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Forord

Forbundet Sillsynta diagnosers projekt Fokus pa vardagen avser att beskriva och tydliggora hur det
ar att leva med en sillsynt diagnos eller ett ovanligt funktionshinder.

Vissheten om att sdllsyntheten i sig innebar svarigheter hade jag innan jag paborjade denna under-
sokning. Den kunskapen har jag erhallit som foradlder till ett barn med en sillsynt diagnos, och
genom mitt arbete som forbundsordforande i forbundet Sallsynta diagnoser. Men for att ta reda pa
problematikens omfattning, samt vilka likheter och skillnader som finns inom och mellan de olika
sdllsynta diagnosgrupperna, har jag genomfort Fokus pa vardagen. I studie ingar de diagnosgrupper
som var representerade i forbundet Sallsynta diagnoser da undersokningen paborjades 2002.

Jag vill framfora ett varmt tack till forbundets medlemmar som mojliggjort detta projekt genom att
besvara enkidtens manga fragor, frikostigt dela med sig av sina erfarenheter, ge kommentarer och
skicka in berittelser som ror den sillsynta diagnosen. Jag har ocksa upplevt ett vardefullt gensvar
under arbetets gang.

Undersokningen har kunnat forverkligas genom ekonomiskt stod fran Socialstyrelsen. Jag vill fram-
fora ett stort tack till Marianne Thorén vid Socialstyrelsen, som genom sitt engagemang och sin
lyhordhet, bidragit till att forbundet Sallsynta diagnoser kunnat fa de ekonomiska forutsattningarna
for detta projekt.

Ett varmt tack ocksa till projektets medforfattare, Kerstin Moller och Anne Stefenson. Kerstin har
varit ett stort stod och deltagit under hela projekttiden. Hennes kunskap och vetenskapliga forank-
ring har avsevirt bidragit till att hoja undersékningens kvalité och sidkerstilla resultatets trovirdig-
het. Anne Stefenson har formulerat alla fallbeskrivningarna efter att ha analyserat materialet som
flera av dem som deltagit i undersokningen sdnt in. Varje diagnosgrupp har genom Annes beskriv-
ningar fatt en levande illustration till hur diagnosen kan paverka livet.

Min forhoppning ar att Fokus pd vardagen kommer att bidra till att belysa de faktiska svarigheter
som en sdllsynt diagnos kan innebara.
Nykoéping den 31 januari 2004

Elisabeth Wallenius



Sammanfattning

Genom erfarenheter fran Sillsynta diagnosers
verksamhet har det visat sig att det finns en
gemensam problematik for medlemmarna, oav-
sett vilken diagnos och vilket funktionshinder de
har. Det har
ett tilliggshandikapp utover det reella funktion-

konstaterats att sdllsyntheten ar

shindret. Sallsyntheten i sig medfor svarigheter
vid vardkontakter och i kontakter med de olika
myndigheter som har i uppgift att ansvara for
insatser som ar relaterade till funktionshindret.
Det innebar dirfor ofta en mycket stor arbetsbe-
lastning for den enskilde och dennes anhoriga,
att beskriva behov for att fa del av sina rattigheter.

Darfor har projektet Fokus péd vardagen”
genomforts, for att finga och fa en tydligare bild
av vad sillsyntheten betyder. Frigor som projek-
tet skulle besvara dr: Vad innebir sdllsyntheten i
sig for dem som har en sillsynt diagnos? Vilka
samhills- och intressepolitiska fragor ar vikti-
gast att arbeta med inom forbundet Sallsynta
diagnoser? Avsikten dr att projektets resultat och
den skapade fallbanken ska utgéra grunden for
ett utbildningsprogram och informationsinsatser,
for att sprida kunskap till professionella som
moter manniskor med funktionshinder

Projektet har finansierats med projektmedel fran
Socialstyrelsen. Det har i alla delar genomférts
av forbundets ordférande Elisabeth Wallenius,
som varit projektledare, i nira samarbete med
doktorand Kerstin Moller, Institutet for handi-
kappforskning vid Orebro och Linképings uni-
versitet.

Undersokningen som har gjorts inom projektet
ar en totalundersokning. Malgruppen Overens-
stimmer med forbundets medlemmar. Enkatens
fragor dr fokuserade pd vardagsnira omraden.
Avsikten har varit att ta reda pd omfattningen av
de problem som tidigare hade identifierats, samt
att ta reda pd om det finns ytterligare svarighe-
ter som inte uppmarksammats tidigare.

Det har inkommit 1 659 besvarade enkiter, vil-
ket innebar en svarsfrekvens pa 60 procent.

Svaren representerar totalt 1 795 personer som
har sillsynta diagnoser. Av dem ar hilften barn
och ungdomar under 20 &r. Konsfordelningen
hos diagnosbirarna som besvarat enkiten ar
61,5 procent kvinnor och 38,5 procent man.

Undersokningen har pdvisat saval likheter som
skillnader mellan de olika diagnosgrupper som
ingar. Utgangspunkten har, som projektnamnet
understryker, varit att fokusera pa diagnosbarar-
nas och deras familjers vardagssituation.
Undersokningen bor ses som ett komplement till
de medicinska beskrivningar som finns av de
diagnoser som ingar i den.

Resultatet visar att manniskor med sallsynta dia-
gnoser har problem i virdkontakterna. Orsaken
ar okunskapen om diagnosen. Problematiken
galler svarigheter att fa ratt diagnos och darmed
korrekt behandling. Det dr ocksd svart att fa
remiss till specialist som har erfarenhet av den
aktuella diagnosen. Manga uppger att de har fel-
behandlats eller att den sillsynta diagnosen har
”maskerat” (dolt) andra sjukdomar som darfor
inte har behandlats.

I de familjer didr en familjemedlem har en sill-
synt diagnos innebar diagnosen praktiska,
kidnslomdssiga, sociala och ekonomiska konse-
kvenser. Det stod som samhillet ger avser i fors-
ta hand de praktiska och ekonomiska konse-
kvenserna. Undersokningen visar att de insatser
som ges ofta ar felaktiga och otillrackliga.
Genom att jamfora deltagarnas skattning av sin
arbetsbelastning och uppgivna kostnader till
foljd av funktionshindret med den ersdttningsni-
va som erhdllits, visar resultatet att forsakrings-
kassans beslut i mdnga fall ar godtyckliga. Det
finns exempel pa personer som skattar att de har
hog arbetsbelastning och hoga kostnader, men
trots detta har lag ersattningsniva. Men det finns
aven exempel pd motsatsen. Deltagare har skat-
tat lag arbetsbelastning och kostnad, men dnda
har de hog ersdttningsniva. Det finns dven
beskrivningar som visar pa ett ifrdgasattande



och krinkande bemotande fran handliaggare och
vardgivare.

Undersokningen visar att det finns en social och
kanslomissig paverkan pa personen sjalv och pd
familjen. Stodet fran omgivningen ar inte tillrdc-
ligt. Daremot framkommer det att méjligheten
att mota andra i samma situation ar vardefull.
Det ar tydligt att sdidana moten underldttar situ-
ationen for den enskilde. Detta understryker
behovet av aktiva diagnosforeningar som ges
mojligheter att ordna rikstickande aktiviteter for
sina medlemmar.

I projektet ingér en fallbank som genom berit-
telser av fiktiva personer fran varje diagnos-
grupp i undersokningen, forsoker ge en bild och en
”kansla” av hur det kan vara att leva med en
sillsynt diagnos. Fallbanken bygger pa de insdn-
da berittelserna samt information frdn enkitsva-
ren och Internetsokning

Den tredje delen i projektet utgoér framtagningen
av ett utbildningsprogram, som grundas pa
undersokningens resultat. Programmet dr avsett
att anvindas for utbildningsinsatser riktade till
professionella inom vard och offentlig verksam-
het som kan komma i kontakt med personer som

har ndgon sillsynt diagnos. Utbildningspro-
grammet bestdr av tvd delar. En allmin informa-
tionsdel som behandlar sillsynthetsproblemati-
ken och en del som riktar sig direkt till de olika
verksamhetsomraden som berors

Ronen fran Fokus pa vardagen ger sdledes vid
handen att sillsyntheten i sig dr en komplikation
utover sjalva funktionshindret som sadant. For
att forbattra situationen behovs centralisering av
och riktlinjer for den vard och de beslut som
galler for personer som har sillsynta diagnoser.
En kunskapsutveckling om dessa diagnosers
sirskilda problematik dar ocksd nodvandig.
Undersokningen visar pd behovet av forbundet
Sallsynta diagnoser som i sin verksamhet kan
driva medlemmarnas gemensamma fragor.
Projektresultatet belyser ocksa diagnosforening-
arnas virdefulla arbete, vilket ger manniskor
med nédgon sillsynt diagnos tillfillen att mota
andra i samma situation.
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Presentation av Forbundet Sallsynta diagnoser

Sallsynta diagnoser har genom projektet Fokus
pa vardagen genomfort en medlemsundersokning.
Syftet med undersokningen ar att fa en bild av
vardagssituationen for personer som tillhor grup-
pen ”sma och mindre kinda handikappgrupper”.

Att leva med en sillsynt diagnos som leder till ett
ovanligt funktionshinder dr att vara annorlunda.
Det innebar att det 4r annorlunda i jamforelse
med att ha ett vanligare funktionshinder. Med
”vanligare” avses ett funktionshinder som de
flesta kanner till och har en bild av, vilket ger
omvarlden dtminstone en ungefirlig forestillning
om vilka konsekvenser funktionshindret medfor.

Problematiken for ”smé och mindre kdnda han-
dikappgrupper” uppmarksammades forst under
slutet av 1980-talet. Under mitten av 1990-talet
avsattes statliga medel i samband med habiliter-
ingsutredningens stimulansbidrag. Dessa medel var
direkt riktade for dtgirder som rorde de sillsynta
handikappgrupperna.

En av dessa dtgiarder var HSOs smagruppsprojekt
som startade 1995. Projektets syfte var framst att
hitta former och mojligheter for personer inom
smd handikappgrupper att finna tillhorighet inom
den etablerade handikapprorelsen. Detta for att
medlemskapet i handikapprorelsen ger okade
mojligheter att patala de brister och svarigheter
som finns runt ett funktionshinder. Det ger aven
mojlighet att paverka situationen pa gruppniva.
Resultatet av projektet blev att forbundet
Sallsynta diagnoser bildades. (Kalla:
Socialstyrelsen. Stimulansbidrag for habilitering och
rehabilitering. Slutrapport. Art nr 1998-15-007.)

SALLSYNTHETEN ETT TILLAGGSHANDIKAPP
Genom verksamheten under projekttiden i mitten
av 1990-talet, och darefter inom forbundet
Sillsynta diagnoser, har personer med manga
skiftande — men ovanliga — diagnoser, deras for-
aldrar och anhoriga fatt mojlighet att motas.
Erfarenhetsutbytena dem emellan har utvecklat
och fordjupat kunskaperna om den sirskilda livs-
situationen som hianger samman med att ett

funktionshinder ar ovanligt. Denna kunskap ar
ny. Kunskapen dr dock varken samlad eller doku-
menterad! Sdledes dr den inte heller kdnd bland
vardpersonal och handliaggare inom offentlig for-
valtning som i sitt arbete bedémer behov och ger
insatser till f6ljd av funktionshinder. Den kun-
skap som likvil ar dokumenterad och finns att
tillgd for de ovanliga diagnoserna, dr i huvudsak
fokuserad pa de medicinska konsekvenserna av
diagnosen. Kunskap har hittills saknats om hur
den sillsynta diagnosen i 6vrigt paverkar den
som har diagnosen och dennes familj.

Genom forbundets verksamhet har det tydlig-
gjorts att vara diagnosbirare och deras familjer
drabbas av sociala, kanslomassiga och ekonomis-
ka konsekvenser till foljd av diagnosen. Men vi
har inte vetat hur omfattande problemen ar. Det
har ocksd framkommit att den gemensamma pro-
blematiken for vara medlemmar, oavsett diagnos
och funktionshinder, dr att sdllsyntheten i sig dr
ett tillaggshandikapp. Sillsynthetens dilemma ar
ett hogst patagligt — men okidnt — problem. Det
innebar darfor ofta en mycket stor arbetsbelast-
ning for den enskilde och dennes anhoriga att
beskriva sina behov, for att ta del av sina rattig-
heter och fa behoven tillgodosedda. Det stills
hoga krav pa den personliga formagan att
uttrycka sig i tal och skrift och en god social
kompetens dr en fordel for att inte upplevas som
besvarlig och kravande.

KOMPLEXITETEN, FLERA OLIKA FUNKTIONSNED-
SATTNINGAR | SAMMA DIAGNOS

Ytterligare ett problem for de allra flesta diagnoser
som inkluderas i begreppet ”sma och mindre kinda
handikappgrupper” ar att det handlar om ett
syndrom, eller en funktionsnedsattning, som omfattar
mdnga olika funktioner i kroppen. De i syndromet
ingdende funktionsnedsattningarna paverkar varand-
ra, vilket forstirker den sammanlagda effekten av de
funktionshinder som ingér i syndromet. Detta ger
konsekvenser for individens mojligheter att fungera
optimalt, utifran vart och ett av de olika funktionsned-
sdttningarna, men det paverkar ocksd mojligheten att
fa forstdelse och acceptans for sin problematik.



Pa individniva innebdr komplexiteten dven en
svarighet att finna tillhorighet hos och fa stod
genom de traditionella handkappforbunden.
Orsaken dr att handikapporganisationerna
huvudsakligen arbetar med utgangspunkt fran en
problematik eller ett enstaka funktionshinder,
som exempelvis rorelsehinder eller horselnedsatt-
ning. F4 personer har engagerat sig och lyft fram
komplexiteten som en problematik i sig, vilket
innebar att detta problem inte har uppmarksam-
mats i ndgon storre utstrackning inom handi-
kapprorelsen.

VARFOR BILDADES FORBUNDET

SALLSYNTA DIAGNOSER?

Sallsynta diagnoser byggdes ursprungligen upp
genom att de foreningar som deltagit under pro-
jekttiden i mitten av 1990-talet gick samman och
bildade forbundet hésten 1998. De foreningar
som har etablerats for de olika diagnoserna inom
begreppet ”sma och mindre kinda handikapp-
grupper” har tillkommit eftersom behovet av att
mota andra personer i samma eller liknande situ-
ation dr mycket stort. Utbytet av erfarenheter
och samhorigheten med andra dr de grundlaggan-
de drivkrafterna for att ingd i denna typ av fore-
ning. Den sarskilda utsatthet som det innebar att
leva med, eller vara foralder till ett barn med ett
mycket ovanligt funktionshinder, bidrar till beho-
vet av foreningarna. Gemenskapen och samhorig-
heten medverkar till att underldtta livssitua-
tionen. Det har dven medfort en 6kad kunskap
da flera med samma ovanliga diagnos fatt mojlig-
heter att traffas, jamfora och utbyta erfarenheter.

Medlemsantalet i foreningarna vaxlar fran nagra
hundra till ett tiotal personer. Vid undersok-
ningstillfallet fanns tio diagnoser dar antalet dia-
gnosbarare var mellan 100 och 400 personer.
Ovriga grupper hade firre in 100 personer som
har diagnosen. Inom forbundet finns dven perso-
ner som dr ensamma om sin diagnos, d.v.s. perso-
ner som inte kdnner till ndgon annan med samma
diagnos.

