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 Proband (index patient) Diagnose stillet ved 
udredning som den første 
indenfor familien / slægten 

 Familieudredning Person fundet via 
familieundersøgelse med 
udgangspunkt i slægtskab 
med proband patient 

 Tilfældighedsfund Fund f.eks. ifbm. 
genom/exomsekventering 
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2 Introduktion 

 

2.1 Definition 

 

Samlebetegnelsen ”sjældne sygdomme” omfatter en række typisk medfødte, arvelige 

kroniske og komplekse sygdomme og tilstande, hvor diagnostik, behandling og 

rehabilitering kræver en særlig viden, ekspertise og sagkundskab. De enkelte sjældne 

komplekse sygdomme forekommer med en hyppighed (prævalens) på ca. 1-2 ud af 10.000 

eller derunder, og der kræves ofte en langvarig eller evt. livslang behandling, rehabilitering 

og kontrol. Ca. 80% af de sjældne sygdomme er genetiske sygdomme og samlet set 

rammes 6-8% af befolkningen af en sjælden sygdom, hvilket i DK svarer til at ca. 250.000 

personer lider af en sjælden sygdom. Det er anslået at der findes 5-8.000 sjældne 

sygdomme. Der er således behov for overblik over dette komplekse felt af mange 

forskellige sygdomme med få individer for i hver enkelt sygdomsgruppe men samlet faktisk 

en anselige patientpopulation. Det er RAREDIS formål at registrere nævnte sjældne arvelige 

komplekse sygdomme, både mht. klinisk diagnose samt molekylær genetisk diagnose.  

Sjældenheden betyder, at der er en øget risiko for at diagnostik, behandling, rehabilitering 

og opfølgning ikke bliver varetaget med tilstrækkelig faglig kvalificering og rettidighed. 

Patienterne og de pårørende risikerer, derfor at stå alene med sygdomsproblemet og 

konsekvenserne heraf uden den nødvendige relevante støtte og indsats. Når der skal gøres 

en særlig indsats for patienter med sjældne sygdomme i form af en national strategi og 

fokuseret forløb, er det ikke fordi personer med sjældne sygdomme skal have bedre eller 

andre rettigheder til indsatser end andre patienter. Men fordi kun ved at udvise en helt 

særlig opmærksomhed over for patienter med sjældne sygdomme kan de sikres den 

samme kvalitet i tilbud og indsats og dermed ligestilling med patienter med hyppige og 

velkendte sygdomme. 

Databasen RAREDIS, omhandler danske patienter med sjældne sygdomme, som følges, 

behandles og registreres ved de to landsdækkende centre, ved hhv. Center for Sjældne 

Sygdomme, Rigshospitalet (CSS RH) og Center for Sjældne Sygdomme, Aarhus 
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Universitetshospital (CSS AU) samt på de to Odontologiske Videnscentre lokaliseret samme 

sted. I 2017 er registrering af data fra de klinisk genetiske afdelinger i Odense og Aalborg 

blevet initieret, og repræsentanter fra samtlige afdelinger deltager i RAREDIS styregruppe. 

Endvidere er styregruppen blevet udvidet med repræsentant fra patientforeningen 

“Sjældne Diagnoser” samt en repræsentant fra Kommunernes Landsforening (afventer 

specifik udpegning) 

 

2.2 Fundering af RAREDIS i anbefalinger fra Sundhedsstyrelsen 

RAREDIS er udviklet på baggrund af anbefalingerne i Sundhedsstyrelsens redegørelse fra 

2001, samt Strategi for Sjældne Sygdomme, (2018) og med støtte fra Nordisk Minister Råd.  

RAREDIS har været fungerende siden 2007 ved de to Centre for Sjældne Sygdomme i 

Danmark. RAREDIS er forankret i Rigshospitalet i København. Sundhedsstyrelsen har, i den 

publicerede ”Nationale Handlingsplan for Sjældne Sygdomme” (juni 2014), og i den nylige 

“Revision af Strategien for Sjældne Sygdomme” fra oktober 2018 anbefalet, at RAREDIS 

videreudbygges og støttes økonomisk - og RAREDIS har fra 2016 modtaget økonomisk 

støtte fra Region H.  I 2018 blev RAREDIS bevilget en RRKP-ydelse for perioden 2019-2020.   

De to centre for sjældne sygdomme er oprettet på anbefaling af Sundhedsstyrelsen som et 

tilbud til personer med sjældne, medfødte og svære handicap med multiorgan involvering, 

som har behov for en velkoordineret multidisciplinær og ofte tværfaglig indsats i 

sygehusvæsenet over en årrække. De diagnosegrupper, der følges på centrene, dækker 

langt fra alle sjældne, genetiske sygdomme; således er bl.a. sjældne, arvelige gigt-, lunge- 

eller cancersygdomme ikke omfattet, da disse sjældne sygdomme overvejende 

manifesterer sig mono-symptomatisk, og kontrol, behandling og registrering sker derfor 

mest hensigtsmæssigt på relevant specialafdeling.  

 

2.3 Fundering af RAREDIS i internationalt samarbejde 
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På internationalt niveau har EU oprettet ERN for sjældne sygdomme. RAREDIS søger 

optagelse i disse netværk for sjældne sygdomme for herigennem at facilitere 

informationsdeling og faglig udvikling. For det tilfælde at patientdata skal deles 

internationalt sker det selvfølgelig indenfor gældende regler for samtykker, sikkerhed og 

myndighedsgodkendelser. 

 

2.4 Kvalitetsudfordringer for sjældne sygdomme 

Med det angivne grundlag i form af rapporter og organisatoriske beslutninger er databasen 

afgrænset entydigt og relevant. 

 

Særlige udfordringer for sjældne sygdomme, hvilke huller er der i øjeblikket - forudsætning 

er internationalt samarbejde og registering 

 RAREDIS udfylder et behov for registrering af sjældne og ultra-sjældne patienter med de 

mest komplekse og multifacetterede manifestationer, som ikke tidligere er blevet 

registreret systematisk, og som i vidtgående omfang mangler specifik ICD10 

diagnosekodning.  

 

Registreringen af patienterne med en korrekt diagnose er en specialistopgave for centrene, 

og RAREDIS er specifikt tilrettet således, at selv ultra-sjældne diagnoser kan registreres 

specifikt i et diagnosesystem, der er søgbart, når data skal trækkes ud. 

 

Der er blandt andet tale om fakomatøse sygdomme, skeletale sygdomme ledsaget af 

dværgvækst, sjældne bindevævs- og knoglesygdomme, retarderingssyndromer, syndromer 

ledsaget af dysmorfi, kraniofaciale misdannelser og neurodegenerative sygdomme. 

Kvaliteten af data er god, idet den diagnostiske sikkerhed er høj, da diagnoserne er stillet af 

ekspertlæger i sjældne centrene.  
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Databasens formål er at danne grundlag for forbedring af behandlingskvalitet ved at følge 

udviklingen i behandlingen over tid for patienter med sjældne diagnoser herunder også 

sjældne arvelige tandsygdomme. 

Da diagnoserne er sjældne og ultrasjældne og patienterne diagnosticeres geografisk spredt, 

er det databasens formål at fremme samarbejdet mellem de danske afdelinger - og for 

visse sygdomme - de nordiske centre (hospitaler), for derved at sikre et tilstrækkeligt 

datagrundlag til brug for udvikling af behandling, benchmarking, best practice og kvalitet. 

 

I databasen registreres patienter, den sjældne diagnose og relevante kliniske data, hvilket 

giver mulighed for samarbejde og forskning på tværs af Danmark.  

 

Med udgangspunkt i RAREDIS som fælles national database faciliteres fælles 

forskningsprojekter og brug af behandlingsprotokoller. Dette er konkretiseret f.eks. i fælles 

norsk/dansk behandlingsprotokol og monitorering af bisfosfonat behandling til svære 

tilfælde af osteogenesis imperfecta. Kliniske og behandlingsdata registreres fortløbende i 

RAREDIS med det formål at kunne følge effekten af behandlingen for såvel den individuelle 

patient som for kohorten som helhed. Det bidrager til at sikre kvalitet herunder ”best 

practise” i patientbehandlingen. 

 

Patientforeningerne har traditionelt stor indflydelse på organiseringen af behandlingen for 

de sjældne sygdomme. Gennem RAREDIS’ hjemmesiden er det muligt at orientere om 

igangværende forskningsprojekter, og hvis der igangsættes projekter vedr. specifikke 

sjældne diagnose, er det muligt via RAREDIS at finde patienter, der kan tilbydes at indgå i 

sådanne projekter. Hvis det ønskes, kan RAREDIS udvides således, at den enkelte patient 

kan se og opdatere egne helbredsdata.   

 

 

Sammenfattende er RAREDIS formål: 
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- at sikre hurtig udredning af patienter med sjældne diagnoser  

- at danne grundlag for forbedring af behandlingskvalitet ved at følge udviklingen i 
behandlingen og sygdommens udvikling over tid for patienter med sjældne diagnoser 
herunder også sjældne arvelige tandsygdomme 

- at sikre grundlag for hurtigere tilbud om deltagelse i interventionsstudier og nye 
behandlingstilbud 

- at sikre korrekt og rettidig kontrol og opfølgning af f.eks. cancer disponerende sjældne 
sygdomme 

- at facilitere forskningsprojekter, herunder ph.d.-projekter, indenfor sjældne genetiske 
sygdomme, der følges på centrene 

- at registrere i fælles nationale/nordiske/europæiske behandlingsprotokoller for 
derigennem at opnå stort patientantal og evidensbaseret viden om behandlingseffekt 

- at styrke samarbejdet med patientforeningerne gennem information om projekter og 
dermed bedre mulighed for rekruttering af patienter, f.eks. i forbindelse med 
afprøvning af ny medicinsk behandling 

- at systematisk registrere patienter med sjældne og ultra-sjældne genetiske sygdomme 
i et enstrenget, enkelt og let søgbart system, og dermed tilvejebringe overblik over 
prævalens og incidens 

- at udvikle og implementere PRO-løsning i samarbejde med patientforeninger, 
deltagende afdelinger og myndighederne med henblik på at udvide fokus på den 
patientoplevede sundhed 

 

RAREDIS blev introduceret i 2006 og blev i 2007 godkendt som kvalitetsdatabase af 

Sundhedsstyrelsen. 

 

Godkendelsen blev bekræftet i februar 2014 samt senest i september 2017. 

Sundhedsstyrelsens godkendelse indebærer, at indberetninger, som er personhenførbare, 

kan ske uden samtykke fra patienten. 

Rapporten omfatter patienter, som er registreret i de to centre siden databasens start i 

2006 frem til den 31. december 2018. I 2018 blev RAREDIS bevilget et betinget tilsagn om 

RKKP-ydelse for perioden 2019-2020. Betingelsen er at styregruppen senest i 2019 udvides 

med et medlem der repræsenterer kommunerne. Ydelsen er en såkaldt minimumsydelse 

der vedr. klinisk koordination og datamanagement. 
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2.5 Kodesystemer for RAREDIS 

2.5.1 Kodesystemer for RAREDIS baseret på EU-ERN anbefalinger 

 

Med udgangspunkt i RAREDIS som fælles national database faciliteres dansk implementering af 

internationalt anbefalede kodesæt, jf. dette initiativ i EU-regi (link nedenfor) og medfølgende kodesæt 

(link til pdf nedenfor): 

http://www.erare.eu/news/jrc-eu-rd-platform-releases-set-common-data-elements-rd-registration 

http://www.erare.eu/sites/default/files/SetCommonData-EU%20RD%20Platform_CDS%20_final.pdf 

 

Den samlede variabeloversigt for RAREDIS (dannet med udgangspunkt i EU-kodesæt) fremgår af 

denne variabelliste:  

https://docs.google.com/spreadsheets/d/1kAo164LHv9epX4nllagJajAz9iLwhTCHf2ki8Wor1LE/edit#gid

=0 

 

 

2.5.2 Kodesystemer for RAREDIS diagnoser 

Orphanet kodning (www.orpha.net) forventes fremadrettet at være standard diagnostisk 

registreringssystem for RAREDIS, idet dette kodesystem er meget finmasket og indeholder stort set 

alle sjældne diagnoser 

 

Hvis relevant ift. specificering af genetisk bestemt diagnose, benyttes OMIM kodning 

 

For metaboliske sygdomme benyttes SSIEM kodning som er udviklet af Society for the Study of Inborn 

Errors of Metabolism: (http://www.ssiem.org/home/welcome.asp) 

 

http://www.erare.eu/news/jrc-eu-rd-platform-releases-set-common-data-elements-rd-registration
http://www.erare.eu/sites/default/files/SetCommonData-EU%20RD%20Platform_CDS%20_final.pdf
https://docs.google.com/spreadsheets/d/1kAo164LHv9epX4nllagJajAz9iLwhTCHf2ki8Wor1LE/edit#gid=0
https://docs.google.com/spreadsheets/d/1kAo164LHv9epX4nllagJajAz9iLwhTCHf2ki8Wor1LE/edit#gid=0
http://www.orpha.net/
http://www.ssiem.org/home/welcome.asp
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2.6 Udbredelse og aktiviteter for RAREDIS i Danmark 

RAREDIS dataindsamling har været genstand for stor interesse i de faglige miljøer. Der er 

fremlagt data ved nationale og internationale møder for specialister og patientforeninger. 

Også Sundhedsstyrelsen, de Klinisk Genetiske afdelinger i Danmark og patientforeningerne, 

samt de Odontologiske Videnscentre samt medierne har vist interesse for databasen og 

dens potentiale. 

I 2017 er der etableret et formaliseret samarbejde med Klinisk Genetisk afd., Aalborg 

Universitetshospital, Klinisk Genetisk afd., Odense Universitetshospital samt de to 

Odontologiske Videnscentre på Aarhus Universitetshospital samt på Rigshospitalet. Nævnte 

centre vil fremadrettet registrere sjældne patienter med diagnoser og personoplysninger.  

For det dermatologiske område er - med selvstændig styregruppe - etableret 

Genodermatose database som har været pilotdrift i 2018 og udrulles fuldt i 1. kvartal 2019. 

RAREDIS afholder et årligt møde med deltagelse af repræsentanter fra hvert af de 

deltagende centre, hvor nye forskningsprojekter og videreudvikling af RAREDIS diskuteres. 

Der er været en høj grad af kontinuitet i fremmødet hos medlemmerne med deltagelse af 

læger og tandlæger.  

RAREDIS har etableret en styregruppe med repræsentanter fra hvert af de deltagende 

centre. 

 

Retningslinjer for behandling 

Behandling og opfølgning af patienter med sjældne sygdomme er baseret på de 

internationale herunder europæiske og amerikanske guidelines,  www.genetests.org, 

www.uptodate.org m.fl.   

Behandling og opfølgning varierer mellem sygdommene, men RAREDIS gør det muligt at 

følge behandling og dens resultat over tid for specifikke patienter. Etableringen af 

samarbejde i det Europæiske Reference Netværk, ERN, indenfor sjældne sygdomme har 

resulteret i adskillige europæiske fælles publikationer.  

http://www.genetests.org/
http://www.uptodate.org/
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For RAREDIS er det intentionen at styrke den nationale forskning i sjældne sygdomme og 

bidrage til den internationale forskning med mulighederne for kobling til andre danske 

databaser hvilket f.eks. vil give mulighed for vurdering af komorbiditet samt levetid, der 

ofte ikke er tilfældet med f.eks. amerikanske registre. 

 

3 Behov for data Governance for inklusion i projekter 

Vidensudvikling for sjældne sygdomme adskiller sig kvalitativt fra andre områder, fordi 

området ofte er drevet af meget små projekter, eller af at en international ekspertgruppe 

påbegynder et projekt og indkalder deltagere fra hele verden. Kvalitets-forbedring og -

udvikling for sjældne sygdomme er i denne henseende tæt vævet sammen med forskning 

og medicinudvikling, der bidrager til at drive videns opsamling. 

Eksempler kan være naturhistorie studier, hvor man ønsker at finde nye prognostiske 

markører, behandlingsforsøg, studier der sigter på at finde nye gener, studier af effekten 

af støttetiltag mm.  

Den tætte regulering af dataudveksling og registrering, og fokus på den individuelle ret 

til administration af egne data vanskeliggør i tiltagende grad deltagelse i denne type 

projekter. For den enkelte patient, kliniker eller forsker, som ønsker at bidrage til denne 

type vidensudvikling er der for nuværende en stor entry-barriere ved de forskellige 

godkendelser, der skal foreligge. 

Ved at lave en samlet governance struktur vil man kunne opnå at sænke denne barriere, 

så vidensudviklingen accelereres. Governance strukturen skal resultere i, at der findes en 

fastlagt og simpel procedure som patient, læge eller klinikker kan følge, hvis et sådant 

projekt ønskes initieret/bidraget til.  

 

Den etablerede governance vil: 
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● Sikre, at patienter på forhånd har taget stilling til, hvorvidt de ønsker at blive 

kontaktet hvis der startes projekter, som de kunne indgå i 

● Have en samlet gyldig paraply for data anmeldelse 

● Have en samlet, gyldig videnskabsetisk godkendelse til projekter, der ikke 

involverer behandlingsforsøg samt en ramme, at søge indenfor ved 

behandlingsforsøg 

● Have en procedure indenfor ramme af RAREDIS styregruppe, RKKP m.v., hvor man 

søger og hvem der bevilger adgang til data, og hvordan bidragydere krediteres, 

som sikrer, at projekter af valid interesse for nuværende eller fremtidige patienter 

har det fornødne incitament til registrering og at der tildeles adgang. 

 

Intension og plan: 

Hvis man modtager henvendelse fra international gruppe om at der er ved at lave en 

opgørelse af alle patienter med en given sjælden sygdom, så skal man kunne søge 

RAREDIS om adgang til en liste over sådanne patienter, nulevende og afdøde, kunne 

kontakte dem og spørge om de vil deltage og hvis de accepterer afsende data 

Hvis man tænker, at der ser ud til at være en overhyppighed af en komplikation eller 

symptom ved en given sjælden sygdom,  skal man kunne søge RAREDIS om adgang til 

en liste over sådanne patienter, nulevende og afdøde, kunne kontakte dem og spørge 

om de vil deltage og hvis de accepterer afsende data 

 

4 Inklusionskriterier 

RAREDIS har langtfra kendskab til alle sjældne patienter, idet det som tidligere angivet 

kun er den mest komplekse og multifacetterede fraktion af de sjældne patienter der 

følges og registreres i centrene på Rigshospitalet og i Aarhus samt på Klinisk Genetisk 

Afdeling i Odense.  Der anslås at være 800 sjældne komplicerede sygdomme, herfra vil 
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kun en fraktion af de anslåede mellem 40.000-50.000 mennesker der lider af en sjælden 

sygdom have behov for opfølgning og koordineret indsats på centrene. 

 

Tallene i dette afsnit omhandler alene registreringer fra patienterne, der følges i de tre 

steder der har foretaget registrering i RAREDIS frem til udgangen af 2018. 

Der er på landsplan i alt registreret knap 6000 patienter med sjældne sygdomme i 

RAREDIS, hvilket svarer til ca. 10% af den totale anslåede antal med sjælden sygdom i 

Danmark. 

 

Der varetages diagnostik og kontrol af både børn, unge og voksne. De voksnes andel (>18 

år) af den samlede patientpopulation er steget og udgør ca. 1/2, og voksne >40 år udgør 

ca. 10 % af populationen.  Andelen af ældre patienter > 60 år er beskeden (<5%). 

Andelen af voksne patienter er stigende på de to centre. For definitioner af nedenstående 

diagnose forkortelser m.m. se venligst afsnit 0 Rapportens definitioner. 

Den højeste dækningsgrad findes for Prader-Willi syndrom, der er nær 100% og skyldes at 

denne patientgruppe er blevet fulgt i årevis i et fagråd med særlig opmærksomhed på 

incidensen.   

For kraniofaciale sygdomme skønnes tilsvarende at være en høj dækningsgrad. 

 

Endvidere vil der i de tilfælde, hvor der har pågået forskningsprojekter, være en 

dækningsgrad tæt på 100%, hvilket gør f.eks. sig gældende for Münke syndrom i 

Østdanmark. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

15 
 

Tabel 1 – RAREDIS nye klassifikationssystem:  Orphanet, OMIM, SSIEM, ICD-10, Phenotype. 
Antallet af patienter registreret med de angivne diagnoseklassifikationssystemer. 
*Korrigeret for ca. 30 patienter der indgår i tal fra mere end et hospital. Øvrige tal i tabellen er uden denne 
korrektion. 

 

Kodesystem RH AU OU I alt 

Orphanet (antal pt) 1699 69 5 1773 

Orphanet (antal unikke 
diagnoser) 

179 35 5 213 

OMIM (antal pt) 1635 6 3301 4942 

OMIM (antal unikke diagnoser) 171 5 722 842 

SSIEM (antal pt) 1707 1 0 1708 

SSIEM (antal unikke koder) 146 1 0 147 

ICD-10 (antal pt) 1736 77 3423 5326 

ICD-10 (antal unikke 
diagnoser) 

77 36 60 167 

Phenotype  (antal pt) 0 2 0 2 

Phenotype (antal unikke 
diagnoser) 

0 2 0 2 

I alt (antal pt) 1778 85 3441 5277* 
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Tabel 2– RAREDIS hoveddiagnoser ICD10 (samme rubricering som i tidligere rapporter). Antal 
af patienter registeret i hoveddiagnose i Aarhus og på Rigshospitalet 
 
Diagnosegruppe RH AU Total* 

EDS 70 70 125 

KFT 1016 263 1269 

MF 161 152 305 

NF 291 567 825 

OI 125 68 190 

PWS 62 96 144 

UAFKLARET 70 69 134 

I alt 1795 1285 2992 

Andet 285 1060 1302 

I alt inkl. andet 2080 2345 4294 

*Dækningsgraden skønnes at ligge mellem 50 og 90 % for diagnosegrupperne.  For subgrupper omfattet af 
forskningsprojekter 80-100 %. 

 
 

De viste data er numeriske data vedrørende specifikke sjældne sygdomme opgjort fra 

centrene i Aarhus og på Rigshospitalet samt på Klinisk Genetisk afdeling på OUH. 

Kvaliteten af data, dvs. korrekt diagnosticering, er god, da registrering af data på centre og 

klinisk genetiske afdelinger varetages af læger på ekspertniveau. 
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5 Dataregistrering og validitet 

 

De enkelte deltagende afdelinger er via deres repræsentant ansvarlig for registrering til 

RAREDIS hvad enten det sker via skema eller direkte online i RAREDIS. Dvs. 

registreringerne foretaget af speciallæger i pædiatri eller i klinisk genetik samt af 

specialtandlæger. Validiteten af data vil derfor formodes at være god. Patienter med 

sikkert syndrom registreres hvad enten den molekylær genetisk diagnose er bekræftet 

eller ej, da det er en vigtig funktion for databasen let at kunne identificere de uafklarede 

patienter hvor supplerende diagnose afklarende udredning er nødvendig.  

RAREDIS inkluderer intern datavalidering der alarmerer hvis inkonsistente værdier er 

indtastet herunder ukurant cpr. nr. Der gives ligeledes alarm ved manglende indtastning 

af data. Supplerende data bliver indhentet via kobling med CPR-registret og RAREDIS. 

Validiteten af det indsamlede data er på nuværende tidspunkt ikke blevet eksplicit 

undersøgt. 

Årlige rapporter udarbejdes af RAREDIS formand og ZiteLab og bliver klinisk      

auditeret samarbejde med styregruppen. 

6 Indikatorskema 

 

Tabel 3.  Kvalitetsindikatorer jfr. Styregruppemøde d. 30. januar 2019 

 

Indikatorer 

 

Type 

 

Standard 
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Indikator 1A: 

Tid fra første symptomer/tegn på syndrom til grundlæggende 

syndrom diagnose stilles 

(definition af første symptom: forældre henvendelse) 

Antenatal 

Ved 

fødslen 

Dato 

UN 

 

Indikator 1B: 

Alder ved diagnose – som udtryk for den tid der går inden  

grundlæggende syndrom diagnose stilles.  

 

I den henseende er det vigtigt, at det samtidig med diagnosen 

registreres i RAREDIS, om det drejer sig om en proband eller 

en familieudredning da ”diagnosetiden” er afhængig heraf, 

Proband patient, familieudredning eller tilfældighedsfund 

  

 

Proces ≥ 90% 

Indikator 1C: 

- Tid fra 1. henvisning fra egen læge til syndrom diagnose stilles 

 

Proces ≥ 90% 

Indikator 2: 

● patient ansvarlig læge (PAL) ved sjældne diagnoser med 

mere end 3 forskellige patientforløb 

 

Proces ≥ 85% 

Indikator 3: 

● udviklingen i antallet af multidisciplære ambulatoriebesøg 

(sam-dagspakke) eller MDT-konferencer – indikator skal 

findes 

Proces ≥ 85% 
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Indikator 4: 

● andelen af unge der i forbindelse med transition får 

gennemført transfer samtale og gennemfører parathedstjek 

liste. Denne indikator der udtrykker en hensigtsmæssig 

overgang fra barn til voksen. Dette skal gå hånd i hånd med, 

at der udarbejdes retningslinjer og plan for, hvordan voksne 

patienter følges i CSS 

 

Proces ≥ 50% 

Indikator 5 

● Odontologisk Videnscenter, alder v. 1. besøg 

Proces >50% 

Indikator 6 

● Patient tilsagn for at blive kontaktet mhp forsknings- og 

kvalitetsprojekt 

Proces >80% 

Indikator 7 

● Patient tilsagn om at data må anvendes til forskning 

  

Proces >80% 
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7 Indikatorer 2020  

 

7.1 Indikator 1: Alder ved Diagnose [Diagnose-år registreres] 

Sjældenheden medfører ofte, at der er stor risiko for, at diagnostik, behandling, 

rehabilitering og opfølgning ikke bliver varetaget tilstrækkeligt fagligt kvalificeret og 

rettidigt. Patienterne og de pårørende risikerer derfor, at stå ret alene med 

sygdomsproblemet og konsekvenserne heraf, uden den nødvendige relevante støtte og 

indsats.  

 

Alder ved diagnose – udtrykker den tid der går inden korrekt syndrom diagnose stilles og 

behandling og opfølgning kan iværksættes jfr. nationale eller internationale guidelines. 

Indeholdt i denne tidsperiode er også analysetiden dvs. den periode der går inden 

diagnosen kan molekylær genetisk bekræftes. I nogle tilfælde kan denne periode også være 

ganske lang. 

 

Andel af patienter med registreret år for diagnose (standard ≥ 85%). 

 

En udbredelse af omfattende, genetiske analyser vil formentlig betyde, at flere patienter 

med mildere fænotype/udtryksform (og dermed mindre behov for omfattende kontrol og 

behandling) vil blive diagnosticeret. Tidlig exom- (eller genom) undersøgelser vil desuden 

være vigtig for, at få patienterne henvist til relevante specialer, så patienterne kan hjælpes 

bedst muligt, hurtigst muligt, ligesom det kan fremrykke genetisk udredning hos 

slægtninge. En grundig klinisk og biokemisk grundudredning vil fortsat være nødvendig, 

bl.a. for kvalificeret at kunne vurdere de genetiske fund, man gør. Tværfagligt samarbejde 

mellem genetiker og kliniker er ligeledes en forudsætning for optimal anvendelse af de 

udvidede genetiske analyser. 
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For indikator 1A og 1C inddrages yderligere symptom tidspunkt og første henvisning i 

sammenholdt med diagnosetidspunkt for at skabe fokus på forskellige indikatorer for 

udredningstid. 

 

Definition 

Alder ved diagnose udtrykker den diagnostiske forsinkelse der er et vilkår for de fleste 

patienter med sjældne arvelige sygdomme, og som indbefatter den periode der går hvor 

patienten har symptomer og manifestationer men hvor sygdommen ikke er diagnosticeret. 

Der tænkes her på sjældne sygdomme med tidlig debut fra fødslen eller kort efter - og ikke 

på sjældne sygdomme der først manifestere sig senere i livet.   

I den henseende er det vigtigt, at det samtidig med diagnosen registreres i RAREDIS, om 

det drejer sig om en proband eller en familieudredning da ”diagnosetiden” er afhængig 

herfra - i sagens natur væsentlig kortere. 

Beregningsgrundlag 

Indikator udregnes vha. indtast i RAREDIS af følgende variable: cpr. nr., registrering af 

diagnose, hvorvidt patienten er indexpatient samt dato (evt. År eller År/Måned) for 

diagnose. Disse variable registreres på diagnosetidspunkt fremadrettet som sjældne 

indikator sygdomme for alle sjældne patienter, der registreres i RAREDIS og det angives 

hvorvidt om det drejer sig om proband eller en familieudredning.  Over tid vil det være 

muligt at følge hvorvidt diagnosetidspunktet reduceres med øget viden og øget 

implementering af molekylær genetiske metoder. Antallet af sjældne patienter med 

beregnet diagnosetidspunkt divideret med samtlige vurderede patienter registreres og 

fraktionen denne fraktion forventes at være stigende.   

 

Evidens 

En systematisk gennemgang af litteraturen viser at den diagnostiske forsinkelse medfører 

stor co-morbiditet, og at tidlig diagnostik omvendt medfører færre bivirkninger, 
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empowerment og bedre overlevelse (ref. 1-21). Genetisk udredning af slægtninge kan 

forebygge bivirkning og manifestationer samt hindre flere tilfælde af sygdommen ved 

prænatal diagnostik. 

 

Valg af standard 

Den valgte standard er ambitiøs, men i overensstemmelse med international litteratur 

for mere almindelige sygdomme. 

 

Datagrundlag / Afklaring  

 
Som led i afklaring af forløb frem til diagnose på højt specialiseret center søges RKKP’s 
bistand for afklaring af hvilke data der er til rådighed fra eksisterende kilder 
(Landspatientregister) for aktivitet på Hospitaler og hos Praktiserende læger for de i RAREDIS 
registrerede patienter. 
 
Ved ansøgning om bistand afgrænses således organisatorisk: 
 

● Praktiserende læger 
● Skadestuer 
● Børneafdelinger 

 
Når afklaringen er gennemført, søges bistand til at gennemføre den konkrete analyse enten 
gennem udlevering af nødvendige data eller ved at analysen gennemføres af RKKP 
 
Formålet med analysen vil i første omfang være rettet mod både kommende årsrapport og 
endelig afklaring ift. definition af indikator.  
 
