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Sticklersrapporten
· Om behov og utfordringer vs. organisering av gode helsetjenester på sjeldenfeltet 
I 2021 kom Nasjonal strategi for sjelden diagnoser, og vi har siden da arbeidet med en rapport. Brukergruppen med ORPA: 828: Sticklers syndrom (STI), Hereditær progressiv Artro-Oftalmopati kom på Sjelden medisinsk listen i Norge i 2000, og er en diagnose som ikke har hatt et tilbud om kompetansesenter de siste 20-årene. Da Helse Sør-Øst RHF i 2020 gav Sunnaas og TRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser ansvaret for alle arvelige bindevevssykdommer, fikk diagnosen omsider en tilhørighet. Sticklers syndrom er regnet som en kjent sjelden diagnose i Europa, men den er likevel svært lite kjent i Norge. 
Det er på høy tid å få på plass spesialisert og oppdatert kunnskap om diagnosen for å kunne sikre god oppfølging og behandling i livsløpsperspektiv. Vi mener at det bør opprettes et basistilbud som gir pasientgruppen, og familiene som er rammet adgang til tidligst mulig utredning, helhetlig kartlegging og langvarig oppfølging og behandling av alle symptomer forbundet med den sjeldne diagnosen. Sticklers er sammensatt på tvers av ulike fagfelt, og dette bidrar ofte til forsinket eller feil diagnostikk. Det blir avhengig av at hver spesialist har den nødvendige kunnskapen om sjeldne diagnoser som har overlappende symptomer fra ulike deler av kroppen. Hver for seg synes gjerne ikke symptomene som like alvorlige, men samlet kan denne diagnosen etter hvert gi flere funksjonsnedsettelser som bør forebygges i så stor grad det er mulig. Diagnosen er både underdiagnostisert og underbehandlet med den lidelsen dette medfører for brukere og familiene som er rammet.  Et helhetlig behandlingstilbud kan med fordel samordnes med tjenester til andre lignende diagnoser da dette er forholdsvis små pasientgrupper. TRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser hadde per 27.11.2023 rundt 50 registrerte brukere med Sticklers syndrom, av disse er til nå 8 stykker registrert i Norsk register for sjeldne, medfødte bensykdommer. Det regnes med at det finnes over 100 personer med diagnosen i Norge, og sannsynlig mange flere som ikke er diagnostisert.
Det er svært viktig med helhetlig utredning, langsiktig oppfølging og behandling for å kunne forebygge alvorlig kombinert sansetap og skjelettforandringer som kan gi sammensatt funksjonsnedsettelse. Den kliniske behandlingen kan foregå både regionalt og nasjonalt hos spesialister som har kunnskap om diagnosen, men det bør være en nasjonal klinikk og nasjonalt senter som har ansvar for overordnet koordinering av tilbudet til brukergruppen. Dette vil sikre et likeverdig, tverrfaglig, og faglig oppdatert tilbud. Det er ofte hele familier som rammes og som trenger tilgang til et høykvalifisert behandlingstilbud, langvarig kontroll med symptomer og tilgang til spesialister med ekspertkunnskap. Det bør bygges opp et nasjonalt nettverk som kan gi helhetlig klinisk behandling og nødvendig oppfølging til alle familiene som er rammet. Helsevesenet i Norge må kobles på ekspertnettverket slik at de ulike spesialistene kan koordinere seg rundt brukere og familiene som lever med diagnosen. 
Det finnes svært lite og ingen kompetanse på diagnosen i det ordinære helsevesenet, noe som fører til at en kan gå udiagnostisert og feildiagnostisert, selv med alvorlige symptomer. Familiene som lever med diagnosen, har generelt svært lite og ingen oppfølging for følgene av den sjeldne diagnosen. De fleste har kun ordinært tilbud fra øyelegespesialist, og/eller øre-nese halsspesialist, og følges oftest av en spesialist uten kompetanse på diagnosen. Dette fører svært ofte til at den oppfølging og behandling som gis ikke sikrer diagnosespesifikk eller oppdatert kunnskap, at brukerne ikke får en langsiktig behandlingsplan, og/eller at behandlingstiltak ikke blir tverrfaglig vurdert. Brukergruppen har lav tilgang til profylaktisk behandling for arvelig netthinnesykdom (vitreoretinopati), utredning og kontroll med sjelden bensykdom (spondyloepifyseal dysplasi/Sticklers dysplasi), og utredning og behandling for kombinert sansetap, og flere andre systemiske tilstander ved sammensatt, kompleks diagnose.

En kjent sjelden diagnose i Europa
- men lite kjent i Norge 

Sticklers syndrom er en sjelden arvelig bindevevssykdom som gir karakteristisk utseende i ansikt, munnhule, skjelett og nedsatt hørsel, noe som ofte gir et særlig behov for behandling og oppfølging i helsevesenet. Det er likevel underkjent at diagnosen ofte medfører både en arvelig netthinnesykdom og en sjelden bensykdom. I enkelte familier er det i tillegg observert hjertesykdom. Personer med Sticklers kan ha varierende grad av symptomer fra ulike deler av kroppen alt etter hvilket gen som er rammet og hvordan disse inngår individuelt. Feil på eller lav produksjon av Kollagen 2, 9 og 11, rammer særlig syn, hørsel og skjelett. Diagnosen kan gi medfødte symptomer, eller de kan oppstå senere i livet. Tilstanden kan også gi systemiske sykdommer og tilstander som overlapper med andre arvelige bindevevsdiagnoser, for eksempel fattigue, nevropati og POTS (dysautonomia). Marshalls syndrom overlapper med Sticklers, og noen mener at dette er samme diagnose. Det finnes flere undertyper som kan gi ulike symptomer også innen samme familie. Den mest vanlige er type 1 (COL2A1) som er til stede i ca. 70% av tilfellene. Diagnosen arves både autosomal dominant, recessivt, eller kan oppstå spontant, og det finnes sannsynligvis flere gentyper enn det som ennå er oppdaget. Det vil slik også være noen som kun får en variant av usikker art, eller kun har en klinisk diagnose som ikke kan verifiseres genetisk. Hele familier kan slik få behov for utredning og langsiktig oppfølging i livsløpsperspektiv.
Allerede i 2001 kom den norske medisinske artikkelen «Sticklers syndrom- En underdiagnostisert tilstand?», Klingenberg, Fossen, Tranebjærg, Tidsskriftet den norske lægeforening. Artikkelen kom med forslag til retningslinjer for diagnostikk og tverrfaglig behandling. I 2020 innhentet TRS kompetansesenter oppdatert kunnskap om retningslinjer, diagnostikk, utredning og behandling av diagnosen. Ved kombinasjon av forskjellige funn som er vanlige ved Sticklers syndrom eller der andre i familien har tegn til Sticklers syndrom, skal de forskjellige organene undersøkes av spesialist. Ved genfunn eller klinisk mistanke om Sticklers syndrom uten genfunn, skal familien henvises til genetisk veiledning. Det er et tydelig behov for tverrfaglige team for at diagnosen i heletatt skal bli oppdaget, men også for å kunne motta langsiktig og tverrfaglig behandlingstilbud for total sykdomsbelastning. Dr. Gunnar B. Stickler (1925-2010) understreket denne overlappingen i symptomer fra skjelett, syn og hørsel, og utfordringene det ville skape på grunn av behov for kunnskap om sammenheng mellom ulike fagfelt (1,2,3). Det finnes ingen universelle diagnosekriterier, men de som benyttes i dag er hentet fra P. S. Rose et al. (4). 
Statistisk prevalens i Europa er 1:7500, og det vil slik sannsynligvis finnes mange i Norge som ennå ikke er diagnostisert. Både forskning og erfaring med diagnosen tilsier at brukergruppen må identifiseres så tidlig som mulig for å unngå alvorlige sansetap, skjelettforandringer og forebygge komplikasjoner og følgesykdommer. Svært få har tilgang på langsiktig kontroll med tilstanden selv om vi nå vet hvor viktig slik tidlig diagnostikk, tilgang til tverrfaglig behandlingstilbud, og tilrettelegging i utdanning og arbeid har å si for personer og familier som er rammet. Det betyr ikke nødvendigvis at familiene ikke har symptomer, men vi har grunn til å tro at de fleste spesialister ikke har tilstrekkelig tid eller tverrfaglig kunnskap til å mistenke en sjelden diagnose. Vi har flere brukerhistorier der familiene ikke blir sett i sitt ordinære helsevesen selv med alvorlige symptomer. En øyelegespesialist uttalte så sent som i 2018; «Det beklages at man ikke har lykkes i å fange opp pasientens tallrike organ manifestasjoner og slår dette sammen til diagnosen Sticklers syndrom». 
Brukergruppen har et stort behov for et helhetlig og tverrfaglig organisert tilbud. Diagnosen er underdiagnostisert og har lav tilgang til tidlig diagnostikk, helhetlig utredning og forebyggende symptomatisk behandling. Skal vi lykkes i å koordinere og gi et tilbud med høy kompetanse rundt brukergruppen bør det sentraliseres gjennom en nasjonal klinikk eller senter. Alle involverte fagfelt trenger kunnskap om diagnostiske kriterier, hvem som har ansvar for hva, hvor pasienten skal henvises for helhetlig og tverrfaglig utredning, og ikke minst tilgang på oppdaterte behandlingsretningslinjer (5,6,7). De siste årene er det flere barn som blir diagnostisert enn tidligere, men få kommer likevel til hos øyelegespesialist (netthinnekirurg) før det allerede har oppstått alvorlige symptomer. Det er foreldre og pasienten selv som må kjempe for utredning og behandling der helsevesenet kommer til kort. Nyere forskning viser også at det er mulig å forutsi hvem som har høy risiko for å få degenerativ netthinnesykdom ut fra genetikk og familiehistorikk, og det kan slik være mulig å gi individuelle anbefalinger om profylaktisk behandling av netthinnen (8,9). Sjelden, medfødt og kompleks bensykdom krever tilgang på høyspesialisert kunnskap og erfaring med diagnosen. Det skal likevel mye til for at personer med Sticklers får tilgang til spesialister som har nødvendig kompetanse.

Samordnet tilbud i helsetjenesten
- utredning, oppfølging og behandling via klinikk og nasjonalt senter

Personer med denne sjeldne diagnosen som er kompleks, sammensatt og degenerativ må sikres tilgang på et tverrfaglig team av spesialister og annet helsepersonell med høy kompetanse som har tid og rom til å følge opp. Det er nødvendig med tidlig individuell utredning og faste kontroller av de organer og symptomer tilstanden kan gi. I tillegg må det gjøres en helhetlig kartlegging av de behov brukeren har. Tverrfaglig fagteam må også sørge for nødvendig dokumentasjon til hjelpemidler og stønader fra hjelpeapparatet. Dette for å kontrollere en god utvikling, forhindre sykdommer og motvirke komplikasjoner som i motsatt fall gir høyere risiko for kombinert sansetap, mobilitetsvansker og sammensatt funksjonsnedsettelse. Ved medfødte symptomer som bakre isolerte ganespalte og Pierre Robin sekvens (PRS) ikke bare bør, men må det sikres at barnet får tidligst mulig utredning for å utelukke et underliggende syndrom (10). Det bør sikres jevnlig kontroll og oppfølging ved klinikk ca. annethvert år i livsløpsperspektiv. Det vil være ulikt behov for tjenester ettersom tilstanden rammer ulikt, også innen samme familie. Flere personer har likevel behov for hyppig kontroll innen ulike profesjoner ved nyoppstått eller pågående forandringer i et eller flere organer. 
Det trengs i større grad målrettet samarbeid mellom kompetansesenter, fagnettverk og spesialisthelsetjenesten rundt denne brukergruppen. Det må bli påkrevd at behandlende spesialister med kunnskap om diagnosen inngår i tverrfaglige fagnettverk (NRF), og at det slik dannes et langvarig samarbeid rundt pasientgruppen. Økt kvalitet på oppfølging og behandling vil kunne få stor betydning for livskvaliteten til familiene som «lever med» diagnosen. Diagnosekriterier, behandlingsretningslinjer og informasjon må holdes oppdatert og være lett tilgjengelige for helsepersonell og fagpersoner. I 2023 ble informasjon om Sticklers syndrom oppdatert i Norge, i tillegg sendes en også videre til internasjonale databaser, som Orphanet. TRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser er i dag den instansen i Norge som skal bistå brukere og helsepersonell med tilgang til kunnskap når Sticklers diagnosen er satt. Denne kompetansen må likevel nå ut til fagfolk som skal stå for klinisk behandling og oppfølging i spesialist- og kommunehelsetjeneste.
Brukergruppen trenger tilgang til overordnet koordinering, og et helhetlig og tverrfaglig tilbud fra helsevesen og hjelpeapparat. Alt helsepersonell har et ansvar for å henvise til genetisk veiledning dersom det foreligger mistanke om en sjelden diagnose. Det finnes generelt lite kunnskap om diagnosegrupper som favner om flere fagfelt, og hvor disse pasientene skal henvises for tilgang på helhetlig kartlegging og behandling. Fagfeltet har også løftet frem et behov for tilpassede gruppetakster, «pinner» for sjeldne og sammensatte diagnoser slik at sykehusene tjener penger på å utføre viktige «ekstra» oppgaver rundt organisering av tverrfaglig behandling. I motsatt fall vil oppgaver som å kontakte et kompetansesenter med spørsmål, kontakte lokal øyelege eller fysioterapeut og lese seg opp om pasientens diagnose ikke være like lett å gjennomføre. Det vil sannsynligvis også være økonomisk fordelaktig for Helseforetak at behandlingstiltakene for Sticklers samles i motsetning til svært hyppige henvisninger til spesialisthelsetjenesten uten at pasienten og familiene får tilgang til nødvendig kompetanse.
Helseforetak, kompetansesenter og de ulike spesialistfeltene i Norge, må ta rede på hvem som har kunnskap om Sticklers innen sitt spesialfelt i de ulike helseregionene. TRS kompetansesenter har allerede startet arbeidet med å samordne spesialistene som har ekspertkunnskap om Sticklers syndrom i et fagnettverk. Via internasjonale nettverk har brukernettverket opprettet legelisten SIP - (Stickler involved people), men der er det ingen norske leger med i dag. Nordisk og europeisk samarbeid gjennom ulike fagnettverk vil kunne bidra til høykvalifisert og oppdatert kunnskap om diagnosen. Danmark har allerede startet opp tiltak om fast oppfølging av syn og hørsel for alle barn og unge med Stickler syndrom ved Nasjonal kompetansetjeneste for døvblinde. De startet også våren 2023 opp forskningsprosjektet «Undersøgelse av Stickler syndrome- Comprehensive mapping of phenotypic manifestations and complications in Stickler syndrome». Vi videreformidlet informasjon, og høsten 2023 startet så TRS kompetansesenter opp forskningsprosjektet «Å leve med Sticklers syndrom, en tverrsnittstudie av psykososiale aspekter og fysisk funksjon». Norge ble i 2020 medlem av ERNs (European Reference Networks), og er allerede medlem i ERN Bond for sjeldne bensykdommer. Sticklers klassifiseres innen flere ulike fagfelt, og er slik også aktuell innen komiteene ERN Cranio, EYE og ReConnet. Nylig har Helse Sør Øst RHF, Oslo universitetssykehus HF og Helsedirektoratet fått midler fra EU til å styrke dette arbeidet gjennom JARDIN. Vi ser etter hvert frem til Norsk deltagelse gjennom alle ERNs. 

Orofaciale endringer (munn og ansikt)
· Tidlig tilgang til diagnostikk, og tverrfaglig behandlingsteam

[bookmark: _Hlk139548399]Behandlingsteamet og involverte fagfelt rundt PRS og ganespalter må kjenne til at Sticklers diagnosen bør stilles så tidlig som mulig for å unngå alvorlig sansetap og sammensatt funksjonsnedsettelse. Barn født med leppe- kjeve- ganespalte (LKG) blir i dag henvist til plastisk kirurgisk avdeling og behandlingsteamet umiddelbart etter fødsel. Foreldre vil da kunne få tilbud om diagnostikk av Sticklers syndrom (Medisinsk genetikk), og på den måten også settes i dialog med TRS kompetansesenter og et brukernettverk. En norsk studie viser at ca. halvparten av barna med spalter har andre misdannelser, og ca. 18 % av barn født med LKG har underliggende syndromer. Barn med Sticklers og PRS har ofte et flatt underutviklet midtansikt, innsunket og bred neserot, oppadvendte nesebor og liten hake. Det kan også gi andre trekk som påfallende store øyne, økt avstand mellom nese og overleppen (filitrum), lavtsittende ører, skjelett- og muskelforandringer. Disse trekkene er tydeligst i spedbarnsalderen og blir mindre påfallende etter hvert som barnet blir eldre. Det kan være stor variasjon i trekkene, og isolert kan disse ikke brukes til å stille diagnosen. Opptil 20 – 25 % av pasientene med ganespalter vil ha en bakre ganespalte, vanligst er dette hos pasienter med mutasjoner i COL2A1 (Sticklers type 1). Grad av alvorlighet kan likevel variere fra en bifid uvula (delt i to deler) til fullt utviklet Pierre Robins sekvens. Sticklers syndrom er det hyppigste syndromet forbundet med dette. Bifid uvula er også forbundet med submoskus (skjult) ganespalte som ofte ikke oppdages før i førskolealderen fordi den er dekket av en tynn slimhinne. 
Barn født med Sticklers, PRS og ganespalter kan ofte få behov for oppfølging av logoped for å sikre en god taleutvikling. Frem til i dag har både Haukeland Universitetssykehus og Oslo Universitetssykehus hatt avtaler med Statped som regulerer samarbeidet om logoped- og psykologtjenester. Denne kompetansen er en sentral del av det tverrfaglige behandlingstilbudet som også pasienter med Sticklers og ganespalter har nytte av. Statped gjennomgår for tiden en omorganisering, noe som innebærer endringer i tilbudet som gis til disse pasientene. Vi støtter Leppe- og ganespalteforeningen sin bekymring for at omorganiseringen skal resultere i et dårligere tilbud; «Brukergruppen er liten, og endringer kan derfor få svært store konsekvenser uten at dette nødvendigvis gir særlig stor innsparing. Den tverrfaglige tilnærmingen som Statped bidrar med, og som danner rammene for LKG behandlingen i dag er en stor fordel for pasientene, og det vil derfor være et skritt i feil retning å bygge dette ned. Uten dette tverrfaglige samarbeidet vil det være større risiko for at brukerne ikke får den hjelpen de har behov for. Fagmiljøet må under enhver omstendighet også etter omorganiseringen holdes samlet. Dette vil bidra til å sikre høy kvalitet på faglig utvikling og rekruttering, samt underbygge den tverrfaglige tilnærmingen som er en klar fordel for hele behandlingsløpet» (11). 
Gjennom Norsk kvalitetsregister for leppe- kjeve- og ganespalte (LKG) og tilknyttet forskning er det bestemt at alle 4-åringer med ganespalte innkalles til undersøkelse hos plastisk kirurg. Dette skyldes blant annet funn av høy helsebelastning i pasientgruppen med isolert ganespalte. Vi mener at det også er behov for at barn og unge voksne med Sticklers (primært isolert ganespalte), som har gjennomgått kirurgisk behandling, bør screenes for søvnapne og nasal luftveisdysfunksjon. I den forbindelse ser vi også et behov for økt kompetanse i bruk av Tübingen plate eller tilsvarende hos nyfødte med PRS (også førstevalg ved syndrom) som et alternativ til kjevekirurgi (12). Det bør ikke overlates til fastlege eller klinikere å diagnostisere søvnapne eller andre diagnoserelaterte komplikasjoner hos denne pasientgruppen, utredning og oppfølging må følge kompetansen (13,14,15,16). TAKO-senteret har nylig også utarbeidet et søkeverktøy for tannleger som skal bistå med forventede og støttende funn i diagnostikk av det sjeldne. Informasjon om Sticklers ble lagt til i Unike tenner.no i løpet av 2023 etter at vi etterlyste informasjonen (17).

Oftalmologisk fagfelt (netthinnekirurger med ekspertise) 
· Nøkkelrolle for diagnostikk og profylaktisk behandling

[bookmark: _Hlk140607801]Vi mener at pasientgruppen har behov for langsiktig oppfølging og behandling for arvelig netthinnesykdom hos en øyelegespesialist med oppdatert kunnskap og erfaring med diagnosen. Pasienter med Sticklers har behov for rask tilgang til kontroll hos øyelegespesialist, barn må dermed sikres henvisning til barneoftalmolog straks diagnosen er satt. Alle øyeleger bør ha kjennskap til Sticklers og Vitreoretinopati (vitreus degenerasjon og høy risiko for netthinneløsning), men det kreves imidlertid ekspertkunnskap for å kunne stille diagnosen på bakgrunn av utseende på vitreus samt å kunne gi profylaktisk behandling. Denne typen ikke-diabetisk vitreoretinopati (sykdom i glasslegemet og netthinnen) kan lett bli oversett hos en lokal øyelege, og da særlig hos voksne. Den alvorlige netthinnesykdommen er avhengig av faste kontroller hos øyelegespesialist eller netthinnekirurg med nødvendig ekspertise. Det er svært få øyelegespesialister og netthinnekirurger som har denne ekspertisen om Sticklers øyet i Norge. De fleste har sitt arbeid ved de største universitetssykehusene og/eller i privat klinikk. 
Sticklers, og særlig type 1, gir ofte degenerativ netthinnesykdom, og pasientgruppen med denne diagnosen trenger faste kontroller, og langsiktig oppfølging for å forhindre blindhet og andre alvorlige komplikasjoner med synet.  Vi mener at Øyelegespesialister og netthinnekirurger som skal ha ansvar for oppfølging og behandling av en så kompleks arvelig netthinnesykdom må ha nødvendig ekspertise og erfaring med Sticklers øyet. Vi har flere tilfeller av at barn under 10 år har fått netthinneløsning, dette bør i større grad kunne forebygges. Vi mener at brukergruppe må identifiseres før det oppstår alvorlige sansetap, ikke minst siden det ofte oppstår kombinerte sansetap hos denne brukergruppen. Personer med kombinerte sansetap er mer sårbare enn personer med bare synstap. Vi får ca. 80% av sanseinntrykkene våre bare fra synet. Når degenerativt syn- og hørselstap ikke kan kompenseres for ved å bruke den andre sansen snakker vi også om ervervet døvblindhet. 
Det finnes noen med Sticklers som ikke har øyeaffekjson (type 3 - non-okular), men de som har det er oftest født med et eller flere symptomer i tillegg til vitreoretinopati (sykdom i glasslegemet og netthinnen). Det kan være medfødt øyeproblematikk som høygradig nærsynthet (det er unntaksvis også observert tilfeller av langsynthet), amblyopi (redusert synsskarphet), strabisme (sjeling), astigmatisme (skjeve hornhinner) og nystagmus (flakkende øyner). I tillegg kan det oppstå problemstillinger som grå stær, høyt trykk/grønn stær, linselukasjon (løse linser), nedsatt mørkesyn, synsforstyrrelser (floaters) mm. Den mest alvorlige komplikasjonen ved Sticklers er likevel svært høy risiko for netthinneløsninger (Rhematogen type). Risikoen kan være så høy som 80% ved Sticklers med høygradig nærsynthet i motsetning til kun 8% ved høygradig nærsynthet alene. Behandling ved netthinneløsning må gis så raskt som mulig og innen samme døgn. Enhver endring i synet skal anses som et akuttilfelle som trenger vurdering hos øyelegespesialist med kunnskap om Sticklers. Dette for å kunne identifisere behandlingstrengende områder i vitreus eller netthinnen før det rammer macula (skarpsynet). Alle landets øyeavdelinger og private klinikker, også merkantilt personell må kjenne til at pasienter med Sticklers skal behandles akutt for best mulig resultat. Både fastlege og spesialister bør ta ansvar for å skrive denne informasjonen tydelig inn i pasientens kjernejournal, og det må sikres at alt helsepersonell i kommune- og spesialisthelsetjeneste har tilgang til grunnleggende pasientinformasjon. 
I Storbritannia har de allerede hatt en nasjonal diagnostisk klinikk siden 2011; NHS stickler syndrome highly spesialized service (18). Dr. Martin Snead har siden 2008 forsket på forebyggende behandling av Sticklers øyet, og har tidligere samarbeidet med Dr. Gunnar Stickler. Det nyeste innen slik profylaktisk behandling er at det i dag er mulig å forutsi hvem som bør ha denne behandlingen. Til forskjell fra tidligere viser forskningen at det er sterke anbefalinger om slik forebyggende behandling av Sticklers type 1 (COL2A1) der genetikk og familiehistorikk taler for det. Norge bør sikre denne pasientgruppen oppfølging og kontroll via en nasjonal klinikk. Samarbeidende spesialister i fagnettverket kan befinne seg i de ulike helseregionene, men tilbudet bør spisses betraktelig for å kunne identifisere brukergruppen tidligst mulig og behandle arvelig netthinnesykdom før den gir varig sansetap. (8,19).   

Tverrfaglig oppfølging av Sticklers og degenerativt sansetap 
· Statped og NKDB (Nasjonal kompetansetjeneste for døvblinde)

Statped og NKDB bør få ansvar for fast oppfølging av brukere med Sticklers syndrom, alle barn og unge uavhengig av grad av syn, hørsel og kombinert sansetap. Voksne har også et behov for oppfølging da tilstanden oftest er degenerativ, og det kan ta tid før en selv blir klar over omfanget av sansetap som kan komme både gradvis og plutselig. Våre brukere må i størst mulig grad oppleve å motta helhetlig og god kvalitet på tjenester. Samtlige instanser bør i større grad sikre pasienter med Sticklers tilgang til syns- og audiopedagogisk tjeneste, opplæring og habilitering/syns- og hørselsrehabilitering. Dette kan best sikres ved at Statped og NKDB som har kompetansen får ansvar for oppfølging av denne pasientgruppen. Danmark har allerede opprettet et slikt tilbud til alle barn og unge med Sticklers syndrom. Vi har vært i kontakt med NKDB, Statped og TRS kompetansesenter om dette, og aktuelle instanser har hatt dialogmøte, og planlagt oppstart av samarbeid rundt brukergruppen.
Det vil i større grad være mulig å forebygge konsekvenser av alvorlige sansetap hos personer med Sticklers syndrom ved helhetlig diagnostikk og tverrfaglig oppfølging via en og samme klinikk. I Danmark er det tilsynelatende mer og mer vanlig at man ved nyoppdaget synstap samtidig får utredning av andre sanser. Dette for å utelukke sammensatte tilstander og utfordringer og å bidra til å gi bedre støtte til utvikling av informasjonstilegnelse, kommunikasjon, orientering og sosialt liv. Dette vi også gi brukerne mulighet til å kunne få tilrettelegging og rettigheter på plass på et mye tidligere tidspunkt i livet.  Tilgang til slike tjenester har stor betydning for utdanning og arbeidsliv med en sjelden og relativt usynlig diagnose. Hos personer med Sticklers syndrom oppstår det ofte gradvis økende synstap og kombinerte sansetap. I en del tilfeller oppstår også døvblindhet, Kombinert sansetap i en grad der syn og hørsel ikke kan kompenseres for. Personer med Sticklers syndrom har også svært høy risiko for et plutselig sansetap ved kompleks netthinneløsning som inkluderer macula (skarpsynet). Uten helhetlig diagnostisk oppfølging kan det gå svært lang tid før berørte personer får nødvendig hjelp med alvorlige sansetap, noe som kan få store konsekvenser for utdannings- og arbeidsliv.
Personer med degenerativ, arvelig netthinnesykdom har et særlig behov for rask og ryddige søknadsforhold og fornyelser av hjelpemidler. Vi trenger tilgang på høy kvalitet i koordinering og informasjon fra hjelpeapparatet. Samtlige behandlende fagpersoner må ha oppdatert kunnskap om refusjonsordninger og rettigheter ved sjeldne og sammensatte behov. Det foreligger praksis i Trygderetten som ofte blir oversett; «Annen alvorlig sykdom eller lidelse som affiserer synsapparatet og ifølge sakkyndig uttalelse utløser behov for briller eller kontaktlinser». Dokumenter hos NAV bør i større grad kunne lagres slik at det ikke trengs nye papirer innenfor en gitt søknadsperiode tilsvarende som ved ortopediske hjelpemidler. Vedtaket blir her gitt for mer enn ett år av gangen, med rett til et visst antall årlig fornyelser. Særlig barn trenger oftere nye briller, halvårlig og flere enn et sett da synet endrer seg hyppig i denne perioden. Det blir ekstra viktig med gode hjelpetjenester, at koordinator har nødvendig tid og myndighet til å utføre det arbeidet de er satt til å gjøre, og at familiene har rådgivere og behandlende spesialister som tar ansvar for helhetlig og tverrfaglig oppfølging. Vi har gitt høringsuttales til «Forslag til ny ordning for stønad til briller til barn» der vi tok opp utfordringer brukergruppen vår står ovenfor (20).
Vi ser behov for bedre koordinering av behandlingstilbud og oppfølging til personer som lever med sansetap. De ulike tjenestene må ha en modell for samarbeid, og det må være kort vei til å innhente kompetansen som trengs. De fleste med Sticklers har behov for kontakt med synspedagog, optiker og ortoptist for hyppige tilpasninger av briller og linser og ulike synshjelpemidler. I tillegg vil omtrent like mange trenge oppfølging hos øre-, nese- og halsspesialist og audiopedagog for hørselstap. Det er i dag stor mangel på både audiopedagoger og synspedagoger, og det vil bli svært lange ventelister, særlig ved høresentralene på sykehus. I tillegg er det få kommuner som har tilgang til synspedagogisk opplæring. Voksne personer med ervervede sansetap er særlig utsatte, og har svært lav tilgang til oppfølging og behandling. Vi håper det vil bli innført regionale ambulerende team som sikrer alle med syn- og hørselstap bedre tilgang til oppfølging. Vi har levert høringsuttalelse til NOU 2023:13, «På høy til – Realisering av funksjonshindredes rettigheter», og stiller oss også bak Norges blindeforbund, synshemmedes organisasjon sitt høringsinnspill (21).

Øre-nese-hals spesialistfagfelt
· Gode behandlingsretningslinjer for Sticklers, PRS og ganespalter

Pasienter med Sticklers, Pierre Robin sekvens (PRS) og ganespalter som er viderehenvist fra ganespalteteam, fastlege eller andre må møte Øre-nese-hals spesialister med oppdatert kompetanse om hørselstap ved Sticklers og ganespalteproblematikk. Det er svært viktig at barn og voksne får god diagnosespesifikk oppfølging med jevnlige hørselstester for å sikre best mulige forhold for hørsel og forebygge komplikasjoner. Det må lages en individuell behandlingsplan for i størst mulig grad å forebygge væske i ørene, hyppige betennelser og tinnitus som kan gi økt hørselstap, både midlertidig og varig. Det er ikke tilstrekkelig at brukergruppen selv må informere spesialistene om hva diagnosen går ut på for å få et minimum av kontroll med spesifikke hørselsvansker som i de fleste tilfeller er både sammensatt og degenerativ. Vi ser et tydelig behov for bedre tilgang til diagnostikk, behandlingsretningslinjer og oppdatert diagnosespesifikk kunnskap om hørsel, særlig siden sykehusene ikke tilbyr helt de samme behandlingstiltak. Det er ulik praksis rundt drenbehandling, og behandling av tuba aparte syndrom mellom sykehus i et og samme Helseforetak (22,23). 
Norsk kvalitetsregister for leppe, kjeve og ganespalte, og fagrådet har allerede sett et behov for legeerklæring (attest) som bekrefter ganespaltediagnosen til Øre-nese-hals spesialister for å sikre barnet bedre oppfølging av hørsel. Det pågår nå et prosjekt for å kvalitetssikre nasjonale retningslinjer for hørsel. Personer med Sticklers må sikres tilgang til langvarig oppfølging av spesialister med nødvendig ekspertise fordi brukergruppen oftest utvikler alvorlig og kombinert sansetap. Det er behov for faste og jevnlige kontroller, og spesialistene bør inngå i et ekspertnettverk med mulighet for tverrfaglig samarbeid. Brukergruppen bør sikres fast oppfølging via Statped/NKDB, og fast tilgang til blant annet audiopedagog via tverrfaglig behandlingsteam. Statped sine elevkurs er en av svært få tjenester våre brukere med hørselstap (kombinerte sansetap) har dratt stor nytte av, denne tjenesten bør langt på vei forsterkes og ikke innskrenkes. Vi ser med stor bekymring på omorganiseringen av Statped og de tiltak som til nå er foreslått. Personer som lever med Sticklers har et særlig behov for tilgang til høy kvalitet på oppfølging av sansetap. Brukergruppen kan utvikle både sensorienevralt (skade på indre øret), konduktivt (væske eller skade som hindrer lyd fra å nå det indre øret) eller et kombinert hørselstap. Personer med sammensatte sansetap er langt mer sårbare fordi flere sanser er rammet.

Behandling og kontroll med sjelden, medfødt bensykdom
· Pasienter med Sticklers har både ortopediske og revmatologiske behov

Det er svært vanlig med symptomatisk hypermobilitet hos denne pasientgruppen, og det trengs tidlig tilgang på utredning, oppfølging og individuell tilpasset behandling som treningsopplegg, hjelpemidler og smertebehandling (24,25,26,27). Barn og unge må sikres utredning for hofteleddsforandringer (protrusio acetabuli, coxa valga, Calve-Legg-Perthe-liknende forandringer) og patellainstabilitet, Trochlear dysplasi. Skjelettforandringer må oppdages tidlig og følges nøye opp med kontroller i livsløpsperspektiv. Behandling med rekonstruktiv kirurgi av feilstillinger i skjelett må eventuelt utføres innen 20 års alder. Personer med Stickler vil sannsynlig ha behov for totalprotese i mye tidligere alder enn gjennomsnittet (30-40 årsalder). POA, Periacetabular osteotomi kan kun utføres før labrumskader og artrose/artrittendringer er tilkommet, etter det vil en trenge totalutskiftning med proteser. Noen får også problemer med feilstillinger i rygg (skoliose, spondylitese eller Scheuermann-lignende kyfose). Tilstanden er oftest selvbegrensende, men det må likevel holdes jevnlig kontroll med for å unngå større komplikasjoner (28,29,30,31,32,33,34).
Brukergruppen bør følges i spesialisthelsetjenesten fra ung voksen alder. Det kan være vanskelig å oppdage at barn med Sticklers har skjelettdysplasi da det kreves inngående kompetanse og erfaring med tilstanden. Det bør være lav terskel for utredning og kontroll med sjelden bensykdom dersom barn (gjennomsnittlig fra 4 års alder) får smerter eller problemer med ledd og/eller rygg. Noen får ikke symptomer på smerter før i voksen alder, men kan likevel ha medfødte feilstillinger. De fleste har likevel symptomer som hypermobile ledd og plattfot (endringer i sener under føttene) fra ung alder av. Dette kan medføre diffuse symptomer som smerter, hofte-, og patella sublukasjoner og hyppige overtråkk i barne- og ungdomsår. Noen barn med Sticklers er født med klumpfot, men viser generelt tegn til normalvekst eller lang og smal habitus. Det trekkes også sammenheng til Marshalls syndrom og kortvoksthet, og noen mener at dette er en og samme diagnose. 
Det bør komme på plass et koordinert tilbud om utredning og oppfølging via en klinikk med kunnskap om Sticklers dysplasi, mild form for spondyloepifyseal dysplasi med eller uten spinal påvirkning. Dette på grunn av økt fare for feilstillinger, smerteproblematikk og sammensatt funksjonsnedsettelse. Både rygg og vektbærende ledd som hofter, knær og ankler blir svært ofte påvirket, og bør utredes så tidlig som mulig og holdes kontroll med. Det må gjøres en helhetlig utredning av skjelett og leddplager, jevnlig kontroll av totalskjelett fra ung alder; total bildediagnostikk, vurdering av smertebehandling, sikre tilpasning av nødvendige hjelpemidler, habilitering og rehabilitering. Det kreves tilgang på høy kunnskap om ortopediske og revmatologiske utfordringer for å sikre god individuell oppfølging av sammensatt, kompleks diagnose. Fagpersoner bør være tilknyttet fagnettverket rundt diagnosen og behandlingstilbudet bør koordineres via en nasjonal klinikk eller senter.
Brukergruppen bør i de fleste tilfeller unngå kontaktsport og høyintensitetsstrening som krever raske vendinger og økte belastninger på ledd på grunn av økt risiko for netthinneløsning og/eller feilstillinger i skjelett, muskler og ledd. Det er ikke anbefalt å forsere leddene i ytterstilling, og uttøying av ledd bør i stor grad unngås og i stedet brukes massasje og tilpassede øvelser. Det er gjort forholdsvis lite forskning på Sticklers, og man vet lite om årsaken til smerter. Man antar på generelt grunnlag at det vil være fordelaktig med jevnlig fysisk aktivitet også for personer som lever med Sticklers syndrom. TRS har anbefalt gradert trening og aktivitetsvariasjon. Anbefalte egenaktiviteter er svømming, særlig øvelser i varmtvannsbasseng, Tai Chi, sykling, pilates, yoga og tur i ulendt terreng. Det blir viktig med opplæring i tilpassede øvelser og fysisk aktivitet fra fysioterapeuter som har nødvendig kunnskap og erfaring med diagnosen. Langsiktig treningsøvelser med fokus på bevegelse, balanse og å opprettholde styrke synes å bidra til smertelindring. Brukergruppen ønsker jevnlig gruppeopphold på Beitostølen eller andre rehabiliteringssentre tilsvarende det andre med tilsvarende diagnoser har i dag.
Lokal fysioterapeut bør få en kontaktperson, Spesialistfysioterapeut, tilknyttet fagnettverket å forholde seg til slik at de har tilgang til oppdatert kunnskap om diagnose og langsiktig fysikalsk behandlingsplan. Det er viktig at fysioterapeuten kjenner til at man ikke kan forvente samme effekt av behandlingen som hos andre, og at en må ta sikte på langsiktige øvelser som barn og voksne også kan utføre hjemme etter endt rehabilitering. Treningsopplegg hos fysioterapeut kan være en kombinasjon av isometriske og psykomotoriske øvelser, pilates (stamina treningsapparat) og øvelser for stabilitet av ledd, balanse og muskelstyrke. Brukergruppen vil også ha et behov for habiliterings- og rehabiliteringstilbud i forbindelse med økt funksjonstap og kirurgisk behandling. Personer med skjelettdysplasier har noe økt risiko for komplikasjoner i forbindelse med operasjoner. Mange med Sticklers har trange luftveier forbundet med PRS og ganespalter som kan gi behov for spesielle forholdsregler ved narkose (anestesi). Dette kan skyldes anatomien i øvre luftveier, forandringer i funksjonen til luftrør og bronkier, misdannelse i brystveggen, unormal mobilitet i den øverste delen av ryggraden, og tilknyttede komorbiditeter.

Svangerskap og fødsel der mor og/eller barn har Sticklers 
· Tidlig tilgang til informasjon og tett oppfølging gjennom svangerskap og barsel

Det finnes forholdsvis lite informasjon om svangerskap og fødsler hos kvinner med Sticklers syndrom. Dette er et område som det trengs mer forskning på. Det finnes likevel noe informasjon om fødsler med vitreoretinale forandringer, skjelettdysplasier og andre arvelige bindevevstilstander. Kvinner som selv har Sticklers bør få status som risikosvangerskap som gis økt tilgang på kontroll med og oppfølging av alle symptomer forbundet med Sticklers. Det er svært viktig med god oppfølging for å sikre kommende mødre og familier den omsorg de har behov for i denne perioden, men også for å unngå unødvendige komplikasjoner og belastninger (35,36,37,38). Vi ser også at tilgang på informasjon og brukernettverk blir viktig for kommende foreldre. Å dele erfaring og kunnskap kan bety mye for andre som er i samme situasjon. Det finnes flere facebookgrupper med dette som formål; de mest aktuelle for brukergruppen er Pierre Robin sekvens Norge (153 medlemmer) og Stickler syndrome Norge (47 medlemmer).
Gravide kvinner som venter barn med PRS og ganespalter skal sikres rask henvising til LKG- teamene ved Bergen eller Oslo Universitetssykehus tidlig i svangerskapet. Alle fødeklinikker, barneleger og helsepersonell som behandler gravide kvinner trenger tilgang til god informasjon om oppfølging ved nasjonale behandlingsteam, om kompetansenettverk og klinikker og hvem som har ansvar for hva. Det er anbefalt at diagnostikk av Sticklers og PRS foregår i dialog med behandlingsteamene (ganespalteteam). Tidligst mulig tilgang til diagnostikk hos barn med Sticklers kan bidra til tidligere henvisning til barneoftalmolog for å holde kontroll med arvelig netthinnesykdom, og i størst mulig grad forhindre alvorlig sansetap, og andre komplikasjoner. Halvparten av barna med Sticklers er likevel født uten PRS og ganespalter og må også sikres tidlig identifisering og utredning. Alle familiene som lever med Sticklers syndrome bør få tilgang til en nasjonal klinikk som gir rask diagnostikk, helhetlig utredning og oppfølging der kompetanse og klinisk behandling går hånd i hånd. (39,40,41,42, 43).

Kunnskap og koordinering rundt brukergruppen
· Tverrfaglig samarbeid rundt sammensatt, kompleks sjelden diagnose 

Vi ser frem til oppdatert og tilgjengelige informasjon, læringsportal, innføring av Orphacoder, utvikling av sjeldenregisteret, planer for ulike regionale og nasjonale registre, bedre tilgang til medisiner, og forskning på pasientgruppen i Norge. Gode og effektive løsninger for samarbeid som elektroniske webløsninger (Webex, Norsk helsenett etc.) bør benyttes i mye større grad. Slik kan det også bli færre fysiske reiser over avstander for pasienter og familier med stor sykdomsbelastning. Vi foretrekker likevel nasjonal overbygning fremfor kort reisevei. NHS stickler syndrome highly spesialized service praktiserer fysiske reiser til nasjonal klinikk annethvert år for oppfølging. Det legges da opp flere timer hos ulike spesialfelt over en til to dager. Dette krever god planlegging og organisering, men lar seg gjennomføre om det finnes spesialister innen de aktuelle fagfelt tilknyttet den klinikken som opprettes. Langsiktig oppfølging av en sammensatt diagnose som Stickler syndrom vil best sikres ved nasjonalt tilbud og overordnet koordinering. 
[bookmark: _Hlk149764744]Koordinerende enhet i kommune- og spesialisthelsetjeneste må opprette funksjonell barnefaglig koordinator og rådgivere som kan følge opp familier med sjeldne diagnoser, og utføre oppgaver knyttet til organisering av tverrfaglige tjenester. Stillingen som koordinator må tillegges tilstrekkelig tid, kompetanse og myndighet til å utføre arbeid som helsekoordinator i praksis (21,44). Det er også løftet frem behov for økt prioritet ved sjeldenhet i primær- og spesialisthelsetjenesten. Arbeidet rundt pasienter med Sticklers syndrom bør sikres overordnet koordinering via en nasjonal klinikk, og ikke være prisgitt den enkelte fastlege og/eller sykehus i de ulike regionene der det ikke er tilgang til kunnskap. Noen tilbud kan likefult utføres regionale som i dag, f.eks. Statped (syn og hørsel) og NKDB. Det viktigste er at det kommer på plass en koordinert behandlingstjeneste rundt pasienter med Sticklers syndrom der det er tilgang til oppdatert kunnskap. Dette siden brukergruppen er små, og ekspertene få.  På denne måten vil det sikres god kvalitet og likeverdighet i tjenester som blir gitt. Det er heller ikke alle typer behandlinger som tilbys ved alle sykehus. Pasienter med Sticklers må sikres diagnosespesifikk behandling av høy kvalitet. Det bør lages en oversikt over fagnettverket, hvilke helseregioner og sykehus som tilbyr hva og hvem som har kompetanse på diagnosen innen de ulike fagfelt. En slik nasjonal oversikt vil på sikt kunne bidra til å gi et raskere, mer målrettet og bedre organisert behandlingstilbud. 
TRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser arrangerer jevnlig kurs med ulike tema. De regionale Lærings- og mestringssentrene bør også arrangere kurs til personer som lever med sjeldne diagnoser der det settes fokus på helsekompetanse, og kunnskap om rettigheter, hjelpeapparatet og utdannings- og arbeidsliv. Stickler Norge har allerede meldt sin interesse for brukermedvirkning til slike kurs i Region Vest. Vi håper denne rapporten vil bidra til bedre kunnskap om Sticklers syndrom og hvilke tiltak som trengs for å sikre brukergruppen tilgang til rask, likeverdig og god helsehjelp og nødvendige tjenester fra hjelpeapparatet. Vi vil understreke at brukergruppen trenger god tilgang til helhetlig og tverrfaglige tjenester, og at medikamentell symptombehandling, kontroll med følgetilstander og tilrettelagt trenging må regnes som behandling av den sjeldne diagnosen i praksis. Vi ser frem til en nasjonal klinikk som kan gi fremtidige generasjoner tilgang til høy ekspertise, helhetlig og tverrfaglig behandlingstilbud i livsløpsperspektiv.

Fra kompetansesenter til ekspertnettverk
· Nasjonal organisering av helhetlig behandlingstilbud
Vi støtter at det bygges opp nasjonale ekspertnettverk som bedre kan sikre tilgang til oppdatert ekspertise, forebyggende tiltak, klinisk oppfølging og behandling i livsløpsperspektiv. Målet må være at diagnose blir stilt før det oppstår alvorlig sansetap, feilstillinger i skjelett og følgesykdommer, og at familiene har tilgang på oppfølging av et tverrfaglig behandlingsteam. Vi ønsker oss en organisering som en klinikk eller senter for arvelig bindevevssykdom og/eller skjelettdysplasi som får hovedansvar for koordinering av behandlingstilbudet. Det må bygges opp et fagnettverk og tverrfaglig samarbeid rundt brukergruppen. Dette krever koordinering mellom spesialister på hode og hals, LKG- sine behandlingsteam, senter for sjeldne diagnoser, spesialister på arvelig netthinnesykdom, Statped og NKDB, TRS kompetansesenter og spesialister på sjeldne, medfødte bensykdommer. Klinisk behandling kan gis både nasjonalt og regionalt der det fins tilgang på ekspertise.
I Storbritannia organiseres utredning, oppfølging og behandling av pasientgruppen som kontroller ca. annethvert år over to hele dager med et samordnet tilbud hos flere ulike spesialister. Det er Dr. Martin Snead og teamet hans som driver Stickler syndrome NHS Spesialized Service, Cambridge. Det finnes svært få gode tverrfaglige og forebyggende tilbud for pasientgrupper med sammensatte, komplekse behov i Norge. Det er dessverre ofte «vanntette» skott mellom avdelinger og profesjoner både internt og eksternt. Selv om en henvises et av de større Universitetssykehusene med tanke på helhetlig omsorg for en sjelden diagnose, er det ingen garanti for at helseforetaket klarer å organisere tverrfaglig oppfølging slik organiseringen er lagt opp i dag. Dette er erfaringen vi sitter med, både for voksne over 18 år som behandles stykkevis og delt, og for barn da det mangler tilgang til tverrfaglig ekspertise og langsiktig kontroll med diagnosen. Vi har derfor bidratt til dialog mellom Dr. Martin Snead og TRS kompetansesenter, og videreformidlet muligheten for faglig samarbeid om Sticklers syndrom.
Det blir viktig at oppfølging og behandling av sjelden, sammensatt diagnose ikke blir fastlegen sitt hovedansvar. Dette bør legges til en nasjonal klinikk eller senter med samarbeidende nettverk av spesialister med høy diagnosespesifikk kompetanse. Det kan være direkte skadelig for personer som lever med sammensatte sjeldne diagnoser når allmennleger ikke har tilstrekkelig grunnleggende kunnskap om sjeldne diagnoser (45). Dersom det ikke foreligger god og omsorgsfull relasjon mellom fastlege og pasient vil det være større sjanse for at symptomene på diagnosen ikke oppdages, at tilstanden vil gi større sykdomsbelastning og dårligere livskvalitet. Det må prioriteres å få på plass et godt og sømløst system for nasjonal og regional organisering av behandlingstjenester. Vi støtter tiltak som gir økt økonomisk prioritering av sjeldenfeltet, høyere kompensasjonstakst (grunntakster) for pasienter med sjeldne, sammensatte, og komplekse diagnoser, tilgang til og økt satsning på familierådgiver, koordinator og annet helsepersonell som kan bistå med tverrfaglig oppfølging. 
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Forskningsbehovet
· Kunnskap om Sticklers syndrom i Norge og Europa

Vi ser behovet for tidligst mulig identifisering av brukergruppen både for å kunne gi et tilbud om profylaktisk behandling av netthinnen, kontroll med sjelden bensykdom, og forebygge komplikasjoner og følgetilstander. Dette er en arvelig og progressiv sjelden diagnose som kan ramme hele familier, og få konsekvenser for familieplanlegging. Det er behov for å bygge kunnskap om brukergruppen i Norge og hvordan en best skal organisere et tilbud om helhetlig og tverrfaglig behandling. Stickler Norge har over en 5-årsperiode informert om Sticklers syndrom, og vært pådriver for å få opprettet et kompetansesentertilbud. I 2020 fikk brukergruppen en tilhørighet til TRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser. Den 27.-29.-november 2023 ble det holdt læringsopphold på Frambu (arrangert av TRS), og fagdager er planlagt med bla. NKDB og Dr. Martin Snead.
Det trengs mer forskning på diagnosen som er kompleks og sammensatt over flere fagfelt. Noen forskere mener det er flere likheter mellom ulike arvelige bindevevstilstander og at de overlapper hverandre. Flere mener at Marshall- Stickler er en og samme tilstand. Det finnes sannsynlig også flere genmutasjoner som forårsaker Stickler syndrom enn de som til nå er påvist. Grans kompendium i Revmatologi for leger i spesialisering er sannsynligvis den eneste norske fagboken som til nå har informasjon om Sticklers syndrom under genetiske bindevevssykdommer (46). Fra før har Anne Stine Røberg gjennomført et forskningsprosjekt der Sticklers var representert i intervjuobjektene (47). Analyser fra data ble presentert i den verdensomspennende konferansen CHRONIC LIVING, quality, vitality, and health in the 21st century, an international conference, 4.-6. Mars 2021 ved Universitetet I København. Orphanet linker også til forskningsprosjektet under denne diagnosen.
Vi mener at det trengs forskning (nasjonalt og europeisk) og kompetanseheving. 
1. Brukergruppen i Norge (pågående forskningsprosjekt startet november 2023).
2. Sticklers syndrom og graviditet, oppfølging av mor og barn i svangerskap og barseltid.
3. Tidlig identifisering av Sticklers hos personer uten PRS og ganespalter. Hvordan sikre at øyelegespesialister har nøkkelkunnskap til å identifisere Sticklers? Hvordan sikre at kompetanse kobles på? Er det mulig med bruk av kunstig intelligens i diagnostikk og radiologi? 
4. Tidlig diagnostikk, utredning og behandling av sjelden bensykdom hos barn og unge med Sticklers. Kartleggingsverktøy? Hvem har nytte av infusjoner tilsvarende OI (Osteognesis imperfekta) pasienter? Legg Petres sykdom? Juvenil barneleddgikt? Skoliose?
5. Medikamentell smertebehandling, er det ortopediske og/eller revmatologiske årsaker? Oppfølging av kollagenopati og revmatisk sykdom? Kan biologiske medisiner være et bedre alternativ til NSAIDs, i hvilke tilfeller? Kan opphold i varmt og stabilt vær gi mindre smerter og bedre funksjonsnivå?
6. Holistisk behandling, fysioterapi og systematiske treningsøvelser ved Sticklers. Hvordan trene forebyggende/vedlikehold og i ulike stadier i sykdomsutvikling, ved funksjonstap og sammensatte tilstander, barn, voksen, eldre? 
7. Organisering av og økt tilgang til habiliterings- og rehabiliteringstilbud tilpasset sjelden bensykdom og Sticklers dysplasi. Hvordan sikre helhetlig oppfølging i forbindelse med operasjoner og økt funksjonstap pga. sammensatt tilstand?
8. Tilrettelegging i utdanning- og arbeidsliv for personer som lever med Sticklers syndrom.
9. Sticklers syndrom og fattigue, er det endokrine årsaker, kombinert sansetap og/eller skjelett/bindevev og langvarig smerter?
10. Sticklers syndrom og migrene; retinal degenerasjon, sjelden bensykdom og craniofaciale endringer. Hva er sammenhengen? Behandling med tradisjonell migrene medisiner vs. Interaksjon og bivirkninger?
11. Sticklers syndrome, mulig risikofaktor for stoffskiftesykdom (Basedow Graves)?
12. Sticklers syndrom og nevropati, er det spinale årsaker og/eller en følgetilstand? 
13. Hva er det med Stickers syndrom og IBS? Kosthold, diett? 
14. Hva er det med POTS/dysautonomia? Hvordan utrede og forebygge?
15. Personer med Sticklers, PRS, ganespalter og utvikling av søvnapne i ung voksen alder.
16. Aldring med progressiv bindevevsdiagnose og sammensatt funksjonsnedsettelse.

Helsesektoren og utdanningssektoren/spesialisthelsetjenesten og Statped
· Bedre tjenester til barn og unge med sjeldne, komplekse diagnoser og sansetap

Både primær- og spesialisthelsetjenesten har et ansvar for at pasienter opplever gode helhetlige tjenester. Barn og unge med Sticklers som har kombinerte sansetap og sammensatt funksjonsnedsettelse må sikres tidlig og tett oppfølging og individuell tilrettelegging gjennom hele skole- og utdanningsløpet. Det må i større grad unngås at selve systemet fremstår fragmentert og rigid, og at det medfører større belastninger enn sykdommen i seg selv. Diagnosegruppen må sikres at det er dialog mellom behandlende spesialister og hjelpeapparatet. Det er nødvendig med tilgang til god informasjon om diagnosen, individuelt tilretteleggingsbehov, hjelpemidler, syns- og audiopedagogiske tiltak, habilitering- og rehabiliteringstjenester. Bedre samarbeid på tvers av etatene er avgjørende for at personer med sansetap skal sikres likeverdig og likestilt utdannings- og arbeidsliv. NKDB- Nasjonal kompetansetjeneste for døvblinde melder at det er store mørketall når det kommer til tjenesten de leverer. Det bør bli nødvendig at Statped og NKDB som sitter på kompetanse om syn, hørsel og kombinerte sansetap kobles inn som ledd i oppfølging av denne pasientgruppen. I tillegg må involverte helsepersonell og fagpersoner lokalt få god informasjon om sjeldne diagnoser, og tilgang til kurs om Sticklers syndrom og sansetap (48, 49).  
Barn og unge med sammensatte, sjeldne diagnoser og sansetap møter flere barrierer i møte med skole- og utdanning. Det tar ofte lang tid å få på plass tilpasset læremateriell og nødvendig tilrettelegging. Når ny Opplæringslov trer i kraft høsten 2024 må ansvaret for helsehjelp i skolen være avklart og tydelig. Ansvaret skal alltid følge kompetansen, og da må Spesialisthelsetjenesten og utdanningssektoren ha på plass gode rutiner for hvordan dette skal løses i praksis. Ved rettigheter til mobilitet må det også følge kvalifisert opplæring av personale med utdanning innen mobilitet. Her må ambulerende tjenester på plass da det er svært få fagpersonene med denne utdannelsen i Norge. Det samme gjelder for opplæring i punktskrift og tegnspråk som må regnes som grunnleggende rettigheter. Norges blindeforbund - synshemmedes organisasjon jobber interessepolitisk opp mot kunnskapsdepartementet, men er så langt ikke blitt hørt i tilstrekkelig grad. Vi viser til NBF sitt høringsinnspill om NOU 2023:13 - På høy tid- Realisering av funksjonshindredes rettigheter. Barn og unge i skole- og utdanning må sikres de samme rettigheter til universell utforming som arbeidslivet har, og kunnskapsdepartementet må sikre rammestyrte økonomiske midler for tilrettelegging av læremateriell (50).
Barn og unge i familier som «lever med» sjeldne diagnoser bør sikres målrettede tjenester for å stille på lik linje med alle andre i skole, utdanning og arbeidsliv. Vi viser her til vår høringsuttalelse til NOU 2023:13 (21). Diagnosen rammer ikke bare en person, men oftest en hel familie. Lav tilgang til diagnostikk og helhetlige tjenester medfører at familiene ikke får god tilgang på rettigheter og stønader de har behov for. Det er generelt lite tilgjengelig informasjon om rettigheter til sjeldne diagnoser, og nødvendig bistand til familiene som er rammet. Både brukere og pårørende trenger tilgang på hjelp og støtte for å kunne stå i vedvarende belastninger. Hver enkelt person og familie må bruke enormt mye tid og ressurser på finne frem i rettighetsjungelen, og en må som oftest være forberedt på lange klageprosesser som kan ta flere år. Vi har kommet med forslag om familierådgiver/rådgiver som bistår med tilrettelegging, søknadsprosess og klager for å avlaste familiene, og sikre bedre og mer likeverdige tjenester. Ansvar må følge kompetanse, og det må komme konkrete tiltak og bedre rammebetingelser på plass for at kommunene skal være i stand til å følge opp. Selv om en får tilgang til en koordinator kan denne bli uten reell funksjon dersom det mangler kompetanse og myndighet.
Ervervet sansetap, og oftest kombinert sansetap stiller store krav til kompetanse og tilrettelegging. IKT og læremidler er sjelden godt nok universelt utformet selv om forlagene mener det. Det viser flere diskrimineringsaker mot forlag og nettsteder som skal tilby universelt utformet læreverk. Svært mange har forsinket diagnostikk, og får behov for tett og god veiledning og tilrettelegging i utdanning og arbeidsliv med en degenerativ og kompleks diagnose. Voksne med ervervet sansetap møter også store utfordringer når de må lære seg ny kunnskap i voksen alder. I mangel på kunnskap om sjeldne, komplekse diagnoser og muligheter for tilrettelegging havner mange dessverre utenfor arbeidslivet mye tidligere enn nødvendig. Høy sykdomsbelastning hos flere i en og samme familie kan også gi risiko for lav familieøkonomi. Vi har i høringsuttalelser gitt forslag om at Lånekassens bør åpnes for rett til ekstrastipend i videregående utdanning til barn og unge i familier som lever med sjeldne diagnoser.



· Hovedpunkter til oppsummering   -

1. Oppdatert tilgang til informasjon gjennom læringsportal med diagnosekriterier og behandlingsretningslinjer for fagpersoner og brukere.
2. Bygge ekspertnettverk rundt brukergruppen (NRN) og lage liste over Sticklers involverte fagpersoner – oversikt over spesialister og annet helse- og fagpersonell som har kompetanse og erfaring med diagnosen.
3. Norsk medlemsskap i ERNs (European Reference nettverk) EYE & ReConnet.
4. Tidlig henvisning til LKG- behandlingsteam av alle gravide kvinner som venter barn med PRS, ganespalter og mulig Sticklers syndrom (teamet sikrer gentest).
5. Rask henvisning til genetisk avdeling ved mistanke om diagnose hos barn og voksne (barneleger og øyelegespesialister blir nøkkelpersonell).
6. Helhetlig kartlegging av individuelle behov; habilitering, rehabilitering, hjelpemidler, rettigheter og stønader.
7. Rask henvisning til øyelegespesialist (netthinnekirurg med ekspertkunnskap på Sticklers) av alle personer født med høygradig nærsynthet, degenerativ vitreoretinopati (sykdom i glasslegemet og netthinnen), og/eller familiehistorikk med netthinneløsning.
8. Langvarig oppfølging og behandling for arvelig netthinnesykdom hos øyelegespesialist med oppdatert kunnskap og erfaring med diagnosen.
9. Utredning av eventuell hjertesykdom og kontroll minimum annenhevert år der det blir gjort funn.
10. Alle barn og unge med Sticklers, ganespalter og PRS (særlig de som har gjennomgått Orofacial kirurgi) bør screenes for søvnapne.
11. Sikres langsiktig kontroll hos ØNH spesialist med nødvendig ekspertise (som inngår i ekspertnettverk, klinikk). 
12. Fast oppfølging av alle barn og unge med Sticklers ved Statped/NKDB for kombinert sansetap og døvblindhet. 
13. Sikre høy kvalitet på langsiktig oppfølging og kontroll av medfødt, sjelden bensykdom og komorbiditeter ved tverrfaglig behandlingsteam, koordinert via klinikk. 
14. Oppfølging av barn, unge og voksne med Sticklers ved spesialistfysioterapeut i samarbeid med lokal fysioterapeut, habiliterings- og rehabiliteringstilbud, klinikk og ekspertnettverk.
15. Tilgang på koordinator, rådgiver og konktaktlege, både i primær- og spesialisthelsetjeneste og overordnet koordinering via klinikk. Viktig med gode helhetlige tjenester da diagnosen oftest rammer hele familier.
16. Jevnlige brukerkurs for personer og familier som lever med Sticklers ved kompetansesenter/ fagnettverk/ klinikk.
17. Lærings- og mestringstilbud; kurs for personer som lever med sjeldne diagnoser i alle helseregioner.
18. Forsknings og kompetanseheving om Sticklers diagnosen i Norge.


1 Vedlegg

Med Vennlig hilsen
Stickler Norge (Sticklers syndrom Norge)
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