila. 

6. Öflun og miðlun þekkingar um fatlanir og alvarlegar þroskaraskanir, 

m.a. með því að fylgjast með nýjungum á alþjóðavettvangi. 

7. Þróun, rannsókn og dreifingu á aðferðum og gögnum til greiningar á 

fötlunum og þroskaröskunum og á mismunandi meðferðaraðferðum. 

8. Fræðilegar rannsóknir á sviði áunninna og meðfæddra fatlana og 

þroskaraskana og þátttöku í alþjóðastarfi, m.a. á sviði fátíðra fatlana. 

9. Fræðslu á sviði fatlana og þroskaraskana og útgáfu fræðsluefnis. 

Lög um Greiningar- og ráðgjafarstöð ríkisins 
nr. 83 26. mars 2003, 4. gr. Hlutverk  











Stök tilvik 

Bardet-Biedl Ornithine transcarbamylase deficiency

Bechwith Wiedemann Osteogenesis imperfecta

Efnaskipta-amínósýrukvilli Smith-Lemli-Opitz

Efnaskipta-glýkógenkvilli Trisomy-9p

Jacobsen VACTERL

Klippel Feil Vater

Micro Wolf-Hirschhorn

Mohr heilkenni

Heiti sjúkdóms



• ~ 500 RD listaðar 

• ~250 RD m/sitt 

greiningarnúmer 

• Af ~8000 RD eru því 

um 3% með ICD-10 

greiningarnúmer 



http://apps.who.int/classifications/icd11/ 

•Hægt er að skoða beta útgáfu á 

netinu, skrá sig inn og gefa álit  

 

•RD dreifist á marga flokka 

 

 

http://apps.who.int/classifications/icd11/


Norrænt samstarf 



Rarelink - project 

Frambu 
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