Såfremt der etableres en udlevering af rådata vil rådata kun blive anvendt til analysen og vil 
herefter blive slettet. 
 
Ved den igangværende udarbejdelse af databehandleraftale mellem RKKP og ZiteLab vil vi 
sikre at muligheden for denne type udlevering er beskrevet. 
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7.2 Indikator 2: Patientansvarlig læge (PAL) for PF3 patienter 

Patientansvarlig læge (PAL) tilknyttet hos patienter med sjældne diagnoser med mere end 

3 patientforløb. (standard ≥ 85%) 

 

Definition 

 

Tilgangen til patientbehandlingen er som udgangspunkt teambaseret på baggrund af 

sygdommenes komplekse karakter, hvor PAL-lægen på den højt specialiserede afdeling 

(f.eks. center for sjældne sygdomme) har ”tovholder” funktion.  Der er ofte behov for 

koordineret og tæt samarbejde med specialister i relevante organspecifikke specialer, og 

koordinering og opsamling af viden via PAL-lægen. Endelig kan diagnostik, udredning og 

opfølgning, foregå i samarbejde med klinisk genetiske afdelinger, ligesom PAL-lægen er 

bindeled til de lokale pædiatriske afdelinger og varetager desuden rådgivning af 

praktiserende læger og læger fra andre sygehusafdelinger, samt en lang række andre 

sundhedspersoner og øvrige fagpersoner som fx socialrådgiver/pædagoger.  

 

Beregningsgrundlag 

Antallet af patienter med PAL-læge samt 3 eller flere forskellige patientforløb divideret 

med antallet af patienter med ≥ 3 patientforløb uden PAL.  

[Patienter med >=3 patientforløb trækkes fra LPR. Kobles med information fra xx vedr. PAL-

læge] 

 

 

Evidens 

Denne indikator er tæt relateret til koordinering af indsatsen for sjældne sygdomme, idet 

PAL-lægens opgave er at sikre sammenhængende patientforløb i såvel det nære og som i 

det tertiære hospitalsforløb. De fleste af de sjældne sygdomme opfylder de kriterier, der 
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tilsiger en samling af ekspertise på højt specialiseret niveau. Her varetages funktioner, 

som har betydelig kompleksitet, som forudsætter tilstedeværelsen af mange tværgående 

funktioner, og hvor sygdommen eller sygehusvæsenets ydelser er meget sjældent 

forekommende, og derfor medfører behov for samling af viden, rutine og erfaring. En højt 

specialiseret funktion varetages typisk 1-3 steder i landet, og er berettiget af 

multidisciplinært samarbejde samt dokumenteret forskningsaktivitet inden for området.  

Flere undersøgelser i regi af paraplyorganisationen ”Sjældne Diagnoser” samt i LUP 

(landsdækkende undersøgelser i patientoplevelser) -regi har vist at patienttilfredsheden er 

højere hos patienter der er tilknyttet Center for Sjældne sygdomme. LUP undersøgelse 

viser at patienterne i Center for Sjældne Sygdomme ligger over gennemsnittet for landet, 

RegionH og Rigshospitalet i de væsentligste punkter (Bilag 10.1.) 

Patienter med svære manifestationer har højere sandsynlighed for at være tilknyttet 

Center for Sjældne Sygdomme og denne potentielle confounding gør det svært at 

kvantificere den præcise effekt af opfølgning af sjældne sygdomme baseret på 

observationelle eller interviewstudier. 

 

 

Valg af standard 

Der findes ikke data der angiver en international reference for koordineret indsats.  

Det skylder også at der er stor variation mellem landenes måde at håndtere sjældne 

sygdomme og formentlig også mellem de enkelte hospitaler.  Styregruppens vurdering var, 

at 85% var en rimelig standard. 

 

7.3 Indikator 3: SAM-dags-pakke og MDT-konference for nye patienter    

indenfor 2 år efter første henvendelse for PF3 patienter 
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Udviklingen i antallet af multidisciplinære ambulatoriebesøg (”skræddersyet ambulatorie, 

sam-dagspakke”) eller MDT-konferencer, ≥ 85% 

 

Definition 

Andelen af patienter, der indkaldes koordineret til vurdering i skræddersyet ambulatorium 

hvor flere eksperter vurderer patienten enten sammen i MDT-teams eller indenfor samme 

besøg på hospitalet. 

Denne indikator er knyttet til indikator #2, idet andelen af komplekse patienter med mere 

end 3 patientforløb bør vurderes i relevante ekspert-teams sammensat efter patients 

symptomer og manifestationer.  

 

Beregningsgrundlag 

Andel af komplekse patienter, der indkaldes mindst én gang i deres forløb i højt 

specialiseret afdeling (f.eks. center for sjældne sygdomme) til skræddersyet/koordineret 

ambulant kontrol med ≥ 3 fagrelevante eksperter i deres forløb divideret med det totale 

antal af komplekse patienter.  

 

Dataudtræk fra RAREDIS baseret på simpel afkrydsning for incidente patienter.  

 

Evidens 

Der kan være stor forskel i de sjældne sygdommes sværhedsgrad, kompleksitet, forløb over 

tid og behov for kontakt og indsats. Sygdommene har dog det til fælles, at diagnostik, 

behandling, og opfølgning stiller krav om en specialiseret og koordineret indsats - herunder 

for livslang sundhedsfaglig, social og anden indsats. Den generelle fælles udfordring er 

netop sjældenheden, som betyder, at fagpersoners kendskab til den enkelte sygdom og 

følgerne heraf, ofte vil være mangelfuld.  Centerringen i center for sjældne sygdomme og 
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opfølgning i relevante fagspecifikke teams vil koncentrerer videns opsamling omkring 

patienten og for den enkelte patient vil det reducere antallet af hospitalsbesøg og give 

mulighed for at få svar/vurdering på/af samtlige helbredsmæssige følger ved et enkelt 

dagsbesøg. Koordinerede hospitalsbesøg vil øge patienttilfredshed og reducere fravær fra 

skole/arbejde for patienten. 

 

Valg af standard 

Der er begrænset data på denne standard fra andre lande. I Center for sjældne sygdomme 

på Rigshospitalet har vi de seneste 2 år arbejdet på skræddersyet ambulatorie for de 

kompleks kraniofaciale misdannelser som har rigtig mange ambulante besøg i 5-6 

forskellige specialer. Det er tanken af skræddersyet ambulatorie skal implementeres i en 

større målestok uden for Center for Sjældne Sygdomme i forbindelse med opbygning af 

det nye børnehospital, BørneRiget. 

Styregruppens vurdering var, at 85% var en rimelig standard. 

 

 

7.4 Indikator 4: Transition fra barn til voksen (BV-18-transition) 

Overgangen fra barn til voksen udgør en særlig udfordring. Udfordringen er at sikre et 

sammenhængende og velkoordineret forløb, så overgangen fra et af de to centre for 

sjældne sygdomme til det relevante organspecifikke speciale (voksenspecialet) bliver så 

glidende som muligt i forbindelse med overgangen fra barn til voksen. På 

børneafdelingerne er typisk et holistisk syn på patienten, mens voksenspecialerne er 

organiseret på organniveau. Det er erfaringen, at en hensigtsmæssig overgang fra barn til 

voksen kræver blik for nødvendigheden af den tværfaglige, multidisciplinære indsats, og at 

transitionen kræver tid og koordinering, fordi opdelingen i voksenspecialer og patienternes 

komplekse behov gør, at der sker overgang til flere forskellige læger og sygehusafdelinger.  

En af udfordringerne er, at der i voksenspecialet ofte ikke er den samme viden om den 

sjældne sygdom og de udfordringer, sygdommen medfører, der ikke er snævert relateret til 
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selve den organspecifikke behandling. En vellykket overgang forudsætter derfor en 

tilstrækkelig overførsel af viden om de sjældne sygdomme og deres manifestationer fra de 

to centre for sjældne sygdomme, og til de organspecifikke specialer. (Se ref. 22-36) 

Definition 

I forbindelse med transition udfyldes et Paratheds Tjek skema (Bilag 10.3) og den unge har 

en samtale med den overleverende læge og koordinerende sygeplejerske samt 

koordinerende sygeplejerske fra modtagende voksenafsnit. Paratheds Tjek skema sikrer at 

den unge har viden om egen sygdom, kender sine rettigheder, den medicin vedkommende 

tager, kan træffe nye aftaler på hospitalet og kender til transition planen og selve transfer, 

Bilag 10.4.  

Beregningsgrundlag 

Andelen af unge der overgår til voksen-CSS og får udfyldt og gennemgået paratheds tjek 

skema og/eller har overgangssamtale i forhold til alle unge der overgår til voksen-CSS, ≥ 

90%.  

Afklaring mangler om dette findes i LPR3 som en aktivitet.  Alternativt RAREDIS afkrydsning. 

 

Evidens 

Erfaringsmæssigt er der mange udfordringer i overgangen fra børne til voksenregi i 

hospitalssektoren. Risiko for at blive tabt i forløbet ”lost to follow-up” er til stede, også 

fordi mange unge har svært ved at overtage ansvar for indkaldelse i e-boks, fremmøde og 

mestring af egen sygdom.  

 

Valg af standard 

Centrene for sjældne sygdomme har fokus på at styrke forløbskoordination, sammenhæng 

og overblik i de ofte meget komplekse behandlingsforløb fx ved styrket anvendelse af 

funktioner som den patientansvarlige læge og forløbskoordinatorfunktion. Dette gælder 
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såvel samarbejdet og overleveringen af information mellem relevante sygehusafdelinger og 

på tværs af sektorer.  

 

7.5 Indikator 5: Odontologi – skal udarbejdes: 

Alder ved odontvisit  

Alder ved 1. odontvisit - generelt er det hensigtsmæssigt at henvisninger modtages tidligt i 

tand- og kæbeudviklingen - så der er lejlighed til at følge udvikling og vækst i det 

orodenetale og kraniofacilae område.  Standarden bør være første visit før 7 års 

alder.  Men må også acceptere at en del af problemstillinger på vores målgruppe først 

manifestere sig sent - i voksenlivet evt. - kan denne standard for <7år måske kun forventes 

på 50% 

8 Potentielle fremtidige tiltag, målepunkter og indikatorer 

 

8.1 PRO-skemaer, Samtykke skemaer, Rekruttering til fremtidig 

forskning. 

 

I samarbejde med patientorganisationer udvikle skemaer, hvor patienter (og pårørende) 

selv kan svare elektronisk og herved give input til vurdering og løbende forbedring af 

opfølgning. Skemaer kan samtidig danne grundlag for rekruttering til fremtidige 

forskningsprojekter ved at afklare ift. patienters ønske om at blive kontaktet senere. 
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8.2 Korrekt klassificering af diagnose og validering. 

 

Det er velbeskrevet at rapporteringen af diagnosen for sjældne og ultra-sjældne diagnoser 

er vanskelig pga. mangelfuld diagnosekoder i det gængse klassifikationskode system, ICD-

10.  

 

Brug af suppleringskoder fra Orphanet og OMIM er nødvendig. Der kan derfor være behov 

for en ensretning af diagnosekodningen mellem de deltagende centre og en validering af 

diagnosekodningen på tværs af landet.  

 

Klassificering af ukendt genetisk syndrom: 

For den gruppe af patienter der har en genetisk sygdom men hvor genetiske analyser og 

undersøgelser ikke har kunne fastslå diagnosen skal diagnosekodningen ensrettes. Denne 

gruppe af patienter er interessant idet den indeholder nye og hidtil ubeskrevne syndromer 

og også ultra-sjældne syndromer hvor nye molekylær genetiske udredning i kombination 

med fænotypering skal anvendes for at fastslå diagnosen. 

 

8.3 Fremtidige indikatorer 

Fremtidige indikatorer kan f.eks. inkludere antallet af patienter med 

retningslinjekompatibel prognosticering f.eks. indenfor arvelige cancere med et 

specificeret screeningsprogram, selvrapportering fra patienterne. 
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10 Bilag 

 

10.1 Resultater og sammendrag fra patient tilfredsheds-undersøgelse 

fra 2017 (LUP) 
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10.2 WHOs trivsels indeks. Eksempel på PRO indikator til 

selvrapportering via App som kan implementeres i RAREDIS. 

 

 
 
 

https://www.psykiatri-regionh.dk/who-5/Documents/WHO5_Danish.pdf 

  

https://www.psykiatri-regionh.dk/who-5/Documents/WHO5_Danish.pdf
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10.3 Registreringsskema for vurdering af Paratheds tjek: 

 

 

Paratheds Tjekliste 

  

Navn:________________________________ 

Dato:________________________________ 

 

Denne tjekliste hjælper os til at se, hvad vi sammen skal arbejde med i de næste år. 

 

Transition Plan Nej Næsten Ja Noter 

Jeg kender min transition 

plan 

  

        

  

Min sygdom Nej Næsten Ja Noter 

Jeg kan beskrive min sygdom, 

og hvordan jeg har det 

        

Jeg kender symptomerne på 

og komplikationerne ved min 

sygdom 

        

Jeg kan forberede spørgsmål 

om min sygdom og stille dem 

til lægen og sygeplejersken 
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Jeg ved, hvad jeg skal gøre, 

hvis jeg får det dårligt eller 

får brug for akut medicinsk 

hjælp 

        

  

 

Mine rettigheder Nej Næsten Ja Noter 

Jeg kender reglerne om 

lægers og sygeplejerskers 

tavshedspligt 

        

Jeg kender reglerne om 

informeret samtykke og ved, 

at jeg skal inddrages i min 

behandling 

        

Jeg ved, hvor jeg kan læse 

min journal 

        

  

Medicin, udstyr og 

behandling 

Nej Næsten Ja Noter 

Jeg ved hvad min medicin 

hedder, hvordan jeg skal 

dosere den, og hvornår jeg 

skal tage den 

        

Jeg kender formålet med 

min medicin og eventuelle 

bivirkninger 

        

Jeg ved hvilken medicin, jeg 

ikke kan tåle 
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Jeg ved, hvordan jeg fornyer 

mine recepter og henter 

medicin på apoteket/ hos 

lægen 

        

Jeg ved, hvilket udstyr jeg 

har behov for, og hvordan 

det skal bruges 

        

  

  

  

Aftaler i ambulatoriet Nej Næsten Ja Noter 

Jeg kan selv lave aftaler på 

hospitalet 

        

Jeg ved, hvem jeg skal 

kontakte, hvis jeg skal ændre 

en aftale 

        

Jeg kender telefonnummeret 

og telefontid i ambulatoriet 

        

Jeg kan selv arrangere 

transport til og fra hospitalet 

        

  

Andet Nej Næsten Ja Noter 

Jeg ved, hvordan alkohol og 

rygning påvirker min 

sygdom 
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Jeg ved, hvor jeg kan hente 

information om seksuel 

sundhed 

        

Jeg ved, hvor jeg kan møde 

andre unge med min 

sygdom 

        

Jeg ved, hvordan jeg får 

hjælp fra kommunen 

        

Jeg ved, hvor jeg kan få 

vejledning i forbindelse med 

uddannelse 

        

Jeg ved, hvor jeg kan få 

hjælp, hvis jeg er stresset 

eller ked af det 

        

  

 

 

Voksenafdeling/egen læge Nej Næsten Ja Noter 

Jeg kender forskellene på 

børneafdelingen og 

voksenafdelingen 

        

Jeg kender telefonnummeret 

og telefontid hos min 

praktiserende læge 
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10.4 Algoritme for transition hos unge voksne: 

 

 

 

Transition 

Indholdsfortegnelse 

Resume.......................................................................................................................... 1 

Baggrund....................................................................................................................... 1 

Praktiske retningslinjer.................................................................................................3 

Monitorering................................................................................................................. 5 

Interessekonflikter........................................................................................................6 

Appendiks..................................................................................................................... 6 

  

Resume 

Unge med kroniske sygdomme har særlige behov udover den sygdomsspecifikke 

behandling, fx rådgivning om prævention, rusmidler, kost og karriere. Desuden er der 

behov for fokus på psykisk sårbarhed, skift i behandlingsansvar og egenomsorg. 

Jævnfør Sundhedsstyrelsens specialeplan fra 2017 er transition en kerneopgave i 

pædiatrien. Transition er en planlagt og struktureret proces, hvor den unge og 

forældrene forberedes på den unges øgede selvstændighed og ansvar i voksenlivet – 

og på overgangen til behandling i  voksenregi. Selve overgangen til voksenregi 

betegnes transfer. 
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Formålet med et transitionsforløb er, at unge med kronisk sygdom støttes til autonomi 

og udvikler kompetencer, der støtter egenomsorg og behandlingsansvar. Dermed også 

accept og tro på ‘at det er muligt’ at tage ansvar for egen sygdom. 

  

Nøgleelementerne i transitionsforløb er: 

·    Tidlig start af transitionsforløbet (12 år eller ved diagnosetidspunkt) 

·    Udvikling tilpasset tilgang og kommunikation med fokus på styrker og 

ressourcer 

·    Konsultationer der både indeholder selvstændig tid med den unge, og tid hvor 

forældrene er tilstede (’split visits’) 

·    Samarbejde med modtagende voksenspeciale/almen praksis 

·    Introduktion til voksenregi og det nye behandlingsteam 

  

  

Baggrund 

Ungdomsårene kan være en særligt udfordrende periode når det gælder kronisk 

sygdom. Dette skyldes bl.a. forældrenes ændrede roller, forventninger om den unges 

gradvist øgede ansvar, større egenomsorg og behandlingsadhærens samt skift i 

behandlingsteams. Der er derfor behov for et særligt fokus på at optimere den unges 

overgang fra at være barn til at blive ung og voksen. I samme periode sker et skift fra 

en familiecentreret til patientcentreret pleje og behandling, den såkaldte transition (1). 

Planlægning og gennemførelse af systematiske transitionsforløb for unge med kroniske 

sygdomme er en kerneopgave i pædiatrien jf. specialeplanen fra 2017. 

  

Definitioner: 

Transition: en planlagt og struktureret proces, hvor den unge (og forældrene) over tid 

forberedes på øget selvstændighed og ansvar i voksenlivet – og på overgangen til 

voksenregi i sundhedsvæsenet. Formålet er at øge den unge patients 

sygdomsforståelse, egenomsorg og handlekompetence. 

Transfer: selve overgangen til voksenregi/almen praksis. 
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Det er vist i flere studier, at en dårligt planlagt overgang til behandling i voksenregi er 

associeret med dårlig behandlingsadhærens, alvorlige komplikationer, øget morbiditet 

og mortalitet (2). 

  

Omvendt er der i flere undersøgelser fundet bedre sygdomsforståelse, mestring, 

adhærens og patienttilfredshed ved veltilrettelagte transitionsforløb (3). Der er dog 

ikke stærk evidens for effekten af transition (4), formentligt fordi de fleste RCT studier 

har afprøvet korte og enkle interventioner og ikke længerevarende systematiske 

transitionsprogrammer. Flere undersøgelser viser, at unges handlekompetence og 

livskvalitet øges, hvis man styrker deres kompetencer, relationer og autonomi (5,6). 

  

Sammenlignet med yngre børn har unge med kroniske sygdomme særlige behov 

udover den sygdomsspecifikke behandling, fx rådgivning om prævention, rusmidler, 

kost og karriere samt fokus på psykisk sårbarhed. Transition kan ses som en 

kombination af kompetencer indenfor kronisk sygdom (fx patientuddannelse, 

egenomsorg og adhærens), ungdomsmedicin (inkl. split visits, information om 

tavshedspligt, forældrenes rolle og vurdering af risikoadfærd og styrker) samt en 

passende struktur (fx personaletræning, transitionskoordinator og længere 

konsultationer) (7). 

  

Der findes flere internationale generelle retningslinjer  (1,8–10) samt talrige 

diagnosespecifikke retningslinjer.  Centralt er en tidlig og gradvis udviklingstilpasset 

forberedelse af både den unge og forældrene, så behandling og ansvar gradvist 

overgår til den unge. 

 

  

Praktiske retningslinjer 
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Struktur og 

organisation 

Personale 

·  Tværfaglig og ungevenlig tilgang 

·  Personaleuddannelse inkl. diskussion af holdninger og 

værdier 

·  En navngiven transitionskoordinator (fx sygeplejerske) for 

den enkelte unge 

Fysiske rammer 

·  Ungevenlig indretning 

·  Uforstyrret lokale 

Organisation 

·  Samarbejde med modtagende voksenspeciale/almen 

praksis 

·  En skriftlig individuel transitionsplan, der er kendt af den 

unge og forældrene 

·  En tilgængelig skriftlig aftale på afdelingsniveau 

(transitionsprogram) 

Evaluering/monitorering: 

·  Evaluering og opfølgning af det enkelte transitionsforløb 

·     Evaluering og evt. revision af afdelingens 

transitionsprogram 

Barndom 
Introducere til et livsperspektiv og forældrerollen 

Information til forældre om diagnose, behandling, prognose og fremtid 

Gradvist øget og udviklingstilpasset information og ansvar til barnet 
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12-14 år 
Introducere til transition 

Introducere til unge konsultationer, der både indeholder selvstændig tid 

med den unge og tid, hvor forældrene er til stede (’split visits’) 

Introducere til unges patientrettigheder inkl. begrænset/betinget 

tavshedspligt, informeret samtykke og aktindsigt 

Udvikling tilpasset samtale om diagnose, behandling, egenomsorg 

og fremtid 

Udviklings tilpasset samtale om ungdomsliv 

Samtaler med forældrene om unges udvikling og forældrerollen 

15-17 år Udarbejde individuel transitions plan i samarbejde med den unge 

og forældrene med en klar plan (hvad arbejder vi hen imod og 

forventet tidsplan) 

Informere løbende om patientrettigheder 

Støtte forældrenes parathed til at overgive ansvaret til den unge i 

takt med udviklingen 

Rutinemæssige split visit konsultationer 

Rutinemæssig udviklings tilpasset samtale om diagnose, forløb og 

fremtid 

Bruge paratheds tjekliste som et oplæg til samtale om sygdom og 

egenomsorg 

Vurdere og styrke den unges autonomi og selvstændiggørelse 

Holde fokus på ressourcer og styrker samt nysgerrig interesse for 

den unges liv 

Sikre at ambulante besøg kan foregå i og udenfor skoletid 

Mindst en planlagt aftale i voksenregi før transfer 
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Transfer Opdateret medicinsk resume til den unge, den modtagende 

afdeling og egen læge 

Introducere til voksenregi og det nye behandlingsteam 

Hvis det er muligt, planlægges selve overgangen til voksenregi, så 

der tages hensyn til den unges modenhed og præferencer 

Sikre kontaktpersoner i voksenregi 

18-24 år Ungevenlig tilgang og fokus på den modtagende voksenafdeling 

(’transition efter transfer’) 

Rutinemæssig samtale om diagnose, forløb og fremtid 

Adressere og evaluere viden og kompetencer for egenomsorg inkl. 

evt. behov for forældrestøtte 

Rutinemæssigt adressere ungdomsliv inkl. uddannelse/karriere, sex 

og fertilitet, psykisk helbred og sund levevis 

  

Uddybning: 

Transition i et livsperspektiv 

Unge gennemgår mange overgange i løbet af få år herunder biologiske 

(pubertetsudvikling), uddannelsesmæssige (skift fra grundskole til ungdomsuddannelse 

og videreuddannelse/arbejde), og sociale (skiftende relationer til forældre og venner). 

Unge med kroniske sygdomme skal herudover igennem ’medicinsk’ transition og 

transfer (overgang fra børneunge- til voksenregi) (7,11,12). Børn bør gradvist inddrages 

i behandling i takt med deres udvikling, mens et egentligt transitionsprogram bør 

starte omkring 12 års alderen. Ved sygdomsdebut i ungdomsårene startes 

transitionsforløb med det samme tilpasset den unges udviklingstrin. 

  

Tæt samarbejde mellem pædiatri og det modtagende voksenspeciale bygger bro over 

strukturelle og behandlingsmæssige forskelle og resulterer i en bedre overgang for den 

unge. Samarbejde er med til at sikre et højt fagligt niveau med ensartet behandling. 

Dette samarbejde kan fx etableres ved hjælp af fastlagte fælleskonferencer og/eller 

fælleskonsultationer op til transfer (10). 

  

Mødet med den unge patient 
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Konsultationer med unge bør tilrettelægges fleksibelt, så de både kan ske i og udenfor 

skoletid. Split visit modellen giver plads til selvstændig samtaletid med den unge og 

samtidig involvering af forældrene. Ungesamtaler kan være med til at vurdere og styrke 

den unges autonomi og selvstændiggørelse, samt være med til at holde fokus på 

ressourcer og styrker og give plads til nysgerrig interesse for den unges liv fx via 

HEADS-modellen 

(http://paediatri.dk/images/dokumenter/vejl_2015/samtalen_med_den_unge_patient.pd

f). 

Unge og deres forældre bør introduceres til unges patientrettigheder inkl. 

begrænset/betinget tavshedspligt, informeret samtykke og aktindsigt – og 

informationen gentages i takt med den unges udvikling (13). 

  

Udviklingstilpasset ungevenlig kommunikation 

·    er empatisk, anerkendende og ikke-fordømmende 

·    har fokus på biologiske, psykosociale, uddannelses- og karrieremæssige behov 

og milepæle 

·    foregår i uforstyrrede rammer 

  

Undervisning i behandling og egenomsorg er vigtigt - også for unge, der har været 

syge fra fødslen eller tidligt i livet. Undervisningen skal tilrettelægges efter de unges 

egne ønsker, interesser og udviklingstrin - og kan foregå individuelt eller i grupper. En 

parathedstjekliste er ikke en ’eksamen’, men kan være et oplæg til samtale med den 

unge og forældrene om sygdom og egenomsorg (se bilag for eksempler) (14). 

  

Transition kan integreres i de eksisterende ambulante samtaler eller tilbydes som ekstra 

tilbud parallelt med vanlige kontroller. Der kan arrangeres fællesklinikker med 

voksenspecialet eller ambulante besøg med deltagelse af transitionskoordinateren (fx 

kontaktsygeplejerske). 

  

Den unges forældre/primære omsorgspersoner 

Forældrene er som hovedregel den unges vigtigste ressourcepersoner, og særligt når 

det gælder unge med kroniske sygdomme, er der behov for forældrenes støtte og 

engagement. Mange forældre har behov for særlig støtte og sparring i denne periode 

fx vedrørende: 

·    Hvordan forældrene bedst kan støtte den unge i transitionen 

http://paediatri.dk/images/dokumenter/vejl_2015/samtalen_med_den_unge_patient.pdf
http://paediatri.dk/images/dokumenter/vejl_2015/samtalen_med_den_unge_patient.pdf
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·    Hvordan forældrene gradvis kan overdrage ansvar til den unge 

·    Konflikthåndtering 

  

Dette kan bl.a. ske via samtaler med forældrene, gruppeforløb, undervisning i grupper, 

forældreaftner med fokus på generelle ungdomstemaer og information om 

patientforeninger, hvor forældre kan møde andre forældre. 

  

Transfer 

Der kan med fordel udarbejdes et oplæg/resumé forud for transfer inkl. sygdomsdebut 

og status for sygdomsaktivitet, behandlingsforsøg og aktuel behandling, den unges 

funktionsniveau og aktuel uddannelse samt væsentlige psykosociale forhold. 

  

Introduktion til det nye behandlingsteam kan blandt andet ske ved 

·    fælleskonsultation med deltagelse af repræsentanter fra begge teams 

·    skriftligt materiale 

·    elektronisk materiale fx hjemmeside eller app 

·    besøg på voksenafdelingen 

  

For at undgå, at den unge ’tabes’ i overgangen, bør der planlægges mindst en 

konsultation i voksenregi ved den afsluttende fælleskonsulation/afslutning fra 

pædiatrisk regi. NICE guidelines anbefaler, at den unge ser den samme 

læge/sygeplejerske minimum 2 gange efter transfer for at sikre kontinuitet. 

Monitorering 

Såvel det individuelle transitionsforløb som transitionsprogrammet bør monitoreres og 

evalueres (2,15). 

Forslag til monitoreringsredskaber: 

·    Parathedstjekliste/-vurdering (eksempel i bilag) 

·    Udeblivelser 

·    Frekvens af uplanlagte indlæggelser og akutte besøg 

·    Sygdomskontrol (fx HbA1c, lungefunktion, sygdomsaktivitet) 
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·    Livskvalitet (generel eller helbredsrelateret) 

·       Egenomsorg og adhærens 

·       Patientoplevelser/tilfredshedsundersøgelser 

Interessekonflikter 

Forfattergruppen har ingen interessekonflikter 

  

Appendiks 

Eksempler på Parathedstjeklister : 

Dansk parathedstjekliste: https://www.rigshospitalet.dk/afdelinger-og-

klinikker/julianemarie/ungdomsmedicinsk-videnscenter/transitionsforloeb/til-

sundhedsprofessionelle/Documents/parathedstjeklisten.pdf 

TRAQ: https://www.etsu.edu/com/pediatrics/traq/registration.php 

https://www.rch.org.au/transition/factsheets_and_tools/transition_checklists/ 

http://www.sickkids.ca/pdfs/good2go/41196-Patient%20readiness%20checklist.pdf 

  

Link til DPS vejledning: Samtalen med den unge patient: 

http://paediatri.dk/images/dokumenter/vejl_2015/samtalen_med_den_unge_patient.pdf 

  

Links til nyttige ressourcer og websites: 

http://www.transitionsforløb.dk 

https://www.nice.org.uk/guidance/ng43 

http://webarchive.nationalarchives.gov.uk/20130123205838/http://www.dh.gov.uk/en/

Publicationsandstatistics/Publications/PublicationsPolicyAndGuidance/DH_4132145 

http://www.rch.org.au/transition 

http://www.sickkids.ca/good2go 

https://www.gottransition.org/resources/index.cfm##six 

  

https://www.rigshospitalet.dk/afdelinger-og-klinikker/julianemarie/ungdomsmedicinsk-videnscenter/transitionsforloeb/til-sundhedsprofessionelle/Documents/parathedstjeklisten.pdf
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https://www.rigshospitalet.dk/afdelinger-og-klinikker/julianemarie/ungdomsmedicinsk-videnscenter/transitionsforloeb/til-sundhedsprofessionelle/Documents/parathedstjeklisten.pdf
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