Eftersom antalet medlemmar per diagnosgrupp ar
litet, och de berorda personerna dr bosatta dver
hela landet, ar forutsiattningarna att driva sma-
gruppsforeningarna besvirliga. Det dr dyrt och
tidsodande att motas, bade for styrelsearbete och
medlemsmoten. Det dr dven svart att hitta finan-

sidrer, dd verksamheten inte ar knuten till en
kommun eller ett landsting. Grupperna ar dessu-
tom for sma for att vara intressanta for privata
sponsorer. Forutsattningen for dessa foreningar
ar att det finns “eldsjdlar”, dvs. personer som
har ett djupt personligt engagemang, och dessu-
tom formdga och tid att driva verksamheten.
Arbetet i de sdllsynta handikappgruppernas fore-
ningar gors uteslutande genom ideella insatser.

Da Sillsynta diagnoser bildades var tanken att
bilda en paraplyorganisation som stod for dessa
sma foreningar. Foreningarna utgor basen for
Sallsynta diagnosers verksamhet. Genom ekono-
miskt stod och praktiska/konkreta insatser siker-
stdlls foreningarnas mojligheter att bedriva sin
interna verksamhet. Forbundet avser att verka i
de gemensamma fragorna, genom att skapa upp-
marksamhet for sillsynthetens och komplexite-
tens problematik. Grundtanken ar att verka for
forbattringar av medlemmarnas mojligheter att fa
sina behov tillgodosedda.

FRAN PARAPLYORGANISATION TILL ETT FORBUND
MED ENSKILDA MEDLEMMAR

Forutsittningen for Sillsynta diagnosers verk-
samhet ar att forbundet far del av det statliga
organisationsstodet till handikapporganisationer-
na. Den ursprungliga tanken — att vara en para-
plyorganisation for de sillsynta handikappgrup-
pernas foreningar — godkdndes dock inte i stats-
bidragsforordningen, till foljd av kravet pd
enskilt medlemskap. D4 det ekonomiska stodet
fran staten ar en grundpelare, tvingades Sallsynta
diagnoser overge principen om foreningsmedlem-
skap. Ett individuellt medlemskap infordes
genom att medlemmar i respektive diagnosgrupp
automatiskt blir enskilda medlemmar i Sillsynta
diagnoser. Genom att konstruktionen 4r en kon-
sekvens av regelverket, och inte medlemmarnas
behov, har fordandringen dock varit svar att for-
sta, forankra och fa accepterad.

Vara kontaktpersoner forstar nu och accepterar
de bakomliggande orsakerna till forandringen
fran foreningsmedlemskap till individuellt med-
lemskap. Trots ett stort informationsarbete fran
kontaktpersonernas sida, finns det fortfarande
enskilda medlemmar som inte 4r medvetna om
sitt medlemskap i Sallsynta diagnoser

For att kommunicera med medlemmarna i



Sallsynta diagnoser har ett kontaktnit byggts
upp, dir varje grupp ar representerad av en kon-
taktperson. Foreningarna/grupperna viljer sin
kontaktperson till Sallsynta diagnoser, vilken
oftast ar foreningens ordforande. Mojligheten att
na ut med information och fora en dialog med
medlemmarna skiftar, beroende pa aktivitetsni-
van i respektive grupp. D4 varje forening, som
namnts tidigare, ar beroende av sina egna ”eld-
sjialar” for verksamheten, viaxlar aktivitetsnivan
mellan grupperna, men nivan vixlar dven vid
olika tidpunkter inom gruppen. Eldsjilar ar bero-
ende av sin egen livssituation, for att ha tid och
kraft att vara aktiv i sin respektive forening.
Foljaktligen ar detta ett mycket sarbart system.

Skillnaden mellan de olika foreningarna innebar
stora variationer i arbetssdtt och ambitionsniva. I
de storsta foreningarna finns battre chanser till
social samvaro mellan foreningens medlemmar.
Det finns ocksd storre mojligheter till, och en
strivan efter, att arbeta méilinriktat med ett han-
dikappolitiskt arbete, i syfte att padverka samhal-
let och astadkomma forbattringar for respektive
diagnosgrupp. For de minsta foreningarna saknas
forutsidttningarna att arbeta handikappolitiskt
inom foreningen. Malsittningen ar da att ge
medlemmarna tillfallen att triffas och bygga

upp kontaktnit.

I Sillsynta diagnoser ingdr dven personer som
inte kdnner till ndgon annan med samma dia-
gnos/funktionshinder, men som ar medlemmar
for att Sallsynta diagnoser foretrader den generel-
la problematik som ir relaterad till sdllsyntheten.
Parallellt finns oftast en forhoppning att andra
personer med samma funktionshinder som man
sjdlv har ansluter sig till Sallsynta diagnoser och
att det dirmed kan etableras en ny forening. Att
diagnosen endast representeras av en person kan
bero pa att den dr extremt ovanlig. Men den tro-
liga orsaken kan vara att enskilda personer inte
har fatt kontakt med ndgon likare som har kun-
nat faststilla vilken diagnos det ir frigan om.
Det finns darfor i mdnga fall ett stort morkertal
och det dr latt att tro att diagnosen darfor ar
ovanligare dn den i sjdlva verket ar.

Skillnaden mellan medlemsgrupperna, som tidigare
namnts, giller dven funktionshindrens karaktar

och omfattning. Konsekvensen av den sillsynta
diagnosen kan delas in i fyra huvudgrupper:

® Diagnosen péaverkar hilsotillstdndet. Den som
har diagnosen ir sjuk pa manga olika sitt.

e Sjukdomsforloppet ar progredierande.

® Diagnosen innebdr manga vardkontakter, som
t.ex. korrigerande operationer.

® En typ av missbildning eller forandring/nedsatt-
ning som pdverkar en eller flera funktioner,
men dir inte hilsotillstindet paverkats.

Gemensamt for alla diagnosgrupper ar att det ror
sig om ett livslangt tillstind. Funktionshindret
gar inte Over eller ”viaxer bort”. Det innebar att
forbundet Sallsynta diagnoser arbetar med frage-
stallningar som beror alla aldrar, barn, vuxna
och aldre. Det inkluderar fragor som galler t.ex.
skolan och arbetsmarknaden, eller fragor som
utgdr fran ett fordldraperspektiv eller fran dem
som sjalva har diagnosen.

Aldersfordelningen mellan grupperna skiljer sig at.
Ungefar tva tredjedelar av diagnosforeningarna
har bildats genom att foraldrar till funktion-
shindrade barn tillsammans bildat en forening.
De grupperna bestdr huvudsakligen av barn med
funktionshinder och deras familjer. Men i dessa
grupper finns dven vuxna med diagnosen, som
anslutit sig da de fatt vetskap om foreningens
existens. Andra diagnosgrupper representeras
huvudsakligen av vuxna, beroende pa att funk-
tionshindret uppstatt senare i livet. De diagnoser
som forbundet representerar ar medfodda,
forutom Sympaticusopererade (biverkningar av
en operation).

Sallsynta diagnoser ar ett nytt och annorlunda
handikappforbund, som pa flera sitt skiljer sig
fran 6vriga forbund. Diagnoserna och
funktionshindren skiljer sig mellan medlemmar-
na. Forbundet 4ar grundat av rikstickande fore-
ningar. Det finns darfor inte nagra sjilvklara
forutsiattningar for lokal och regional verksam-
het. Inget annat handikappforbund har liknande
struktur vilket innebér att det inte finns ndgra
erfarenheter frin andra handikapporganisationer
att dra nytta av.



Projekt Fokus pa vardagen

Vid konferenser och moten inom Sallsynta dia-
gnoser har som tidigare namnts vissa fragestall-
ningar ofta dterkommit. Genom projektet Fokus
pé vardagen avsags att ta reda pd problemens
omfattning for att kunna beskriva dem och for-
medla kunskapen om de sillsynta diagnoserna.

Forbundets ordforande Elisabeth Wallenius har
varit projektledare och genomfort projektets alla
delar, inklusive denna rapport. Sallsynta diagno-
sers styrelse har haft full insyn i projektet.

PROJEKTETS TRE DELAR

® En enkiatundersokning med kvantitativa och
kvalitativa fragor.

e En fallbank dar de olika diagnoserna beskrivs i
form av berittelser.

e Ett utbildningsprogram som utgar fran enka-
tens resultat och fallbanken.
Utbildningsprogrammet dr avsett for professio-
nella som i sitt arbete kommer i kontakt med
manniskor med sallsynta funktionshinder.

PROJEKTETS SYFTEN

Syftet ar att samla information om hur en sall-
synt diagnos kan paverka vardagssituationen for
diagnosbiraren och dennes familj. Redovisning
av undersokningens resultat, enkdt samt fallbe-
rittelser, ska spridas till professionella som i sitt
yrke moter personer med sillsynta diagnoser/funk-
tionshinder. Information ska dven na politiker,
beslutsfattare, forbundets egna medlemmar och
deras anhoriga.

PROJEKTMAL

* Att genomfora en enkdtundersokning bland
Sillsynta diagnosers medlemsgrupper. Bilaga 1.

e Att bygga upp en fallbank med berattelser om
hur det kan vara att leva med de olika diagno-
serna.

e Att utveckla och fardigstilla ett utbild-
ningsprogram med utgdngspunkt fran under-
sOkningens resultatet.

e Att utifrdn undersokningens resultat, sprida
information och genom férbundet Sillsynta dia-
gnoser arbeta for forbattringar pd de omraden
diar medlemmarna beskriver de storsta svarig-
heterna.

e Att utveckla ett handikappolitiskt program for
forbundet Sallsynta diagnoser



Kunskap om sallsynta diagnoser/funktionshinder
genom enkatundersoékning

BAKGRUND

Enkatutformningen har utgatt fran de fragestall-
ningar som tidigare uppmarksammats och disku-
terats. Avsikten har ocksa varit att ta reda pa
om det finns andra behov och 6énskemal som
inte tidigare varit kinda. De 6ppna frdgorna i
enkdten har givit mojlighet till kommentarer och
berittelser for att finga upp dessa.

SYFTE OCH MAL MED ENKATUNDERSOKNINGEN
Enkatundersokningen avser att ge svar pa hur
medlemmarna skattar omfattningen av de pro-
blem de har till foljd av den sallsynta diagnosen.
Resultatet giller dels hela materialet och dels
respektive diagnosgrupp. Avsikten med enkitun-
dersokningen dr ocksa att ge information om
vilka likheter och skillnader som finns mellan de
olika diagnosgrupperna.

Malsittningar med undersékningen
ar dven att fa:

e ny och fordjupad kunskap om omfattningen av
problemen, utifran de olika fragestillningarna.

e svar pa vad som ar forbundets viktigaste
arbetsomrdden och fragestillningar med
utgangspunkt frin medlemmarnas behov och
onskemal.

e en uppfattning om hur dldersfordelningen ser
ut i forbundet.

METOD OCH PROCESS VID
ENKATKONSTRUKTIONEN

Enkiten inspirerades av den internationella
klassifikationen rorande Funktionstillstand,
Funktionshinder och hilsa (ICF) som gavs ut av
Virldshalsoorganisationen (WHQO) 2001. Initialt
var tanken att helt utgd fran ICF, men det var
inte mojligt, darfor att syftet med undersokning-
en var att finna och beskriva sillsynthetens pro-
blematik. Enkiten har istdllet utformats med en
deltagarorienterad ansats, dar forbundet har
kontrollerat hela processen — fran initiativ till
firdig rapport.
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Undersokningen ar en totalundersokning.
Malgruppen overensstimmer med Sillsynta dia-
gnosers medlemmar. Undersokningen har genom-
forts som en postenkat. Enkidten innehdller 33
fragor. Huvuddelen av fragorna utgor fragor dir
deltagarna uppmanas att sjalva skatta sin upple-
velse pa skalor med fyra till fem svarsalternativ.
De flesta fragorna har dven utrymme for kom-
mentarer. Tre fragor har utformats utan givna
svarsalternativ, och deltagarna uppmanas att
med egna ord beskriva sin situation. Deltagarna
uppmanas aven att, tillsammans med sitt enkat-
svar, bifoga berittelser om sin livssituation.

ATT TA HANSYN TILL VID UTFORMNING

AV ENKATEN

Utformningen av enkidtfrdgorna forsvarades pa
grund av den stora variationen och omfattningen
av de funktionshinder som ingar i forbundet
Sallsynta diagnoser. En fraga som av en diagnos-
grupp uppfattas som krinkande, dd fragestall-
ningen utifran ett specifikt funktionshinder ar
utopisk, kan utifrdn en annan diagnosgrupps
perspektiv uppfattas som for enkel. For en tredje
grupp kan fragan vara helt relevant. Malgruppens
aldersfordelning, fran 1 ar till 6ver 65 dr, har
ocksa pédverkat konstruktionen av frdgorna i stor
utstrackning.

Enkiten bestar av tva delar. Den forsta delen
vander sig till familjen och den andra delen van-
der sig till de som sjdlva har funktionshindret.
Syftet ar att dskadliggora bade individens och
familjens konsekvenser av diagnosen. Initialt
diskuterades att gora tva olika enkdter for
respektive malgrupp. Det bedomdes dock att en
sddan konstruktion skulle bli mer komplicerad.
Darfor konstruerades en enkidt som bestar av tvd
delar. Frigorna 1 — 14 giller familjens situation
till foljd av den sillsynta diagnosen. Fragorna 15
— 32 dr fragor som riktas direkt till den som har
diagnosen, alltsa diagnosbiraren. I de fall dar
diagnosbararen inte sjilv kan svara, har det
gjorts tillsammans med, eller av, fordlder eller
annan person. Det kan finnas svarigheter for



familjen som man inte vill ta upp tillsammans
med den som har funktionshindret, som ju indi-
rekt dr orsaken till problemen. Det finns da en
risk att dessa synpunkter inte beskrivs i sin hel-
het i materialet. Det kan dven vara svart for
ensamboende diagnosbarare att se funktion-
shindrets konsekvenser ur ett familjeperspektiv.

I de familjer dar det finns flera personer med
funktionshinder till f6ljd av en sallsynt diagnos,
uppmanades familjen att vilja den som har den
storsta problematiken. Det har ocksa forts dis-
kussioner om, och i sa fall hur, en enkit skulle
kunna ta upp positiva aspekter pa funktion-
shindret och livssituationen. Hur uppfattas den
typen av frdgor av dem som har svart sjuka
barn, eller sjdlva ar svart sjuka, eller dar sjukdo-
men har ett progressivt forlopp? I slutfasen av
utformningen av enkiten valdes en direkt friga
om positiva aspeketer till foljd av funktionshindret.

ENKATUTSKICK

Underlaget for utskicket ar medlemsregister fran
de olika foreningarna/grupperna, som ingdr i
Sillsynta diagnoser, samt forbundets register
over de ensamma diagnosbararna. Foreningarnas
medlemsregister dr mer eller mindre detaljerade.
I en del fall framgér det tydligt vilka som har en
diagnos, vilka som dr anhoriga och vilka som ar
stodmedlemmar, medan andra grupper inte redo-
visar medlemskapet pa detta sitt. Det var darfor
inte mojligt att endast sinda enkiten till dia-
gnosbidrare och deras familjer. Darfor konstrue-
rades en frdga som avsdg att ge svar pa huruvida
respondenten dr stodmedlem eller inte vill svara
pé fragorna och med en uppmaning att anda
returnera enkaten. I de grupper dir det av med-
lemsregistret framgick vilka som var stodmed-
lemmar, uteslots denna medlemskategori fran
undersokningen.

I enkitens foljebrev fick deltagarna utforlig
information om varifrdn enkiten kom och syftet
med undersokningen. De fick dven information
om att de kunde returnera enkiten obesvarad, i
de fall man inte ville eller kunde svara. I f6l-
jebrevet garanterades ocksd att alla svar skulle
behandlas konfidentiellt, samt att materialet
skulle sparas enligt gdngse krav. Information
gavs dven om att personer i den egna foreningen
inte kommer att ha tillgdng till svaren. Bilaga 2.

Trots informationen om undersokningen och fol-
jebrevet kunde det i vissa fall vara svart for motta-
garen att harleda varifrdn enkaten kom och vem
som limnat ut namn och adress, vilket i nagra fa
fall gav upphov till oro.

Sillsynta diagnosers medlemmar representerade vid
undersokningstillfillet 40 olika diagnoser, varav 32
var diagnosgrupper och atta var enskilda diagnos-
barare. Varje medlemsgrupp erbjods att sinda in
register eller etiketter, som underlag for enkitut-
skicket. Av de diagnosgrupper som da ingick i for-
bundet har tva grupper uteslutits fran undersok-
ningen. I det ena fallet valde kontaktpersonen att
gruppen skulle uteslutas. Orsaken var att gruppen
var nystartad och att det ifrdgavarande funktion-
shindret som gruppen representerar uppfattas som
intimt och personligt. Kontaktpersonen upplevde
oro for att undersokningen kunde dventyra fortro-
endet hos gruppens medlemmar. For den andra
gruppen som inte deltog var orsaken att medlemsre-
gistret inte sdndes in och kontaktpersonen inte sjilv
tog ansvaret for utskicket. Enkiten kunde darfor
inte sindas till medlemmarna i den diagnosgruppen.

Av de 30 diagnosgrupper som ingdr i undersokning-
en, sinde 24 grupper sina medlemsregister till
Sallsynta diagnoser som underlag for enkatutskicket.
De 6vriga sex diagnosgrupperna valde att sjdlva
ombesorja hanteringen av utskicket, pa grund av att
kontaktpersonerna inte haft mandat att limna ut
medlemsregistret till forbundet Sillsynta diagnoser.

KVALITETSSAKRING AV ENKATEN

For arbetet med enkiten anlitades doktorand
Kerstin Moller, Institutet for handikappforskning
vid Orebro och Linkdpings universitet, som
vetenskaplig rddgivare. Hon har tidigare utfort
utredningar, framfor allt om livssituationen for
och service till personer med dovblindhet at
Socialdepartementet, Skolverket m.fl. Hon har
aven publicerat arbeten om behandling av vuxna
med missbruksproblematik samt om svarigheter
att fa ratt samhallsstod for personer med kombi-
nationen missbruk och psykiatrisk tillaggspro-
blematik. Kerstin utarbetade provenkit och
enkit. Hon konstruerade databastillimpning i
Access och SPSS och genomforde statistiska
berdkningar. Hon har dven fungerat som handle-
dare under arbetet med rapporten.
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For att sikerstilla utformningen av enkiten och
dess fragor konsulterades tvd resurspersoner,
Agneta Gdnemo och Britta Berglund, medlemmar
i Sillsynta diagnoser och som sjilva da var dok-
torander. Bada har senare disputerat med egen
forskning inriktad mot sina respektive diagnoser.

Da enkidtutformningen var klar och hade god-
kants av projektgruppen och av forbundets sty-
relse sindes den som provversion till vara 32
kontaktpersoner. De uppmanades att svara pa
enkdten, samt att ge synpunkter pa fradgornas
relevans och utformning i relation till det funk-
tionshinder, den diagnos som de sjilva represen-
terar. Enkdten omarbetades enligt kontaktperso-
nernas synpunkter och i samarbete med resurs-
personerna.

Darefter konsulterades fyra personer utanfor for-
bundet for att ytterligare siakerstilla undersok-
ningens kvalitet. Tva personer valdes som bdda,
men pé olika arbetsplatser, arbetar med inrikt-
ning mot ”smd och mindre kinda handikapp-
grupper”. Den tredje personen ar disputerad
tandlikare och som i sitt forskningsarbete har
undersokt upplevd livskvalitet hos personer med
lappgomspalt. Tandlakarkompetensen ansags
ocksa virdefull diarfor att munnens problematik
ofta ar central for de grupper som ir represente-
rade i undersokningen, men den problematiken
ar tamligen okidnd. Den fjdrde personen dr en
kvinna med egen erfarenhet av en sillsynt dia-
gnos, dar behovet av egen vard ar stort och tar
mycket tid.

Da vi ocksa tagit del av deras synpunkter, omar-
betades enkiten till sin slutliga utformning.

For att validera undersokningen har resultatet

kontinuerligt presenterats for diagnosbarare i
respektive diagnosgrupp.
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BEARBETNING AV ENKATEN

Enkiten sandes till undersékningsgruppen den
15 mars 2002. En paminnelse sandes efter sex
veckor till dem som inte svarat. For inmatningen
av enkiterna har en databas i programmet Access
byggts upp. Nar samtliga enkitsvar hade matats in,
paborjades analysarbetet i Accessprogrammet. Da
materialet var omfattande och inneholl flera
olika parametrar, byggdes dven en databas i pro-
grammet SPSS, for att mojliggora mer avancera-
de statistiska bearbetningar.

Materialet har kodats med ett I6pnummer och
en bokstavskombination. Genom kodningen kan
hela materialet delas upp i de olika diagnosgrup-
perna som ingér i undersokningen. Resultat kan
darfor analyseras och beskrivas sdvil i sin hel-
het, som utifrdn var och en av de olika grupper-
nas svar. Denna rapport bygger huvudsakligen
pa de kvantitativa delarna av undersékningen.
Databaserna i Access och SPSS mojliggor dock
vidare bearbetningar av materialet bade kvanti-
tativt och kvalitativt.

Undersokningens resultat grundas pad berdkning-
ar som gjorts pa enkitens alla fragor for hela
undersokningsgruppen. Berdkningar har ocksa
gjorts pa varje enskild diagnosgrupp var och en
for sig. I denna rapport redovisas i forsta hand
resultatet for hela urvalet, men med kommenta-
rer och forklaringar dir skillnader finns mellan
de ingdende grupperna.

De frigeomrdden som berors dr familjens och
den enskildes livssituation, praktiskt och ekono-
miskt, och forhallanden som ror virden och
annan verksamhet som pd olika sitt arbetar for
att stodja den enskilde. I denna rapport redovi-
sas svaren pa fradgorna inom de olika omrddena.
Fragor som anknyter till varandra redovisas till-
sammans. Analyser har dven gjorts genom att
jamfora svaren mellan olika fragor som exempel-
vis relation mellan arbetsbelastning och stod
frdn omgivning och myndigheter.



Enkatens resultat

Resultatet redovisas utifrdn hela materialet, med kom-
menterar utifran de olikheter som férekommer i de
olika diagnosgrupperna. De tre fragor som ror vilka
fysiska och psykiska funktioner som paverkas av dia-
gnosen, hur livet paverkas av diagnosen samt vilka fak-
torer i miljon som paverkar diagnosen ingdr inte i
redovisningen av enkdtens resultat. Dessa tre fragor har
anvints vid uppbyggnaden av fallbanken. Materialets
hela siffermassiga resultat ar infort i enkdten som bifo-
gas till denna rapport. Bilaga 3.

Efter att returer av felaktiga adresser och returer fran
stodmedlemmar inkommit och avdrag av bortfall
gjorts, aterstod 1 659 svar (60 %). Se figur 1. De som
har besvarat enkaten, fordelas pa forildrar, person som
sjalv har en sillsynt diagnos och andra (t.ex. personlig
assistent.)

Utsanda enkater 2983

:

Stédmedlemmar,
(svar ej relevant) 140
Adressen okand, 85

Aterstdende, 2758

Bortfall
Inkomna enkater, vill ej svara, 269
Okant, 915
Totalt bortfall, 1184 (40%)

|

Inkomna och besvarade enkater,
1659 (60%)

Fordelning:

Foraldrar 747
Diagnosbérare 677
Annan person 42

Foraldrar och diagnosbarare 105
Diagnosbarare och

annan person 8
Foralder och annan person 4
Okant 76

Figur 1: Fordelning av utsdnda och

inkomna enkater. Fragan om alder hos den dia-
gnosbirare som familjen valt att basera enkatsvar
pa, besvarades av 1 493 personer. Medeldldern hos
diagnosbararen var 27,17 ar (SD 18,98).

Aldersfoérdelningen hos personer som
besvarat enkaten

1000
833
800 [~
685

600 [~
400 [~

218
200 [~

60
0 .
Barn Barn och Vuxna Aldre

under 7 ar ungdomar 7-20

Figur 2: Enkitsvaren representerar 1 795 per-
soner med en sillsynt diagnos, varav 50 pro-
cent dr barn och ungdomar.

HUR PAVERKAS FAMILJEN?

Over 80 procent svarar att de paverkas prak-
tiskt och kinslomassigt. Over 40 procent sva-
rar i bada fallen att de paverkas mycket eller
valdigt mycket. Siffrorna for den sociala paver-
kan ar nagot lagre, da 34 procent svarar myck-
et/valdigt mycket paverkan. De siffror som
redovisats i tabellen nedan galler for hela mate-
rialet.

Om materialet delas i tva grupper, 1 — 20 ar
och 20 ar - <, finns en skillnad mellan grup-
perna. For gruppen dir diagnosbararen ar
vuxen, skattas en hogre paverkan i alla tre
parametrarna dn dar diagnosbdraren ar barn.

Inte alls Delvis Mycket  Valdigt n=
mycket
Praktiskt 18% 42% 22 % 18% 1553
Kénslomassigt 17% 36% 25% 22% 1555
Socialt 31% 35% 18 % 16% 1532

Tabell 1: Upplevelse av praktisk, kinslomassig
och social paverkan av att det finns en familje-
medlem som har en sidllsynt diagnos.
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Praktisk paverkan
D4 det giller svaren for den praktiska paverkan,
finns en skillnad beroende pa vilka praktiska
konsekvenser som dr orsak till svaren. For flera
diagnosgrupper, ger omfattande psykiska och
fysiska funktionshinder praktiska konsekvenser
som tunga lyft, behov av storre bostad eller en
speciell bil. For andra grupper kan det handla om
behov av sarskild kost eller extra tid for person-
lig vard eller traning. Foljande citat belyser detta:
”Det dr mycket pyssel, med bad dusch
smorfning tvdtt och stidning...huden dr
torr, fjallig, den skrdapar. Det tar mycket
tid och dd kan andra aktiviteter fd stryka
pd foten”

Kénslomaéssig paverkan

Utifran hela materialet skattas de kdnslomassiga

konsekvenserna hogre dn de praktiska konse-

kvenserna. De grupper som representerar progre-

dierande sjukdomar uppvisar generellt en hogre

kinslomissig belastning. En foridlder skriver:
?Utvecklingen stannade av och gick bakadt.
Kan nu inte rora sig alls. Behover bjalp
med allt... Beroende av andras hjilp 24
timmar/dygn. Lyft, vindningar, matning,
paklidning. Har kramper och jobbigt med
slem i halsen...kdnslig for bade virme och
kyla ...bhar horseln kvar och lyssnar pd
musik”.

Grupper som i huvudsak representeras av vuxna
och dar det i diagnosen inkluderas en okad risk
for livshotande tillstdnd, skattar de kanslomassi-
ga aspekterna som ett stort problem. Detta kan
illustreras av foljande citat:
?Det allvarliga i min familj dr just det dra-
matiska med aortan" Min mamma dog ndr
jag var 14 dr och min bror var 4 dr. Det dr
det svdra med sd allvarliga handelser i
familjen. Bdde min bror och jag har drab-
bats av akut aortadissektion och klarat
operationerna. Det dr mycket pdfrestande
att sjdlv vara nira déden och dteruppleva
samma situation med sina nirmaste. Det
positiva dr att vi har varandra efterdt”.

For grupper som har stora fysiska funktionshin-
der men inte psykisk pdverkan skattas den
kdnsloméssiga paverkan lagre dn de praktiska
problemen. En pappa har formulerat foljande:
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?Genom vdrt mdlmedvetna och ihdrdiga
arbete har det faktiskt aldrig blivit pro-
blem... Det dr en otroligt viktig faktor
varfor det gdtt sa bra. Det ovanliga och
jobbiga dr helt normalt.”

Social paverkan

Ur ett familjeperspektiv, da forildrar till funk-
tionshindrade barn svarat, sd ligger svaren gene-
rellt sdtt lagre for social paverkan dn vad den gor
for praktisk och kdnslomassig paverkan.

For grupper dar det i huvudsak ar diagnosbarar-
na sjilva som svarat pd enkiten, kan de sociala
konsekvenserna vara de mest patagliga.

Medlemmar frdn Foreningen for Sympaticus-
opererade har i kommentarer och berattelser
beskrivit problematik med omfattande svettning
over hela kroppen, som ett mycket stort socialt
problem. Detta beskrivs i ett citat under rubriken
”Ekonomiska konsekvenser” pd sidan 15.

Nagra diagnosgrupper uppger att trotthet ar en
pataglig del av funktionshindret, vilket ocksa kan
harledas till att de grupperna skattar den sociala
pédverkan som hogre dn genomsnittet i materialet.
En grupp som i midnga kommentarer tydliggjort
detta dr de som ingar i diagnosgruppen Alports
syndrom:
?Trottheten paverkar bland annat koncent-
rationen i arbetet, sexlivet, orkar inte med
att gora hemmasysslor i 6nskvird utstrick-
ning, jag missuppfattar...”

Fran flera olika grupper med diagnosbarare har
inkommit berittelser och kommentarer som bely-
ser att deras problem inte tas pa allvar, da deras
speciella problematik inte dr kdnd i omgivningen.
Detta kan sannolikt foranleda social paverkan.

TIDSASPEKTER

For att genom undersokningen fa en uppfattning
om tidsmaéssiga och ekonomiska aspekter, upp-
manades deltagarna att skatta tid och kostnader
som avsitts per manad till f6ljd av funktions-
hindret.

Det visar sig att 28 procent av dem som svarar
uppskattar att de lagger ner mer 4n 21 timmar-
/ménad pa personlig vard.



D4 det giller tid for kontakten med vard och
myndigheter svarar 4 procent att de dgnar mer
an 21 tim/mdnad. Delas materialet utifrdn dia-
gnosbararens dlder dr det de familjer som har
skolbarn som skattar hogst tidsatgdng och darefter
de som har forskolebarnen. De vuxna diagnos-
bararna skattar att det behover mindre tid for
sina kontakter med vard och myndigheter. Men
det 4r anda 2 procent av dem som uppger att de
behover anvianda mera tid d4n 21 tim/manad for
myndighetskontakter

De som skattar att de lagger ner mest tid pa
myndighetskontakter, sammanfaller i hog grad
med dem som dven skattar att de ligger ner
mycket tid pa personlig vard. Det dr en mycket
liten grupp, men den ar mycket utsatt. Funktions-
hindret kan krdva en arbetsinsats som motsvarar
40 timmar eller mer per manad, vilket motsvarar
en extra arbetsvecka. Tidsdtgangen kan handla
om ett stort omvardnadsbehov pa grund av
fysiska och psykiska funktionshinder. Men det
kan dven handla om behandling som exempelvis
specialkost, intravenos naringstillforsel, vilket
belyses av foljande tva citat:

”Mdnga rutiner kring nutrition...anpass-

ning till tider, begrinsad fribet bade under

dygnet respektive dret.”

eller omfattande hudvard till foljd av diagnosen:
”Far ldtt skavsdr pd hela kroppen av kli-
der, friktion mot redskap som t ex penna,
bilratten, potatisskalare. Mdste varje dag —
ofta flera gdnger per dag sticka hdl pd bla-
sor samt ldgga bandage™.

EKONOMISKA KONSEKVENSER

For att ta reda pd hur familjerna skattar de eko-
nomiska konsekvenserna av funktionshindret, har
vi frigat om extra kostnader som inte ticks av
forsikringskassans ersattningsformer. En tredjedel
uppgav att kostanden uppgér till 500 kronor eller
mer per manad. De som skattar tidsdtgang hogt,
skattar ocksd att de har hoga kostnader.

I kommentarer tydliggors bland annat hoga
kladkostnader pa grund av extra slitage i sam-
band med stort behov av tvitt. Det beskrivs av
grupper med hudproblematik. Specialanpass-
ningar av klider kan ocksa vara orsaken till
extra kostnader. Gruppen Sympaticusopererade

med biverkningar beskriver mycket stora kostna-
der som dr relaterade till klader, dels pa grund av
valet av klader som  fungerar, dar det inte syns
att personerna svettas. Men dven att det i bland
kan behovas tva exakt likadana kladuppsittningar
att byta med vid behov och dd man inte vill vacka
uppmarksamhet. En kvinna skriver:
?Kdnner mig aldrig frasch. Svettas dven
om jag precis har duschat. Kan inta ha
vilka kldder som bhelst, en enfdrgad blus dr
otankbart, monstrade tréjor dr enda maj-
ligheten for att det inte ska synas att jag
dr genomblot”.
”Jag koper alltid tvd av exakt samma, for
dd kan jag gd in pd toaletten och byta ndr
jag blir genomsvettig utan att omgivningen
ser det.”

Ett fatal, 151 personer, har fyllt i att de har han-
dikappersittning. Av dessa uppger de flesta, 90
procent, att handikappersattningen inte tacker
merkostnaden. Drygt hilften av dem som far
handikappersittning har merkostnader som, uto-
ver handikappersattningen, 6verstiger 500 kro-
nor i mdnaden. Av dem som har vardbidrag upp-
ger ndstan alla, 94 procent, att de har merkost-
nader utover vad forsikringskassan tacker.

Det betyder att de faktiska kostnaderna till foljd
av funktionshindret overstiger den ekonomiska
ersittning de berorda personerna fir genom
socialforsakringssystemet. Slutsatsen blir att det
ar kostsamt att ha en sillsynt diagnos. Det inne-
bar att familjens ekonomi belastas forutom alla
praktiska konsekvenser som funktionshindret
medfor.

Forsakringskassans handldggning och beslut kri-
tiseras av manga, bade genom kommentarer i
undersokningen och i de berittelser som sints
in. Genom att jaimfora deltagarnas skattning av
arbetsbelastning och uppgivna kostnader till
foljd av funktionshindret med de ersittningsni-
vaer som erhillits, framkommer det att forsik-
ringskassans beslut i manga fall ir godtyckliga.
Delas materialet i tvd aldersgrupper forskolebarn
och skolbarn ar det fler som har vardbidrag for
de mindre barnen dn for skolbarnen. Det dver-
ensstaimmer inte med hur familjerna skattar tids-
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atgang och ekonomiska konsekvenser da det
utifrin denna undersokning dr storre tidsatgang
och hogre kostnader i familjer som har skolbarn.

FORDELAR OCH NACKDELAR AV EN SALLSYNT
DIAGNOS | VARDKONTAKTEN

For att fa vetskap om hur medlemmarna uppfattar
varden i relation till den sillsynta diagnosen, har de
ombetts att skatta kontakten i fyra virdomraden:
specialistvard, habilitering, primarvard och tand-
vard. Svarsalternativen ar att diagnosen: underldt-
tar, inga problem, sma problem, ganska stora
problem och mycket stora problem.

Upplevelser av varden

Under-
lattar

Inga Sma

problem problem stora stora

problem problem

.Specialistvérd (n=1372) Primé&rvard (n=1283)

Habilitering (n=1100) M Tandvard (n=1311)

Figur 3: Upplevelser vid kontakter med véarden,
uttryckt i procent

For hela materialet, med avseende pa specia-
listvarden, uppger 21 procent att kontakten
underlittas av att diagnosen ir ovanlig. Motsvar-
ande siffra for habiliteringen ar 12 procent.
Svaren belyser att de svarande tror att de har
lattare att fa vard, i jamforelse med en person
som har ett vanligare tillstind. For de bada vard-
formerna uppger samtidigt 17 procent att de har
ganska stora eller mycket stora problem i kontak-
ten. Figur 3

I en jimforelse mellan olika grupper av diagnoser,
finns stora skillnader i svaren. De grupper som
har avgriansade medicinska konsekvenser av sitt
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funktionshinder, och dadr det finns kompetens-
center, skattar att de har mindre problem i kon-
takten med specialistvard och att den sillsynta
diagnosen kan underlitta kontakten. Dessa grup-
per skattar dven att de har béttre kontakt med
habiliteringen 4n vad de diagnosgrupper gor som
har en mangfacetterad problematik, med manga
olika funktionshinder i samma diagnos.

For fragan som avser relationen till habiliteringen
giller svaren i huvudsak de grupper dar de flesta
diagnosbarare ar barn. Halften svarar att de inte
har ndgra problem. Det dr 12 procent svarar att
kontakten underlattas. Men samtidigt svarar 36
procent att de har problem med habiliteringen.
Relationen med primdrvarden uppfattas av
manga som sarskilt besvarlig. Det giller da
framst vuxna som soker primarvard. Barn har
oftare sina vardkontakter genom barnldkaren och
barnhabiliteringen, och uppsoker inte priméarvar-
den i sd stor omfattning. En fjardedel uppger att
de har ganska stora eller mycket stora problem
vid vardkontakter i primarvard. Men det finns
grupper dar hilften av dem som svarat uppger
att det har stora eller mycket stora problem. Dit
hor till exempel diagnosgrupper dir funktion-
shindren ar orsakade av bindvivssjukdom, eller
som innebdr svar hudproblematik. Men dven da
det géller primarvarden ar det personer som har
de mangfacetterade funktionshindren som upple-
ver de storsta problemen i kontakten.

Da det giller tandvarden, svarar 64 procent att
de inte har problem. Men vissa grupper upplever
att de har problem i kontakten med tandvarden.
Orsaken kan vara en paverkan pa munfunktio-
nen och tinderna som inte dr klarlagd och dar-
med inte kind for tandlikaren. Det kan exempel-
vis gilla ett funktionshinder som innebar svarig-
het att gapa. Detta kan vara besvirligt, da var-
ken den som sjdlv har funktionshindret eller
tandvarden har haft tillrackliga kunskaper om att
t.ex. nedsatt rorlighet dven pdverkar formagan
att gapa. Det finns dven andra tillstind som
péaverkar munhalsan, men dar kunskap inte finns
eller dr bristfallig, vilket ger negativa effekter pd
kontakten med tandvarden.

En liten grupp som uttrycker att de har mycket
god kontakt med tandvarden dr Ektodermal
dysplasi. Funktionshindret innebar avsaknad av



tandanlag och de har manga tandlikarkontakter.
Flera i gruppen uttrycker att kontakten underlat-
tas till foljd av att diagnosen ar ovanlig.

Svarigheter med diagnostisering och vilka sym-
tom som ingar i de olika diagnoserna beskrivs
ofta av medlemmarna. Undersokningen avsag
darfor att ta reda pd problemets omfattning och
det gors i fragorna 21, 25 och 26.

Frdaga 21 Hur gick det till att fd den sdillsynta
diagnosen?

Det dr 1 431 personer som har besvarat fragan
och 52 procent sdger att ritt diagnos stilldes pa
en gang. Det ar 37 procent som har svarat att de
fatt olika diagnoser eller att de dnnu inte fitt
nagon diagnos.

Frdga 25 Har du fdtt fel bebandling pa grund
av att sjukvdrdspersonalen inte kinde till dia-
gnosens

Fragan avser att ge svar pa i vilken utstrickning
personer som har sidllsynta diagnoser 16per 6kad
risk att uppfatta sig felbehandlade eller att de
inte fatt korrekt behandling. Det dr 1 495 perso-
ner som har besvarat frigan. Av dem uppger 32
procent att de felbehandlats och det ar 13 pro-
cent av dem som har svarat som uppger att fel-
behandlingen dessutom inneburit foljder.

Frdga 26 Har du haft ndgon annan sjukdom/skada
som blivit forbisedd pd grund av din sdillsynta
diagnos?

Fragestallning avser att ge svar pd om det finns
risk for att annan sjukdom forbisetts pa grund
av att personen har en ovanlig diagnos. Av dem
som besvarat fragan anser 22 procent att det har
forekommit och 7 procent av dessa uppger att
det dven har inneburit foljder.

I resultatanalysen har frdgan om upplevelsen av
kontakten med varden analyserats och kopplats
till frigorna 21, 25 och 26. Resultatet visar, att
det for individen ir en trygghet och viktigt att
ha en faststalld diagnos. Det kan ge en forklar-
ing till och erkdnnande av symtom som personen
beskriver. En faststilld diagnos ger dven okade
moijligheter till vard, minskar risken for felbe-
handling samt att andra sjukdomar forbises. Det
ar dessutom ofta avgorande for om personen far
remiss till specialist eller ej.

Analys av specialistvarden

Av dem som svarar att de inte har nagra pro-
blem i kontakten med specialistvarden, har 49
procent fatt sin diagnos faststdlld direkt. Men av
de personer som svarar att de har mycket stora
problem i kontakten med specialistvarden upp-
ger 34 procent att de har fatt flera olika diagno-
ser innan ratt diagnos har faststillts.

Bland dem som svarar att de har mycket stora
problem i kontakten specialistvard anser 62 pro-
cent att de har felbehandlats. Det dr 42 procent
som sager att annan sjukdom eller skada blivit
forbisedd pé grund av den sillsynta diagnosen.
D34 materialet delas i en barn/ungdomsgrupp och
en vuxengrupp tydliggors att problemen i kon-
takten med specialistvard giller framst i vuxen-

gruppen.

Analys av habiliteringen

D3 fragan avser kontakten med habiliteringen
och de som skattar att de har stora problem i
den kontakten, dr det 35 procent av dem som
uppger att flera olika diagnoser har stallts eller
att diagnosen ej dr faststalld. I den grupp som
uppger att de har felbehandlats, dr det 63 pro-
cent som samtidig uppger att det har stora pro-
blem i kontakten med habiliteringen. Av dem
som uppger att annan diagnos forbisetts pa
grund av den sillsynta diagnosen, dr det 44 pro-
cent som anser att de har stora problem i kon-
takten med habiliteringen.

Den grupp som uppger att den sallsynta diagno-
sen underldttar i kontakten med habilitering dr
mest uttalad dd diagnosbararen ar forskolebarn.

Analys av primédrvarden

Bland dem som svarar att de inte har problem i
kontakten med primarvarden, dr det 58 procent
som har fétt sin sillsynta diagnos faststilld fran
borjan.

De personer som svarar att de har stora problem
i kontakten med primarvarden, ar det ndstan
hilften, 47 procent, som uppger att de har fitt
flera olika diagnoser stillda eller att de inte har
fatt nagon diagnos alls.

Av dem som svarar att de har mycket stora pro-
blem i kontakten med primarvarden, ar det 56
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procent som uppger att de har felbehandlats.
Over 40 procent av dem som uppger att de har
mycket stora problem i kontakten med primar-
varden, uppger ocksd att annan sjukdom eller
skada blivit forbisedd pa grund av den sillsynta
diagnosen. Det dr fraimst de vuxna diagnosbarar-
na som upplever problem i primarvarden.

Uppenbarligen ar felbehandling eller att andra
sjukdomar forbisetts en anledning till att med-
lemmarna i undersokningen upplever att de har
mycket stora problem i sina vardkontakter.
Problem med att rdtt diagnos inte faststalls finns
ocksd, men den problematiken skattas inte som
lika stor i vardkontakten som dad personen upp-

lever sig felbehandlad

HUR FUNGERAR OVRIGT SAMHALLSSTOD?

P3a motsvarande sitt som undersokningen for-
sokte fa en uppfattning om hur varden fungerar,
har den dven efterstravat att fi svar pa hur
ovrigt samhallsstod fungerar. Tre omrdaden som
virderats som betydelsefulla for médlgruppen val-
des ut. Dessa omraden var forsakringskassa,
kommunens handliggare och skola.
Upplevelserna visas i figur 4 nedan.

Pa fragan som avser kontakten med forsakrings-
kassan svarar 47 procent, att de har problem i

Upplevelser av visst samhallsstod
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Figur 4: Skattning av hur samhallets stod
upplevs, uttryckt i procent
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kontakten med forsiakringskassan. Av dem dr det
10 procent som skattar att de har mycket stora
problem.

Genom att jamfora resultatet av upplevelsen av
forsakringskassan med de fragor som giller prak-
tiska och ekonomiska konsekvenser samt tidsat-
gdng, visar resultatet pa att det finns ett negativt
samband. Det framkommer att den grupp som
skattar att de lagger ner mest tid pd myndighets-
kontakter, och dven skattar att de dgnar mer dn
21 timmar per manad for personlig vard och
annat som hinger samman med den sillsynta
diagnosen, sammanfaller med den grupp som
anser att de har mycket stora problem i kontakten
med forsidkringskassan. Problemen med kontakten
med forsidkringskassan ar relativt likvardiga oav-
sett diagnosbararens alder.

Upplevelsen av kontakten med kommunens
handldaggare ar i stora delar likvardig med upple-
velsen av kontakten med forsikringskassan, men
ndgot mindre negativ.

Resultatet tydliggor att de personer i undersok-
ningsgruppen som upplever att de har en hog
belastning inte far stod utifrdn sina behov.

I undersdkningen tas dven frigan om kontakten
med skolan upp. I hela materialet dr det 42
procent som upplever, eller har upplevt, problem
i skolkontakten. Vid analys av aldersgruppen

7 -18 ar, det vill siga de som gar i skolan, dr det
49 procent som upplever problem i kontakten
med skolan. Det innebdr att hilften av barn/ung-
domar som har en sillsynt diagnos har problem i
skolan.

BEMOTANDE

For att fa veta om undersokningsgruppen upple-
ver att okunskapen om en diagnos innebir ett
negativt bemotande, formulerades friga 27.
”Har du fatt ett negativt bemotande eller inte
blivit trodd pa grund av att personalen (t.ex.
sjukvard, kommun) inte kdnde till diagnosen?”
Fragan har besvarats av 1 502 personer. Av dem
uppfattar 41 procent att de blivit negativt
bemotta eller misstrodda pa grund av att diagno-
sen dar okdand. Av dessa uppger 15 procent att det
negativa bemotandet dven inneburit foljder. For
gruppen Sympaticusopererade dr denna proble-
matik storre an i ndgon av de andra grupperna.



For den diagnosgruppen skattar 70 procent att
de fatt ett negativt bemotande. Ingen annan
grupp i undersokningsmaterialet skattar proble-
met sd hogt. Men alla grupper verifierar genom
sina svar att bemotandeproblematiken finns.

STOD FRAN OMGIVNINGEN

For att ta reda pa upplevelsen av stod fran
omgivningen formulerades fraga 10. Har ni
stod fran personer utanfor familjen?” Friagan ska
besvaras med tanke pa stod frén tre kategorier,
”Far och/eller morforaldrar”, ”6vrig slakt” och
”vanner/grannar”. De fyra givna svarsalternati-
ven i frdgan dr: aldrig, ibland, ofta och alltid nar
vi behover.

Det dr 1 384 personer som har svarat under
rubriken Far och/eller morforaldrar. Av dem sva-
rar 39 procent att de aldrig far stod. En lika stor
andel siger att de far stod ofta eller alltid ndr de
behover.

Fler deltagare har besvarat fragan under de tva
andra rubrikerna: ?ovrig slikt och vianner” eller
”grannar”. I bdda de rubrikerna svarar 6ver 40
procent att de aldrig far stod. Drygt 20 procent
anger att de far stod ofta eller alltid nar de
behover.

Familjer som har forskolebarn far mest stod av
omgivningen i samtliga kategorier. Stodet sjun-
ker ju dldre diagnosbidraren idr, dven om behovet
av stod kvarstar.

Det finns stora skillnader i funktionshindrens
omfattning mellan de olika diagnosgrupperna som
ingdr i materialet. Men det finns dven en skillnad i
vilken man familjerna upplever att de fir stod frén
sin omgivning. Resultatet visar att de grupper som
har stora fysiska och psykiska funktionshinder och
skattar de hogsta parametrarna dd det galler tid
och resurser, skattar att de fir minst stod frin
omgivningen. Som exempel pa detta kan nimnas
diagnosgrupper som Retts syndrom och CDG-
syndromet (Congenital Disorders of
Glycosylation). Det innebar att de tillstind som ar
mycket komplexa fér lite stod fran omgivningen.
Det kan finnas flera orsaker till detta. For vissa
diagnoser kan det behovas specialkunskap for att
hjilpa till att ta hand om den som har funktion-
shindret och for andra kan det kravas tunga lyft

eller ocksa kan det vara svart med tillgangligheten.
Det finns dven exempel pd andra grupper som far
lite stod fran omgivningen. Orsaken kan i de fal-
len vara funktionshinder som fér omgivningen ir
svdra att sitta sig in i och forstd, till exempel da
den funktionshindrade saknar mittnadskansla och
inte sjdlv kan styra sitt dtande. Det ger en sarskild
social problematik.

Av den grupp som pa fragan om de praktiska kon-
sekvenserna for familjen har skattat att de paver-
kas ”mycket eller valdigt mycket”, ar det en tred-
jedel som svarar att de far stod fran omgivningen,
far- och morforildrar, ovrig sliakt eller vanner. Tva
tredjedelar av dem som skattar att de upplever
stora praktiska konsekvenser far inte stod av
omgivningen i nagon storre utstrackning.

UTSATTHET OCH GEMENSKAP
Okunskap hos omgivningen kan ge utrymme for
negativa attityder gentemot diagnosbarare. Tva
fragor syftar till att fi en bild av hur situationen
ar for medlemmarna i forbundet Sallsynta dia-
gnoser. En fragestallning 4r om den svarande
utsdtts for ett negativt bemotande fran okinda
personer. Hilften av dem som svarar pd frigan
bekraftar att det hinder. 13 procent uppfattar
att det hiander ganska ofta. I ndgra grupper ar
problemet avsevirt mycket storre. Dar missbild-
ningar och defekter i ansikte ingdr i diagnosen,
svarar exempelvis samtliga respondenter att det
hdnder. En stor del av dem svarar att det hiander
ganska ofta. En flicka med Aperts syndrom
uttrycker:

”Det jobbigaste med diagnosen dr folks

attityder, pekar, skrattar och foljer efter.

Man blir betraktad efter sitt yttre.”

Flera grupper som representerar diagnoser med
olika former av fysiska defekter, hudpdverkan
eller talhandikapp uppger att det 4r vanligt att
de utsitts for ett negativt bemotande fran okidn-
da i omgivningen.

P4 frigan om personen utsitts for mobbing till
foljd av den sallsynta diagnosen, svarar 40 pro-
cent att det hiander. For 8 procent upplevs det
som ofta och 2 procent uppger att det forekom-
mer dagligen. Problemet med mobbing finns i
alla grupper, badde hos barn och vuxna. I nistan
varje grupp ar det ndgon enstaka person som
anser sig bli mobbad dagligen. Men det finns
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dven exempel pd diagnosgrupper dir fler dn var
fjarde deltagare svarar att de utsitts for mob-
bing ofta eller dagligen. I diagnosgrupper dar
fysiska avvikelser forekommer, som t.ex. AMC
(Artrogryposis Multiplex Congenita), beskrivs
ofta funktionshindret som orsaken till att indivi-
den upplever negativa attityder frdn omgivning-
en och att det dr orsaken till att de utsitts for
mobbing. De fysiska defekter som uppges ar
mycket skiftande. Det kan t.ex. handla om att
vara kortvixt eller extremt ldng, extremitetsde-
fekter, avvikande utseende och hudproblematik.
Men idven beteendeavvikelser och talhandikapp
beskrivs som orsaken till att personer utsitts for
negativa attityder och mobbing.

I undersokningsgruppen finns det personer som
genom sina svar visar att deras situation ar
mycket anstrangd. Drygt 8 procent av deltagarna
svarar att familjen paverkas vildigt mycket i alla
de tre kategorierna: praktiskt, kanslomassigt och
socialt. De representerar 24 av de 30 foreningar
som ingar i undersokningen. De som uppgivit
mycket hog paverkan pa en av de tre kategorier-
na representerar 29 foreningar. Ett litet antal,
mellan 5 och 8 procent, upplever att de inte far
nagot stod fran den niarmaste omgivningen (far-
respektive morforildrar, ovrig slikt eller vin-
ner). Den gruppen upplever dessutom mycket
stora problem i kontakten med myndigheter/var-
dgivare. Inom den gruppen finns dven de som
upplever sig ha vildigt mycket paverkan pa
familjen. De utgor ett fatal personer, men har en
mycket svdr situation.

MOJLIGHET OCH VARDET AV ATT

UMGAS MED ANDRA | SAMMA SITUATION

Dessa tva fragestiallningar dterfinns pd tva stil-
len i enkaten, dels i relation till familjen, dels i
relation till den som sjdlv har diagnosen. I bada
fallen kan konstateras att det dar fa som uppger
att de har mojlighet att umgas med andra i
samma situation genom att traffas i vardagen.
Kontakten med andra sker i stdllet pa lager eller
via telefon och e-post.

Fragestdllningen angdende hur betydelsefull kon-
takten med andra som har samma diagnos ar,
visar att det finns en skillnad mellan fordldrar
och diagnosbirare. Familjerna skattar denna
kontakt som viktigare an de som sjdlva har en
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diagnos. Nistan hilften av familjerna svarar att
den dr mycket viktig och en tredjedel att den ar
ganska viktig. Det innebar att 78 procent anser
att kontakten med andra som har samma dia-
gnos ar viktig for familjen. D4 frigan riktas till
den som sjalv har en diagnos, svarar 36 procent
att den dr mycket viktig och 30 procent att den
ar ganska viktig. Det innebdr att 66 procent
anser att kontakten ar viktig. En av dem skriver
sa hir:
”Ndr jag var pd ett ldger och triffade
andra forsta gangen var det en jdttebra
upplevelse som hjdlpte mig i mitt sékande
efter vem jag dar”.

Kontakt genom lagerverksamheten uppskattas
och anvinds framst d& diagnosbararen dr fors-
kole- eller skolbarn. Vuxna diagnosbarare haller
fraimst kontakt med varandra genom telefon eller
e-post.

DET POSITIVA MED ATT NAGON |
FAMILJEN HAR EN SALLSYNT DIAGNOS
Knappt halften av deltagarna lamnade kommen-
tarer till den 6ppna fragan om vad som upplevs
som positivt med att ndgon i familjen hade en
sillsynt diagnos. Svaren kan grovt delas in i en
majoritet, 55 procent, som anger ndgot som kan
kategoriseras som positivt och en grupp pa 39
procent som kan anses som genomgéende negati-
va till att ha en sidllsynt diagnos. De kunde inte
komma pé ndgot positivt med det. Nagra fa
skrev att de ej vet, eller att det varken ar positivt
eller negativt. Bland dem som avgett ett positivt
svar finns en liten vervikt av familjer dir den
sillsynta diagnosen leder till en komplicerad
situation. Men personer som har givit negativt
svar tenderar i stOrre utstrackning att ha en
familjemedlem dar den sillsynta diagnosen leder
till en mycket komplicerad situation. Det gar
darfor inte att entydigt uttala sig om samband
mellan upplevelse av ndgot positivt respektive
negativt i relation till diagnosen.
De som uttryckt ndgot positivt har i forsta hand
angett forandrade virden i livet. T.ex. att:
”Man gliads dt mindre saker. Mer 6dmjuk
som person, ldttare att se att alla personer
inte har samma mojligheter.”
eller som nagra uttrycker:
”Att man har ldrt sig att ha forstdelse for
andra manniskor.”



Dirndst kommer betydelsen av stodforeningen
och att genom den fa mojligheter att triffa
andra manniskor i samma eller liknande situa-
tion.
”Vi far triffa sd mdnga trevliga, glada och
positiva manniskor. Det hdander nar vi
trdffas i varan forening men dven i vdr
vardag.”

Andra skriver att familjen har svetsats samman.
"Har kommit varandra ndra i familjen.
Min man dr lika delaktig som jag i barnen,
vilket annars kanske inte hade varit fallet.
Vi tillbringar mycket tid tillsammans bhar
ett lugnt tempo i familjen.”.

Négra skriver att personen som har den sillsynta

diagnosen ar det positiva.
”Hela hon dr positiv och glad. Vildigt
social. Hon dr vdrt dlskade barn.” Det
forekommer ocksd positiva kontakter med
sjukvdrd och forsikringskassa.

Bland dem som skrivit negativa reaktioner finns
t.ex. en diagnosbirare som skriver:
?Jag ser inget positivt med att ha en sall-
synt diagnos. Det dr bara att kdmpa for
att overleva.”

En foralder skriver:
”Kan faktiskt inte komma pd ndgonting
som dr positivt for det dr i stort sett bara
motgdangar. Det enda dr att mina séner dr
valdigt glada och positiva i sig sjdlva trots
allt jobb.”
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Diskussion om metod
och resultat

Efter flera ars arbete med att forsoka hitta former
for hur manniskor med sillsynta diagnoser och
funktionshinder skulle kunna finna tillhorighet i
och fa stod genom handikapprorelsen, bildades
forbundets Sallsynta diagnoser.

Eftersom forbundets uppbyggnad inte hade foljt den
gingse strukturen for hur ett handikappforbund ar
organiserat, fanns det inte ndgon sjilvklar modell att
anvanda for att utveckla forbundets verksamhet.
Det fanns heller inte tillricklig kunskap om medlem-
marnas funktionshinder och livsvillkor.

For att f4 veta mer om medlemmarnas situation
beslutades att gora en enkdtundersokning. I
inledningsskedet diskuterades om det fanns moj-
lighet att minska undersokningens storlek genom
att gora ett urval ur undersokningsgruppen. Den
tanken forkastades pa grund av de stora olikhe-
terna i funktionshindren och de stora skillnader-
na mellan de olika diagnosgrupperna vad giller
antal medlemmar i respektive grupp. Valet blev
darfor att gora en totalunderokning. Total i den
bemirkelsen att enkiter sindes till alla de med-
lemmar som var diagnosbirare och som vi
kunde nd genom foreningarnas medlemsregister.

Som beskrivits i metoden, erholls medlemsregis-
ter fran diagnosgrupperna som underlag for
enkatutskicket. Medlemsregistrens uppbyggnad
ar mycket olika mellan diagnosgrupperna. Figur
1, sidan 13, visar ett relativt stor bortfall.
Utifrdn de forutsdttningar som rdder i foreningar
kan vi 4nda konstatera att enkidten har natt mal-
gruppen i relativt stor omfattning.

Frigorna i enkiten har utgdtt frdn de av forbun-
det kdnda problemomradena samt kompletterats
med fragor som ar relaterade till den vardagliga
livssituationen. Eftersom flertalet av fragorna
har besvarats, kan vi anta att frdgorna uppfat-
tats som relevanta och att de har berort delta-
garna. Svaren har gett viardefull information och
ny kunskap. Men det finns dven ndgra fragor
som inte har gett den information som forvin-
tats. Fragan om ekonomisk ersdttningsniva har
inte besvarats i den utstrackning som vi hade
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forvantat oss. Andra exempel dr de fragor som
giller boende, utbildning, arbete och daglig
verksamhet. Orsaken till den ldga svarsfrekven-
sen pd dessa fragor ar okand.

Svaren pd de kvalitativa frdgorna ger en kinsla
av hur manniskor med olika funktionshinder
uppfattar sin situation, hur de har det i sin var-
dag. Fragorna synliggor dven att det finns ett
behov av att fa beridtta som sin situation. Det
finns manga respondenter som skrivit mycket
uttommande svar. Vidare finns flera responden-
ter som, pa olika sitt, i kommentarer uttrycker
tacksamhet 6ver undersékningen:

?Jdttebra att ni fragar om situationen for

mdnniskor med sdllsynta funktionshinder”

Undersokningen har bekriftat och utokat den
kunskap som redan tidigare fanns i forbundet
och som tillkommit genom det erfarenhets- och
kunskapsutbyte som hela tiden pagar i verksam-
heten. Men undersokningen har dven tillfort
mycket ny kunskap om likheter och olikheter
mellan diagnosgrupperna samt inom respektive

grupp.

Da den nya kunskapen har presenterats vid
seminarier och vid traffar i respektive diagnos-
grupp, har resultatet diskuterats och staimts av.
Det innebir att resultatet av undersokningen
kontinuerligt varderats, vilket leder till att ytter-
ligare nyforviarvad kunskap om de sillsynta dia-
gnoserna laggs till tidigare kunskap.

Forbundet Sallsynta diagnoser har inom forbun-
det och av omgivningen uppfattats som ett for-
bund, som i forsta hand representeras av famil-
jer som har barn med ovanliga syndrom. Men
genom undersokningen har det klarlagts att for-
bundet har en jamn dldersfordelning. Ungefar
lika mdnga barn som vuxna ar diagnosbarare.
Det betyder att behovet av att ingd i en diagnos-
forening finns bade hos vuxna som sjalva har en
diagnos och hos fordldrar som far ett barn med
en ovanlig diagnos. Att dldersfordelningen i
Forbundet Sillsynta diagnoser missbedomts kan



vara att det vid olika sammankomster och i sty-
relsearbetet framst varit fordldrar som dr repre-
senterade. En annan orsak kan vara att den pro-
fessionella verksamhet som riktas mot "sma och
mindre kidnda handikappgrupper” i forsta hand
avser att ge vard och stod till barn och deras
familjer. Som exempel kan nimnas, verksamhe-
ten vid Drottning Silvias barnsjukhus och
Stiftelsen Agrenska i Géteborg.

En anledning kan ocksd vara att det ur ett for-
aldraperspektiv ar viktigare att engagera sig for
att synliggora barnets problematik. Drivkraften
for engagemanget for sitt barn kan vara storre
an drivkraften for att engagera sig for en egen
problematik till foljd av funktionshindret. Det
kan dven vara svdrt att ha kraft att engagera sig
da man sjalv har funktionshindret. Mdnga med
ett eget funktionshinder kan kinna behov av att
ingd i en forening utifran sin diagnos men dnda
inte ha en Oonskan att vara aktiv i foreningen.
Undersokningen ger inget svar pa vad som ar
orsaken till detta. Men den tydliggor alders-
spridningen i forbundet och visar pa behovet av
en bred verksamhet som bevakar fragor som gal-
ler bade vuxna och barn.

FAMILJENS SITUATION

Undersokningen visar att familjesituationen
paverkas i mycket stor omfattning da ndgon i
familjen har en sillsynt diagnos. Det ar tydligt i
alla de delar som undersokningen beror i rela-
tion till familjen praktiskt, kinslomassigt, socialt
och ekonomiskt. Om detta endast giller denna
malgrupp eller om det dr pa liknande sitt for
familjer som representerar vanligare och darmed
mera kinda funktionshinder, det vet vi inte. I
denna undersékning gors ingen jamforelse med
hur det 4r i andra och vanligare diagnosgrupper.
Men det kan konstateras att det stod som de
familjer som hir representeras fir frin den
offentliga verksamheten, vard, skola, omsorg
och socialforsikring, inte upplevs som det stod
som behovs. Médnga uppfattar att det ar problem
i kontakten med samhallets instanser.

For den enskilde och deras familjer dr det svart
att fa tillrackligt stod da det galler de praktiska
angeldgenheterna. Det kan framfor allt konstate-
ras om funktionshindret ar komplext, d.v.s.
beror manga funktioner. Kunskap om komplexi-

tetens sarskilda svdrigheter tycks saknas hos
vardgivare och beslutsfattare. Aven om forhal-
landevis fa familjer berors av den mest omfat-
tande problematiken, dr det viktigt att det stod
som ges fungerar och dr komplett for deras
behov. Denna undersokning visar att det bland
deltagarna finns personer som ligger mycket tid
pé att klara den personliga varden. Samtidigt
maste de anvianda mycket tid for att forklara
och beskriva sin problematik fér den myndig-
het/de myndigheter, som 4r avsedda for att ge
det stod som efterfragas.

Undersokningen visar dven att manga har stora
kostnader till foljd av funktionshindret och att
dessa utgifter inte tacks av socialforsiakrings-
systemet. Det dr inte heller de deltagare som har
hogst arbetsbelastning och kostnader som med
sikerhet har de hogst ersittningsnivderna. Det
finns exempel pa personer som skattar att de har
hog arbetsbelastning och hoga kostnader, men
som likval har lag ersdttningsnivd. Men det finns
dven prov pa motsatsen, dir deltagarna skattar lag
arbetsbelastning och lag kostnad men som anda
har hog ersittningsniva. Detta upplevs sjdlvklart
som felaktigt och mycket orittvist. Det finns dven
beskrivningar som visar pa ett ifrigasittande och
krankande bemotande fran forsikringskassans
handliggare.

En orsak till att vissa i undersokningsgruppen har
hoga kostnader, kan vara att det for dem behovs
sarlosningar som inte ingar i hogkostnadsskydd eller
pd annat satt subventioneras. Problem som endast
beror en liten grupp, far inte uppmarksamhet pa
samma sdtt som da de beror storre grupper. Dessa
fragor har inte varit pa den handikappolitiska agen-
dan och har dirfor inte varit foremal for ndgon stor-
re debatt.

Flera familjer i undersokningen ar hart belastade i
vardagen och deras situation dr mycket anstrangd.
Ur ett samhéllsperspektiv kan gruppen anses vara
liten, varfor den hittills inte har uppmarksammats
och deras problem har inte tagits pd allvar. For den
enskilde diagnosbararen och deras familj dr det dock
en mycket tuff situation. Detta minskar chanserna att
genom kontakter med andra i samma situation, fa stod
och rad som underlattar tillvaron.
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Undersokningen visar att det finns ett behov av
alternativa losningar som forenklar for manniskor
som har sillsynta diagnoser/ovanliga funk-
tionsnedsadttningar. I nuldget dr det den enskildes
egen formdga att motivera sina behov, som blir
avgorande for hur stodet utformas. Det dr inte de
faktiska behoven som avgor! Det borde darfor fin-
nas sarlosningar for de sillsynta handikappgrup-
perna i alla de trygghetssystem som berors.
Dirmed avses en sarskild mojlighet, eller egen
”servicefil”, som garanterar att jag som enskild
nar fram och atnjuter den vard, kunskap och det
stod som jag dr berattigad till. Det skulle innebara
att den enskilde forsdkras om att drendet behand-
las av den som har kunskap och forstdelse for
situationen. For de sillsynta diagnosgrupperna ir
det en risk nir beslut liggs ut och tas pa lokal
nivd. Det dr av storre virde att fa korrekta beslut
och ritt ersittningsniva, dn att beslutet tas av
ndgon som finns nira mig.

VARDSITUATIONEN

Fokus pd vardagen visar att god vard for manni-
skor med sallsynta diagnoser inte ar en sjalvklar-
het. Den enskilde kan inte rakna med att fa god
vard eller vara trygg med att den vard som ges
ar korrekt. Orsakerna till detta kan inte utldsas
av projektets resultat, men erfarenheter och dis-
kussioner inom forbundet Sallsynta diagnoser
visar att de bakomliggande orsakerna sannolikt
beror pa bristande kunskap hos vardgivare. En
okunskap som formedlas till patienten som upp-
lever sig otrygg. En annan orsak kan dven vara
den problematik som uppkommer genom att
patienten kan mer om sin diagnos dn vardgiva-
ren. Konflikter kan da uppstd pa grund av att
det normala eller invanda rollsystemet inte fun-
gerar. For patienten kan det vara svdrt att accep-
tera att vardgivaren inte har kunskap om det
tillstdnd man soker for. Det kan ocksa vara svart
att inse, att man som patient anda kan f& hjilp
for de symtom man har, dven om behandlaren
inte har kunskap om diagnosen.

Ur ett vardgivarperspektiv kan det vara svart att
andra en invand roll. Att forstd och acceptera att
patienten har mera kunskap om tillstindet dn vad
man sjalv har som vardgivare. Patienten presente-
rar 6nskemal och krav som vardgivaren kan ha
svart att tillgodose eller ens forstir behovet av.
For att forhindra att konflikter uppstar behovs en
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forandring av rollmonster och en storre kunskap
hos vardgivaren om hur det ar att leva med en
sillsynt diagnos. Det dr ocksa nodvandigt med ett
utvecklat kontaktnat for att vardgivaren ska veta
vart patienten kan remitteras och nir patienten
ska remitteras.

En faktor som kan ha paverkat svaren i undersok-
ningen, ar brist pd vardprogram eller utvecklade
behandlingsstrategier for de sallsynta diagnoser-
na. Ndr manniskor med samma diagnos mots fran
olika delar av landet blir det tydligt att varden
fungerar pa varierande sitt, beroende pa var man
bor. Det som erbjuds for en patient dr inte mojligt
for en annan — trots att diagnosen, problemen och
behoven dr desamma.

Vikten av en faststilld diagnos for att fa adekvat
behandling och ett korrekt bemotande framgar
tydligt. For vissa av diagnosgrupperna ar det svart
att stalla korrekt diagnos. Halften av deltagarna i
undersokningen svarar att de inte har fatt rtt dia-
gnos fran borjan. Manga beskriver att forst da
diagnosen faststalldes har de fatt tillgang till vard
och dven fatt ett bittre bemétande.

En oroviackande och obehaglig upptiackt som
undersokningen visar ar risk for felbehandling
som ibland dessutom leder till konsekvenser for
den som fatt den felaktiga behandlingen. Det
hander aven att andra sjukdomar forbises, da de
”maskeras” av den sillsynta diagnosen.

Stora problem finns i kontakten med alla de var-
domréaden som tas upp i undersokningen. Men
det kan dock konstateras att primarvarden ar den
vardform dar manga av deltagarna upplever att
de har stora eller mycket stora problem. Det kan
darfor diskuteras om primarvarden dr ratt vard-
form da det galler manniskor med sillsynta dia-
gnoser, eller vilken kompetens som behovs i pri-
marvarden och hur den kan tillgodoses. Vilken
vardenhet ska ansvara for patienter med sallsynta
diagnoser? Det dr tydligt att det inte fungerar pa
ett tillfredstallande sitt som det gor nu.

Vardgivare har generellt alltfor otillracklig kun-
skap om de sillsynta diagnoserna. Aven om de
kanner till diagnosen, har de for lite kunskap om
vilka funktionshinder och andra konsekvenser
diagnosen ger upphov till. Det saknas dven insikt
om vikten av att soka kunskap om den sallsynta



diagnosen och var man kan fa denna kunskap.
Att i sitt arbete inte kunna hantera bristande
kunskap och formdaga bidrar till att sallsyntheten
blir ett tilliggshandikapp. Tyvarr ar det en upple-
velse som delas av mdnga av vira medlemmar,
om an i olika grad.

OMGIVNINGENS STOD

Det framkommer att manga av deltagarna inte far
stod fran omgivningen och i grupperna med
mycket stora och komplexa funktionshinder ar
stodet minst. Stodet dr inte heller tillrackligt for
dem dir funktionshindret har ett annorlunda
uttryck som t.ex. matproblematik som exemplifie-
ras i resultatet. Det handlar sannolikt om en kun-
skaps- och attitydfriga. Omgivningen kan dra sig
undan fran de svarigheter som verkar konstiga.
Det ar framst fordldrar som upplever att de far
bristande stod. Kan orsaken vara okunskap om
diagnosen? Det ger inte underdkningen svar pa.

Uppenbart ar att de som behover stod fran
omgivningen inte kan rakna med det i den
omfattning som skulle vara onskvirt. Manga
familjer har ett stort och ensamt ansvar for sitt
funktionshindrade barn. Det dr dock positivt att
se att de finns familjer som uppfattar att de alltid
far stod nir de behover.

De vuxna diagnosbararnas behov av stod fran
omgivningen uttrycks inte lika tydligt som det gors
av fordldrar till barn med en diagnos. En orsak till
detta dr sannolikt att de medlemmar som uppger de
mest omfattande och komplexa problematiken till
foljd av diagnosen dr barn med en sillsynt diagnos.
Men det kan dven var sd att dd man som vuxen har
vant sig vid sin situation, inte pad samma sitt bedo-
mer att man har behov av st6d frin omgivningen.

BEHOVET AV ATT TRAFFA ANDRA

Det idr en skillnad i svaren mellan fordldrar till
barn med en diagnos och vuxna med egen dia-
gnos, da det galler behovet av att traffa andra
med samma diagnos. Behovet ar storre hos for-
aldrar an hos dem som sjalva har diagnosen. Men
for bada grupperna skattas mojligheten att triffa
andra som mycket viktig.

Behovet av att mota andra i samma situation ar
tydligt och 4r sannolikt dnnu storre hos manni-
skor som lever med en sillsynt diagnos eller ett

ovanligt funktionshinder. Dels pd grund av att
mojligheterna att triffa andra dr sma, eftersom fa
personer har samma diagnos, men dven for att det
kan vara en storre péfrestning att vara den som
har ndgot som ingen i omgivningen forstar sig pa.
Det innebar en sarskild utsatthet.

I mdnga verksamheter startas grupper for olika
diagnoser och tillstind som astmagrupper,
smartskolor, anhoriggrupper m fl. Verksam-
heterna etableras ddrfor att man uppfattar att de
har god effekt och ar virdefulla i behandlingsar-
betet. De utgor ocksa ett bra stod for manniskor
som till f6ljd av sjukdom eller funktionshinder ar
utsatta och har behov att méta minniskor i en
liknande situation for att utbyta erfarenheter.
Denna modell i behandlingsarbetet ar vardefull
och framgangsrik.

For manniskor med sillsynta diagnoser ges inte
den mojligheten, trots att behovet dar sannolikt
ar annu storre. Anledningen dr oftast att for fa
personer bor inom ett omrade. Det blir praktiskt
omoijligt. Det dr olyckligt att de grupper som en
behandlingsverksamhet sannolikt 4r mest bety-
delsefull for, limnas utanfor.

Ideella insatser i respektive diagnosforening gor
det mojligt for manniskor att motas. Men ett stort
problem ar att de diagnosforeningar som kan ge
denna mojlighet inte har ekonomiskt stod fran
stat, kommun eller landsting for att driva sin verk-
samhet. Foreningar har som egen resurs sina med-
lemmar och ar foljaktligen beroende av aktiva och
kunniga medlemmar for att driva verksamheten.
For att manniskor med samma diagnoser ska ges
tillfallen till erfarenhetsutbyte, vilar ansvaret helt
pd individens egen formdga att ta initiativ till och
bekosta sin medverkan vid foreningstriffar. Den
bakomliggande orsaken till detta ar att de olika
stodformer som ges till handikapporganisationer-
na baseras pd medlemsantalet och inte pa medlem-
marnas behov. Stodet ar utformat for att kunna
representera funktionshinder som giller flera man-
niskor och dir organisationen kan byggas upp
genom en lokal och regional forankring. D3 detta
inte dr fallet for de sillsynta diagnoserna, finns
inget etablerat ekonomiskt stod for verksamheten.
Det ar olyckligt att denna grupp dven pa detta satt
lamnas utanfor de vanliga trygghetssystemen.
Former behover utvecklas for att stodja de sallsyn-
ta handikappgruppernas foreningar, sa att deras
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verksamhet garanteras och sikerstills som stod
for medlemmarna. I resultatet av projektet dr det
tydligt att de diagnosgrupper som har en utbyggd
och varierad verksamhet har medlemmar som
uttrycker viardet av denna verksamhet.

Det som ir tydligt i resultatet som helhet dr de
negativa konsekvenserna av funktionshindret. Det
visar sig dock att det ibland kan upplevas som en
fordel att diagnosen dr ovanlig, att vara “ett intres-
sant fall”, vilket kan underlitta tillgdngen till den
vard som efterfragas.

Att det finns positiva aspekter framgér dven av
svaren i frdga 14. Det som betraktas som positivt
ar beskrivningar av att livssynen forandrats eller
att erfarenheten varit berikande och stirkt perso-
nen Ndagra beskriver aven att familjen har kommit
ndrmare varandra. Men det som konkret beskrivs
som orsaken till det positiva ar motet med andra
manniskor och da oftast genom foreningsaktiviteter.

26

Det finns bland undersékningens deltagare ndgra
som har ytterst sillsynta tillstind. I de fall d4 den
sillsynta diagnosen dven sammanfaller med ett
mycket komplext funktionshinder dr belastningen
pé den enskilde mycket stor. Det behovs darfor
sarskilda resurser for att mota dessa manniskors
behov, bdde genom forbattrad kunskap och mera
framkomliga vigar, en egen “servicefil”.



Slutsats

Syftet var att samla kunskap om hur férbundets
medlemmar upplever sin vardagssituation i rela-
tion till funktionshindret och samtidigt hitta lik-
heter och skillnader mellan diagnosgrupperna.
Utifran det syftet kan undersokningen och valet
av metod forsvaras och ses som ett forsta steg.
Den ger upphov till flera nya fragor, dir det fra-
mover behovs fordjupade kunskaper.
Undersokningen kan ses som ett grovmaskigt
ndt som fingat upp och bekriftat de stora
problemomrddena.

Genom undersokningen bekriftas sillsynthetens
problematik, samtidigt som den klargor att det
finns stora skillnader mellan grupperna och
inom de olika diagnosgrupperna.
Undersokningen tydliggor att sdllsyntheten inne-
biar svarigheter utover funktionshindret i sig. Pa
grund av okunskapen om de sillsynta diagno-
serna, finns det en betydande risk for felbedom-
ningar och felbehandlingar. Den visar dven pa
att beslut som fattas om stod och service ar
godtyckliga, samt att det finns stora skillnader
vad galler vard etc. beroende pd var i landet den

enskilde ar bosatt. Det primidra och viktigaste
pa individniva ar att sikerstalla ratten till en
korrekt vard och ett bra omhindertagande.

I alla de olika grupper som deltagit i undersok-
ningen finns det individer som ar sarskilt utsatta
och har en mycket besvirlig situation till foljd
av den sallsynta diagnosen. De behover stod och
hjilp genom ett forbattrat samhillsstod, samt en
stark organisation som uppmirksammar de spe-
ciella svarigheter som ror sillsyntheten.

Undersokningens resultat visar pa behovet av
forbundet Sillsynta diagnoser och vikten av
samarbete inom forbundet for att uppmarksam-
ma sillsynthetens problematik och verka for
forandringar som leder till forbattringar for
manniskor som har sillsynta diagnoser.
Samtidigt tydliggor den behovet av diagnosfore-
ningarna inom forbundet och vikten av deras
verksamhet. For att sikerstdlla arbetet i forbun-
det och inom foreningarna behovs utokade
ekonomiska forutsattningar.
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Fallbank

Genom tidigare erfarenheter frin verksamheten i
forbundet Sallsynta diagnoser och nu dven
genom den medlemsundersokning som hir pre-
senteras, kan konstateras att kunskapen om de
sillsynta diagnoserna ar liten. Det innebar des-
sutom att kunskapen om funktionshindrets verk-
liga innebord dr dnnu mindre. Flera av diagno-
serna har dessutom mycket komplicerade,
sviruttalade namn. Namnen kan vara en
beskrivning eller upprikning av alla symtom
eller funktionshinder som ingér i diagnosen och
namnet dr da en forkortning t ex. VACTERL.
Eller ocksad kan diagnosnamnet bestad av ett
medicinskt namn som dr en beskrivning t ex.
Epidermolysis Bullosa.I flera fall dr det den per-
son/de personer som forst beskrev syndromet
som har namngett diagnosen, exempelvis Sotos
syndrom eller Retts syndrom.

Ett sdtt i arbetet att 6ka kunskapen om sallsynta
diagnoser, ar att fa den oinvigde att forstd den
vardag som en person med en komplicerad funk-
tionsnedsattning lever med. Informationen maste
goras mer personlig for att en ovetande omgiv-
ning ska ha mojlighet att forstd. Darfor har en
fallbank utarbetats for att nd ut med hur det
verkligen kidnns att leva med sin diagnos. Syftet
med fallbanken ar att de diagnoser som ingédr
presenteras genom personliga vardagsberattelser
utifran ett fordldraperspektiv eller som en jagbe-
rattelse. Men berittelserna dr fiktiva. Ingen spe-
ciell person inom respektive forening kan identi-
fieras och fallbanken efterstrivar att vara en
beskrivning av den vanligaste livssituationen
inom respektive diagnos. Verkligheten for den
enskilde kan darfor vara svédrare eller lindrigare.
For enskilda diagnosbirare, diagnoser som
representeras av endast en person, har ingen fall-
beskrivning gjorts.

I enkitens foljebrev uppmuntrades deltagarna att
beskriva sin livssituation genom en egen berat-
telse for att bidra till fallbanken. Denna uppma-
ning foljdes av 263 personer, som valde att
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beskriva, mer eller mindre ingdende, sin vardag,
sina tankar och sin oro. I arbetet med fallbanken
har dessa berittelser utgjort grunden tillsam-
mans med svaren pd de kvalitativa frigorna 22,
23 och 24 i enkiten. Dessa fragor ger svar pa
vilka olika psykiska och fysiska funktioner som
péaverkas av den sillsynta diagnosen, hur livet
péaverkas och vilka faktorer i miljon som paver-
kar i forhédllande till diagnosen. Materialets
omfattning har varierat mellan diagnosgrupper-
na. Det insinda materialet har kompletterats
med information fran Socialstyrelsens databas
for Sma och mindre kdnda handikappgrupper pa
internet , Agrenskas presentation av Sillsynta
diagnoser pa Fammis hemsida och information
fran olika hemsidor for olika diagnosgrupper.

De firdiga fallberittelserna har sints till respek-
tive diagnosgrupps kontaktperson, med fragan
om den kinns relevant och representativ.
Kontaktpersonen har uppmanats att lagga till
och stryka i texten dir sd har behovts. I de fall
da den inte har overensstamt med kontaktperso-
nens uppfattning, har den omarbetats tills den
har kunnat godkinnas.

Detta arbete har gjorts av Anne Stefenson i
samarbete med projektledare Elisabeth
Wallenius. Anne arbetar med kommunikation
och har ling erfarenhet av att skriva och bearbe-
ta texter. Hon har ingen tillhorighet i forbundet
och hade tidigare mycket liten kunskap om dia-
gnoserna. Det innebir att hon pa ett neutralt
och analytiskt sdtt har kunnat arbeta med mate-
rialet.

De olika diagnosbeskrivningarna finns samlade i
bilaga 4 i detta hifte och de kommer att finnas
tillgingliga pd Forbundet Sillsynta diagnosers
hemsida.



Utbildningsprogram

For att sprida riktad och fordjupad kunskap om
de sallsynta diagnoserna, har ett utbildningspro-
gram utformats inom projektet.
Utbildningsinsatserna dr avsedda for alla de pro-
fessionella som i sitt arbete kan komma i kon-
takt med personer med en sillsynt diagnos och
ddr deras insatser dr helt avgorande eller har
stor betydelse for den personen. Insatserna kan

gadlla vard, behandling eller beslut om olika stod-

atgarder.

Syftet med utbildningen dr att ge kunskap om de
generella svarigheter som hidnger samman med
sillsyntheten, samt att ge kunskap om behovet
av att sjdlv soka information om respektive dia-
gnos. Utbildningen ger information om var och
hur man kan f3 tillgang till den information som
finns om ovanliga tillstdnd. Vidare syftar pro-
grammet till att informera om vikten av att
utveckla sitt arbetssiatt och forhdllningssatt da
man i sin profession moter manniskor som har
mera kunskap dn man sjilv, dd det giller behov
som ar relaterade till diagnosen.

Malgruppen for utbildningsinsatsen ar vardper-
sonal, handlaggare och beslutsfattare som i sitt
arbete moter manniskor som har olika funk-
tionsnedsittningar. Men utbildnings- och infor-
mationsinsatserna avser aven att rikta sig till
forbundets medlemmar, anhoriga m fl.

Slutord

Genom detta projekt har sillsyntheten kunnat
identifieras som ett tilliggshandikapp, vilket
finns i alla de grupper som dr representerade.
Forbundet Sillsynta diagnoser har genom pro-
jektet fatt en klarare bild av medlemmarnas pro-
blem och behov. Projektet visar dven vikten av
ett handikappforbund som kan samla och stodja
de ingdende diagnosforeningarna. En fallbank
har utvecklats. Ett utbildningsprogram for finns
att tillga.

Utbildningsprogrammet genomfors vid ett tillfalle.
Varje utbildningstillfalle innehaller tre delar:

® En gemensam och generell information som
utgar fran resultatet av projektet,

vilka diagnoser som avses, samt var ytterligare
information finns att tillga.

® Yrkesspecifik del, dar informationen ar anpas-
sad for mélgruppen

e En person som sjdlv har en sillsynt diagnos
eller 4r nara anhorig till ndgon som har det,
berdttar om sin situation. Presentation av fall-
banken.

Utbildningsprogrammet kommer att fardigstillas
under projekttidens sista del och erbjudas de
olika malgrupperna. Utbildningsinsatserna kan
och bor genomforas pd ménga olika platser i
landet. Insatser for utbildningen inryms inte i
detta projekt.

Informationsinsatser till de olika medlemsgrup-
perna sker kontinuerligt och avsikten ar att alla
grupper ska fd mojlighet att ta del av resultatet.
Vi dessa tillfillen redovisas resultatet fran aktu-
ell diagnosgrupp i relation till undersokningens
totala resultat.

Uppgiften efter projektet ar att driva ett paver-
kans- och fordndringsarbete som syftar till att

O0ka kunskapen om sillsynthetens problematik

och hur problemen kan minska. I detta arbete

krdvs stora insatser och resurser.
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Bilaga 1

Forteckning 6ver foreningar som ar medlemmar i Forbundet sillsynta diagnoser samt har deltagit i
enkidtundersokningen. Svarsfrekvens samt dlder pd den diagnosbirare som enkitsvaret handlat om
uttryckt i procent.

Férening Svarsfrekvens 0-6 ar 7-20 ar 21-64 ar 65+
Enskilda 100,00 42,86 14,29 42,86 0,00
Ektodermal dysplasi (ED) 94,12 7.14 50,00 35,71 7,14
Mobius 87,50 0,00 66,67 33,33 0,00
Apert 72,73 0,00 61,54 38,46 0,00
Beckwith-Wiedemann 70,00 14,29 71,43 14,29 0,00
Polands syndrom (PS) 70,00 42,86 0,00 57.14 0,00
Catch 22 67,11 22,92 64,58 12,50 0,00
Foreningen AMC 65,45 23,53 61,76 14,71 0,00
Fragile-X 63,24 513 82,05 12,82 0,00
Klinefelters syndrom 61,36 4,17 41,67 50,00 4,17
Adrenogenitalt syndrom 60,22 21,15 53,85 25,00 0,00
Alports syndrom 60,00 0,00 0,00 91,67 8,33
Dysmeli 59,26 21,03 59,81 19,16 0,00
Sotos 58,82 11,11 77,78 11,11 0,00
Ehlers-Danlos 55,71 2,10 13,29 81,82 2,80
Hypophysis 54,87 0,00 5,23 80,39 14,38
HPN-féreningen 54,17 8,33 75,00 16,67 0,00
Marfans syndrom 52,29 1,85 25,93 66,67 5,56
Galaktosemi 50,00 0,00 40,00 60,00 0,00
LMBB 50,00 0,00 55,56 44,44 0,00
CDG-féreningen 50,00 9,09 63,64 27,27 0,00
Turner 49,73 5,00 40,00 53,75 1,25
Epidermolysis Bullosa (EB) 48,10 11,11 33,33 52,78 2,78
PKU-féreningen 47,13 25,00 57,50 17,50 0,00
Neurofibromatos 46,92 4,96 39,01 50,35 5,67
Iktyos 46,56 7,32 24,39 54,88 13,41
Leukodystrofi 46,15 20,00 50,00 30,00 0,00
Sympaticus opererade 43,38 1,15 0,00 97,70 1,15
VACTERL 42,86 42,11 57,89 0,00 0,00
Rett syndrom 36,36 2,82 54,93 42,25 0,00
Noonan 34,91 14,29 71,43 14,29 0,00
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Bilaga 2

Foljebrev vid utskick av enkiten.

SéllsyntaXelf:-Fgle}t:lg

Enkiit till medlemmarna i Sillsynta diagnoser

Mars 2002

Beskriv din situation i en unik enkat om vardagen fér dig som ar anhérig
eller sjalv har ett ovanligt funktionshinder

Var snéll och svara senast 8 april

Forbundet Sillsynta diagnoser genomfor en omfattande studie kallad ”Fokus pé vardagen”. Nagot
liknande har aldrig gjorts. Syftet med studien &r att ge oss en tydlig bild som beskriver vad det innebir att
leva med en ovanlig diagnos. Vi vill fa svar pa de fragor som hor samman med att diagnosen @r ovanlig.

Fragorna handlar om hur vardagssituationen paverkas for dig som har en ovanlig diagnos, eller som &r
néra anhorig till ndgon med en séllsynt sjukdom/funktionshinder. Studien kommer att ge ett virdefullt
faktaunderlag for Sillsynta diagnosers fortsatta arbete med information, utbildning och paverkan. Under-
sokningen, och ddrmed dina svar, lagger grunden for vart paverkansarbete som syftar till att forbattra
forhallandena for vara medlemmar.

Dirfor hoppas jag att du tar dig tid att besvara denna enkit.

Jag tror dven att fragorna kan vara betydelsefulla for din egen del; da de ger tillfille till egen reflektion
over hur vardagen ser ut — och hur skulle den kunna vara? Kopiera girna ditt enkitsvar innan du sénder in
det. D4 har du ett eget underlag att anvinda vid kontakter med olika myndigheter, som dr viktiga f6r dig.

Ar du stédmedlem och upplever att frigorna ej 4r aktuella for dig, ber jag dig @nda kryssa for detta
alternativ pa enkitens forsta sida, och returnera enkiten till Sillsynta diagnoser. Detsamma giller om du
ir medlem, men anser att du ej har mgjlighet eller vill svara pa enkéten. Att enkiten returneras dr mycket
viktigt vid var analys, och paverkar undersokningens tillforlitlighet. Det innebir ocksa att vi inte kommer
att besvira dig med paminnelser.

Enkiten har utformats i samarbete med Kerstin Moller, doktorand vid Institutet for handikappvetenskap
vid Orebro och Linkopings universitet. Hon kommer ven att medverka vid analysarbetet.

Alla svar behandlas konfidentiellt, och sparas enligt de krav som stills pa sikerhet. Inga namn pa dem
som svarat redovisas i analysen.

Enkdten har siénts till dig genom din diagnosgrupp/forening eller direkt fran Séllsynta diagnoser. Du
sander ditt svar till Sillsynta diagnoser i frankerat svarskuvertet. Personer i din egen forening har ej
tillgéng till ditt svar.

Jag onskar att du svarar senast 8 april, och jag vill dven pa forhand framfora ett varmt tack for din
medverkan!

Med vinlig hélsning

@&c 66/4%//%.

Elisabeth Wallenius,

Ordforande i Séllsynta diagnoser

— ett riksférbund for sma och mindre kidnda handikappgrupper

Séllsynta diagnoser — ett riksforbund fér sma och mindre kdnda handikappgrupper

Box 1386, 172 27 Sundbyberg Besdksadress: Sturegatan 4A, 3tr, Sundbyberg Tel: 08-546 40 414 Fax: 08-546 40 494 Texttelefon: 08-546 40 450
Hemsida: www.sallsyntadiagnoser.nu E-post: styrelse.sallsyntadiagnoser@funka.nu




Bilaga 3
Enkat med sammanraknat resultat

Resultatet presenteras med siffror for antalet som besvarat varje enskild fraga samt en fordelning i

procent for fragan.

Kod nr
FOKUS PA VARDAGEN - ENKAT TILL MEDLEMMAR I
FORBUNDET SALLSYNTA DIAGNOSER

Denna enkit sinds till alla medlemmar i Forbundet Séllsynta diagnoser som du 4r medlem i
genom din diagnosgrupp.

Ar du stédmedlem och inte tycker det iir relevant att svara eller om du inte vill svara
ber vi dig inda kryssa i nedanstiende ruta och siinda tillbaka enkiiten i bifogat kuvert.
Det iir viktigt for var bearbetning och undersokningens resultat samt for att du inte ska
behiva fa paminnelse.

Stodmedlem []

Vill inte svara [] Datakorning SPSS baserat pa 1659 besvarade
enkéter

1. Vem eller vilka svarar pa fragorna? Kryssa i alla de rutor som stimmer.
En fordlder [] Redovisas i figur 1

Fordldrar tillsammans [

Annan person [

Jag som har en sillsynt diagnos [

2. Fylli antal personer i hushallet i implig rutan nedanfor. En person kan bara sti i en

ruta.
Barn Barn och Vuxna Aldre 65 | Summa
under 7 | ungdomar mellan ar och
ar 7-20 ar over
Personer som har en séllsynt 218 685 833 60 1796
diagnos
Personer som har nagot annat 8 40 48 7 103
allvarligt funktionshinder
Ovriga familjemedlemmar 246 639 1038 49 1972
3871

3. Hur paverkas familjen? Sitt ett kryss per rad i de rutor som passar biist.

Inte alls Delvis Mycket Vildigt mycket |n=
Praktiskt 286 18,4% 647 41,6% [338 21,8% [283 18,2% 1554
Kénsloméssigt  [263 16,9% [566 36,4% [390 25,1% |337 21,7% 1556
Socialt 479 31,2% 533 34,8% |279 122% [242 15,8% 1533
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4. Uppskatta hur mycket tid ndgon/nagra i familjen i genomsnitt per manad liigger ner
pa ”personlig vard” och annat som héinger ihop med den siillsynta diagnosen?

0—1 tim. 2 —5tim. 5—10tim. | 11 -20tim. |[Merédn2ltim. |n=

507 32,1% [268 17,0% [197 12,5% [170 10,8% 437 27,7% 1579

5. Uppskatta hur stora extra Kkostnader familjen i genomsnitt har per manad pa grund

av den sillsynta diagnosen, som inte tiicks av Forsikringskassan?

0-100kr |101-200kr |201—500 501 -1000 |Mer &n 1000 kr |n=
kr kr

483 31,7% (270 17,7% |333 21,9% |109 13,7% |228 15,0% 1523

6. Vilken/vilka ersittningar har du/ni fran Forsikringskassan? Kryssa i alla rutor som
passar och skriv procentsatsen pa raden efter kryssrutan.

Sjukpenning [1 86
Sjukbidrag [1 59
Sjukpension [] 207
Handikapperséttning [] 168
Vérdbidrag [ 388
Assistansersittning [] 78

Annat? Vad 168

7. Har ni ekonomisk ersittning fran annat hall t.ex. landsting eller kommun?
Jall82 Nej [

8. Uppskatta hur mycket tid nigon/nagra i familjen i genomsnitt per méanad Liigger ner
pa kontakter med myndigheter, samhiillsservice och sjukvéard och annat som hiinger
ihop med den siillsynta diagnosen.

2—-5tim

0—1tim 5-10tim | 10-20 Merdn2l |n=
tim tim.
825 53,4% [388 25,1% [ 161 10,4% [117 7,6% |55 3,6% 1546
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9. Hur upplever du kontakten med myndigheter/vardgivare med hiinsyn till att
diagnosen ir ovanlig? Kryssa i ett alternativ per rad.

Underléttar | Inga Sma Ganska Mycket n=
problem problem  |stora stora
problem problem

Specialistvard  |291 21,2% | 627 45,7% |227 16,5 |143 10,4% |84 6,1% 1372

Habilitering 135 12,3% 556 51,5% (217 19,7 [111 10,1% |71 6,5% 1100

Primérvérd 46 3,6% 601 46,8% |314 24,5% 202 15,7% [120 9,4% |1283

Tandvérd 90 6,9% 840 64,1% 232 17,7% |87 6,6% 62 4,7% 1311

Forsékringskass |50 4,1% 599 48,8% 290 23,6% 165 13,4% |123 10,0% |1227
a

Kommunens 40 4,1% 537 55,1% |221 22,6% (99 10,1% |80 8,2% 1077

handldggare
Skola 52 49% 567 53,2% |256 24,0% 121 11,4% |70 6,6% 1066
Andra 28 3,4% 453 55,5% 189 23,1%|90 11,0% |57 7,0% 1246
Kommentar:

10. Har ni stod fran personer utanfor familjen? S:itt ett kryss per rad i de rutor som
passar biist.

Aldrig Ibland Ofta Alltid nér vi n=
behover

Far- och/eller 535 38,7% [326 23,6% |153 11,1% [370 26,7% 1384
morforildrar

Ovrig slikt 666 47,2% 418 29,6% |99 7,0% |228 16,2% 1411

Vénner, grannar | 605 42,4% |503 35,3% 106 7,4% |212 14,9% 1426

11. Kiéinner ni andra familjer déir nagon har samma sillsynta diagnos?

Ja[J1013  Nej [1589 Ga vidare till friga 15 om du svarade Nej
n=1602

12. Har ni méjlighet att umgas med andra som har samma diagnos?
Sitt kryss i den ruta som passar biist?

Triffas och | Tréffas och |Haller Viharinte |Inget n=
har kontakt i |har kontakt |kontaktvia |kontakt alternativ
vardagen t.ex. pa telefon eller passar

lager epost
160 13,7% [413 35,3% |233 19,9% [242 20,6% [123 10,5% | 1171

13. Vilken betydelse har kontakten med andra som har samma diagnos?

Mycket viktig Ganska viktig Mindre viktig Oviktigt n=

542 47,8% 337 29,7% 201 17,7% 54 4,8% 1134

14. Vad ir positivt for dig och din familj med att nagon av er har en siillsynt diagnos?




Foljande fragor giller endast en person som har en siillsynt diagnos. Om det finns flera i
familjen som har en sillsynt diagnos skall svaren giilla den som har det storsta
vardbehovet. Vi viljer att formulera foljande fragor med dig eller du, vilket innebir att
fragan giller den som har en sillsynt diagnos diven om det i sjilva verket dr nigon
annan som svarar it personen.

15. Ar du
Pojke/man [ 1591 38,5% Flicka/kvinna [1946 61,5% n=1537

16. Vilket ar dr du fodd?

17. Var brukar du bo/vistas? Kryssa i de alternativ for boende/vistelse som passar in
med ett kryss per rad.

Alltid Pa vardagarna |Lordag och  |Nagon gang |n=

s6ndag, ibland

helger och

lov
Hos f6rdldrarna 758 10 37 93 898
Sjélv i egen bostad | 400 20 2 3 425
Med min partner | 409 6 15 8 438
Med barn 174 4 5 13 196
I gruppbostad 12 11 1 2 26
Pa elevhem 4 9 2 2 15
I korttidsboende |2 3 15 75 95
I bostad med 8 3 1 2 14
sirskild service

Kommentar:

18. Vilken utbildningsniva har du?
Grundskola/Folkskola [] 710
Sérskola/Tréningsskola [1 187

Folkhogskola [ 77
Gymnasium [J 398
Sérskolegymnasium [J 44
Hogskola/Universitet (1 295 n=1711 dvs finns dubbel

19. Vilken huvudsaklig sysselsittning har du?

Forskola [J 141
Skola/Studerar [J 610
Arbetar heltid O 284
Arbetar deltid O 143
Daglig verksamhet[] 56

Inget alternativ passar [] Vad? 283
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20. Vilken diagnos/diagnoser har du?

21. Hur gick det till att fa den séllsynta diagnosen? n =1431
Ritt diagnos stélldes pé en gang [1 744 52,0

Forst stilldes en annan diagnos sen fick jag min diagnos [] 210 14,7

Flera olika diagnoser har stillts innan jag fick min diagnos []1239 16,7

Jag har inte fatt ndgon diagnos [] 80 5,6
Annat. Vad? 158 11,0

22. Vilka olika fysiska och psykiska funktioner paverkas av den/de diagnoser du har
(rikna éven in foljder av andra diagnoser).

23. P4 vilket siitt paverkas ditt liv av din diagnos?

24. Vilka faktorer i miljon (t.ex. kyla, trottoarkanter, attityder) paverkar dig i
forhallande till din diagnos?

25. Har du fatt fel behandling pa grund av att sjukvardspersonalen inte kiinde till
diagnosen? n =1495

Nej det har aldrig hént [] 1020 68,2%
Ja det har hiint men det fick inga sérskilda foljder [J 285 19,1%
Ja det har hént och det fick foljder [] 190 12,7%

Kommentar:

26. Har du haft nagon annan sjukdom/skada som blivit forbisedd pa grund av din
sillsynta diagnos? n =1475

Nej det har aldrig hant [] 1229 83,3%
Ja det har hint men det fick inga sérskilda foljder L1 145 9,8%
Ja det har hint och det fick foljder [ 190 12,7%

Kommentar:

27. Har du fatt ett negativt bemdtande eller inte blivit trodd pa grund av att personalen
(t.ex. sjukvard, kommun) inte kiinde till diagnosen? n =1502

Nej det har aldrig hént [] 886 59%
Ja det har hint men det fick inga sirskilda foljder [] 391 26%

Ja det har hént och det fick foljder [] 225 15%
Kommentar:
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28. Har du faitt ett negativt bemotande fran okinda personer (t.ex. i affir, pa buss eller

ute i sambhiillet)?
Nej det har aldrig hant [ 750 49,6%

Ja det har hént ndgon gang [1 565 37,3%
Ja det hiinder ganska ofta [] 198 13,1%

Kommentar:

n =1513

29. Hur du blivit mobbad pa grund av din diagnos?
Nej aldrig [] 903 60,4%

Ja ndgon gang [] 450 30,1%
Jaoftal]l 120 8%

Ja dagligen[] 21 1,4

30. Hur upplever du din sociala gemenskap i relation till andra? Siitt ett kryss per rad.
God Normal Dilig Ej relevant |n=
Foréldrar 1138 80,1% [191 13,5% |39 2,7% |52 3,7% |1420
Syskon 953 67,5% |308 21,8% |74 52% |76 54% |1411
Slakt 863 57,8% 464 31,1% [124 83% |41 2,7% [1492
Arbets-o klasskamrater 729 51,6% |481 34,1% |129 9,1% |73 5.2% 1412
Grannar 644 43,8% 601 40,8% 132 9,0% |95 6,5% |1472
Vénner 904 61,7% 408 27.8% [1157.8% |39 2,7% |1466
Personal 676 51,3% [43633,1% |51 3,9% |155 11,8% |1318

31. Har du mdjlighet att umgas med andra som har samma diagnos?
Sitt kryss i den ruta som passar biist?

Tréffasoch | Tréffasoch |Haller kontakt |Viharinte |Inget n=
har kontakti |har kontakt | via telefon kontakt alternativ
vardagen t.ex. pa lager |eller epost passar

164 10,7% 405 26,5% |196 12,8% 53635,1% 225 14,7% [1526

32. Vilken betydelse har kontakten med andra som har samma diagnos for dig?

Mycket viktig

Ganska viktig

Mindre viktig

Oviktig

n=

320 35,2%%

274 30,5%

197 21,9%

108 12,0%

899
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Bilaga 3

Fallbank

ADRENOGENITALT SYNDROM - AGS

Var lilla flicka Kajsa ar nio 4r och hon ar redan van att ta mediciner dagligen for att halla sig frisk.
Annu forstar hon inte riktigt vad det kommer att innebira att hela livet vara beroende av mediciner-
ing. Var instdllning ar att ta en dag i taget och forsoka lira henne att bemistra de svirigheter som
ar idag.

Kajsa har Adrenogenitalt syndrom (AGS eller CAH) en genetisk forindring som gor att binjure-
barken inte fungerar tillfredsstillande. Vissa livsnodvandiga hormoner kan inte bildas och hon har
rubbningar i saltbalansen. Idag kan man som tur dr behandla symtomen och kompensera bristerna,
men det kriver ganska fasta rutiner for bide Kajsa och oss som foridldrar. Redan tidigt pd morgonen
vid 05.00 ska forsta dosen kortison tas och da far min fru eller jag se till att Kajsa far i sig medici-
nen. Vi loser upp tabletten i lite vatten och sprutar in den i mungipan utan att behova viacka henne.
I skolan paminner froken henne efter lunch och sedan blir det tablett pa kvillen igen. Normalt sett
ar det hdr inget problem, men vi gar med en standig oro att hon ska bli sjuk pd ndgot satt eller fa
feber. D4 rubbas litt kortisonbalansen och tillstindet kan bli ganska allvarligt. Ndgra gdnger, nir
Kajsa har haft maginfluensa med diarréer och kriakningar, har vi fatt dka in akut till sjukhuset, for
att hon skulle fa kortisondropp.

Kortisonbehandlingen har gjort att hon ir lite rund for sin alder och det gor det ocksa jobbigare for
henne. Men nir allt ar som det ska dr Kajsa utdt sett som vilken niodring som helst.
Kortisonbalansen dr tyvarr inte det enda problemet med diagnosen AGS. De flickor som har den all-
varligare formen kan ha forindringar pd konsorganen vid fodseln och det kan vara svart att bestim-
ma om det dr en pojke eller flicka. Kajsa foddes med vissa forandringar och de forsta dagarna innan
svaret fran PKU-testet kom, kunde man pa BB inte siga om hon var pojke eller flicka. Det blev en
svar kris for oss med ett nyfott barn och oron for henne och samtidigt slaktingars och vinners und-
rande fragor. Vi har haft manga samtal med likaren pa endokrinologen, dir Kajsa gar pa regelbundna
kontroller, och med psykolog for att komma fram till den staindpunkt vi har idag. Vi har valt att
vianta med operation for Kajsas del. Var overtygelse ar att hon méaste fa vara med och fatta ett s
viktigt beslut sjalv och det kan hon gora forst nar hon dr sd gammal att hon forstar vad det innebar.
Dessutom forbattras kirurgin hela tiden, si resultatet kan bli mycket battre om hon vintar. Men hon
kdnner sig annorlunda i manga situationer.

Vi gor allt for att starka hennes sjdlvkinsla och fokusera pa det som dr positivt. I familjen ar vi
mycket musikintresserade allihop och Kajsa har just borjat spela tvarflojt. Forhoppningsvis har vi en
fungerande bldskvintett i huset om ett ar eller tva.

Varje ar forsoker vi dka pa de familjeliger som Riksforeningen for Adrenogenitalt syndrom ordnar.
Alla i familjen har lika roligt, eftersom det ar mycket aktiviteter och intressanta foredrag. Framfor

allt finns det mycket tid till samvaro da vi kan diskutera allt vi har behov av. For Kajsa ar det vik-

tigt att traffa andra som har ASG. Speciellt nir hon kommer i puberteten, kan det vara jitte viktigt
att hon har ndgon eller ndgra hon kan prata med, om sina funderingar.
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ALPORTS SYNDROM

Utanfor mitt sjukhusfonster kan jag se att virsolen borjar gora sina forsta forsok att vacka vaxtlig-
heten till liv. For egen del hoppas jag att den njurtransplantation som jag genomgick for en vecka
sedan ska bli en borjan pd mitt nya liv. De senaste dren har inneburit tita besok pd njurmedicinkli-
niken, dialysbehandlingar och en tilltagande orkesloshet och oro. Jag har Alports syndrom, en ofta
arftlig njursjukdom som ocksa kan ge syn- eller horselnedsittningar. Idag ar jag 35 4r, men diagno-
sen fick jag redan som ung. Man testade mig tidigt eftersom min morfar hade utvecklat sjukdomen.

Det var forst i tondren som jag egentligen borjade kdnna av symtomen. Jag var allmint orkeslés och
kunde inte hinga med i alla fysiska aktiviteter i skolan och jag borjade ocksa hora simre, speciellt i
bullriga och stokiga miljoer. Min njurfunktion forsimrades gradvis och jag led av njursvikt linge
innan jag borjade pa dialysbehandling for ca tre ar sedan. Dialysbehandlingen innebar ndgot helt
nytt. Innan hade jag inte paverkats sd mycket i vardagen mer dn av trottheten, men nu blev det
regelbundna halvdagsbehandlingar pd sjukhuset tre gianger per vecka, och jag kunde inte arbeta lika
mycket som tidigare. Men jag kdnde mig dnda lite piggare mellan behandlingarna. Samtidigt borjade
ocksd en oroande vintan pa en ny fungerande njure. Det blir en kamp med tiden. