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Juni 2021

| 30 MILIONER
@ manniskor lever med en sallsynt

sjukdom i Europa och 300 miljoner
varlden over

Aven om stora framsteg har gjorts under det senaste
decenniet for att forbattra livsvillkoren for personer
som lever med sallsynta sjukdomar kvarstar manga
ouppfyllda behov. Syftet med undersékningen Rare
2030 &r att samla in de drabbade patienternas egna
perspektiv pd framtiden for sallsynta sjukdomar
som ett underlag vid utformningen av Rare
2030-rekommendationerna. Undersékningen visar

DET FINNS INGET BOTEMEDEL

for de allra flesta sjukdomar och det
finns fa tillgangliga behandlingar

ett sallsynta sjukdomar kraver ett holistiskt arbetssatt
som omfattar forskning, diagnostisering, behandling
och vard och utnyttjande av nya tekniska mdjligheter.
Sadana nya policyer mdste integreras i ett nytt
europeiskt ramverk for sallsynta sjukdomar till 2023
som vagledning for nationella handlingsplaner for
sdllsynta sjukdomar och for att se till att ingen som
lever med en sallsynt sjukdom ldmnas pa efterkalken.

EUROPEISKA RESULTAT AV RARE 2030-UNDERSOKNINGEN OM
FRAMTIDEN FOR SALLSYNTA SJUKDOMAR

En storskalig kvantitativ undersokning av Rare Barometer

3 DEGEMBER 5

respondenter
i Europa

3710

MALGRUPP:

patienter som lever med en sallsynt sjukdom
eller deras familjemedlemmar (fordldrar eller
ndra slaktingar)

17 JANUARI &

sjukdomar
representerade

9/8


https://www.rare2030.eu/recommendations/
https://www.rare2030.eu/recommendations/

o PERSONER SOM LEVER MED EN SALLSYNT SJUKDOM ANSER
ATT DERAS LIVSKVALITET SKULLE KUNNA FORBATTRAS
GENOM INTEGRERAD HALSOVARD OCH SOCIAL OMSORG

De flesta som lever med en sallsynt sjukdom forvantar sig inte att bli botade inom
de narmsta 10 aren. Daremot anser de att deras livskvalitet skulle kunna forbattras
genom att fa tillgang till integrerad hdlsovard och social omsorg.

y av de som lever med en sallsynt sjukdom férvantar sig inte
79 L att bli botade fran sin sallsynta sjukdom inom de narmsta
10 aren. Daremot hoppas de att de:

'Ta 58 0 skulle kunna fa stod fér att hantera de psykologiska eller
kanslomassiga aspekterna av den sdllsynta diagnosen

v
9 49 0 skulle kunna hantera symtomen pa den sallsynta
1’ diagnosen aven om de forvarras

44 0f skulle kunna fa tillgang till en anpassad och atkomlig
0 anstallning samt flexibla arbetsférhdllanden

ifi 39 g inte skulle diskrimineras pa grund av sin séllsynta diagnos

eller pa grund av sina funktionshinder i de olika aspekterna
av det dagliga livet

” Sjalvklart skulle jag vilja att ett botemedel hittas, men om det inte dr mgjligt (vilket dr tveksamt inom
10 dr), da vill jag i alla fall att vi behandlas som andra patienter med kroniska sjukdomar, vilket vi ju dr, och
fdr tillgdng till samma férdelar som de.” Person som lever med en sallsynt sjukdom, Spanien

@ Tror du att det dr méjligt och realistiskt att du eller personen
du vdrdar inom de kommande 10 dren



Hogst prioritet for en forbattrad vard har enligt personer med sallsynta sjukdomar:

som annu inte finns

1 ; 5 -l 0y Behandlingar och/eller terapier

Battre samverkan mellan alla 7 2 Ar 2030 skulle jag vilja ha tillgang till

9 © 0 ldkare som &r inblandade i nya ldkemedel och tekniker samt bra,
varden av sjukdomen specialiserad multidiciplindr medicinsk vard
@ 4 och permanent psykoterpi. Jag skulle ocksd

dnska en férbdttring ndr det galler socialt
[ ) ... 0 Besok hos lakare som ar erkdnnande och inkludering av personer

3 ' m 32 % specialiserade pa sjukdomen som lever med en sdllsynt sjukdom: tillgdng
till l[ampliga verktyg for att kunna delta i

.................................................... vardagslivet och arbetsvdrlden skulle bidra

till att bryta férdomar och minska risken

[ ] [ ]
- 0/, Battre medvetenhet om
4 "I I 28 h for fattigdom.” Person som lever med en

sjukdomen i samhallet
) sdllsynt sjukdom, Tyskland

Tillgang till diagnos ar hogsta prioritet for de respondenter som &nnu inte har diagnostiserats.

@ Inom de kommande 10 dren skulle de tre hégsta prioriteringarna for att
férbdttra vdrden fér din sdllsynta diagnos vara att fa tillgdng till:

G FORBATTRA KOORIDINERINGEN AV HALSOVARDEN

Personer som lever med sallsynta sjukdomar foredrar att fa behandling lokalt men ar
villiga att anvanda Ffjarrbesok For att lattare fa tillgang till multidiciplinar halsovard.

8 ‘l U 7 Specialistcenter erbjuder multidiciplindra konsultationer
och det dr vdldigt anvandbart, men vi borde kunna géra vissa

undersékningar ndrmare hemmet och ha stérre mdjlighet till

fjdrrbesok. Jag kan hantera sjukdomens symptom pd ett bra

sdtt hemifrdn, men det tar mycket tid och kraft att resa tvars

dver landet fér att besoka ett specialistcenter.”

Person som lever med en sallsynt sjukdom, Frankrike

ar villiga att anvdnda
fjarrbesok for att

diskutera sin sjukdom med
sjukvardspersonal fran flera
kategorier.

Inom de kommande 10 dren, skulle du vara villig att géra Idkarbesék pd distans (via
telefon, video, e-post, SMS, app): Fér besdk ddr du kan diskutera din sdllsynta diagnos
med flera ldkare (till exempel med specialister och din primdrvdrdsldkare)

Personer som lever med sdllsynta sjukdomar kan garna tanka sig att resa till ett annat
land for att fa medicinsk behandling.

~ 0 skulle vara villiga att resa till ett annat land f6r att fa medicinsk behandling for
m 86 h sin sallsynta sjukdom, antingen villkorslést eller beroende pd den medicinska
behandlingen eller landet.

e Inom de kommande 10 dren och FRANSETT VID KRISTILLFALLEN, skulle du vara villig att
resa till ett annat land fér att fG@ medicinsk behandling fér din sdllsynta diagnos?



€ PERSONER SOM LEVER MED EN SALLSYNT
DIANGOS AR FOR SCREENING AV NYFGDDA FOR
ATT UPPTACKA SALLSYNTA TILLSTAND

. 95 U 79 Jag har bronkiektasi och ndr jag diagnostiserades sa de att jag hade

haft det under mdnga dr. Med tidigare diagnos och behandling skulle

jag ha haft mindre skador pd mina lungor och inte behévt anvdnda sd
mycket ldkemedel. Tidigare diagnoser skulle géra det mdjligt for framtida

stodjer screening

av satllsynta patienter med sdllsynta sjukdomar att snabbt fd ratt behandling.”
tillstdnd hos . . L
nyfadda Person som lever med en sallsynt sjukdom, Storbritannien

@ Enligt din dsikt, fér att hitta sdllsynta diagnoser pa ett tidigt stadium bér tester for sdllsynta
diagnoser utféras omkring tidpunkten vid barnets fddelse (t.ex. blodprover, genetisk provtagning)

0 PATIENTORGANISATIONER AR VILLIGA ATT VARA AKTIVT
ENGAGERADE | FORSKNING FOR SALLSYNTA SJUKDOMAR

Patientrepresentanter anser att patientorganisationer bor bidra till forskning om
sallsynta diagnoser genom att:

°
;= 0
® ° 93 L som en officiell partner eller

;| o 5

-------------- medprovare 99 Vi behsver mycket forskning via kliniker,
$) y doktorsavhandlingar, ~ studier -  dven
78 0 leda sina egna internationellt! Patientorganisationernas
I forskningsprojekt arbete mdste ocksd fd ett erkdnnande och
Ba oo I hégre grad engageras i forsknings- och
( 0% _ ) . leveransprocesserna.” Person som lever

Yl 72 samla in pengar for forskning med en sallsynt sjukdom, Tyskland

om sin sjukdom

0 Som en patientrepresentant, anser du att PATIENTORGANISATIONER
bér bidra till forskning om sdllsynta diagnoser genom att

Mer information om fragorna i undersékningen eller dess resultat se den fullstandiga rapporten pa Engelska
eller kontakta rare.barometer@eurordis.org

Om du vill veta mer om Rare 2030 framtidsstudie eller delta i Rare 2030-kampanjen for att implementera
dess rekommendationer, besok rare2030.eu

QK till alla som lever med en sallsynt diagnos och som deltagit i enkdt- och
TA 27 diskussionsgrupperna och till Rare Barometers och Rare 2030 partners!

EURORDIS-Rare Diseases Europe granskar regelbundet gruppen med sadllsynta diagnoser via sitt Rare Barometer-program
for att identifiera patienters perspektiv och behov i ett antal fragor, for att kunna utgéra deras rést inom europeiska

Rare och internationella initiativ och framtagning av riktlinjer. Rare Barometer samlar ndstan 15 000 patienter, vardare
Barometer och familjemedlemmar fér att ge en starkare rdst &t alla med séllsynta diagnoser. Fér mer information kan du g till
AEURORDIS % INITIATIVE eurordis.org/voices
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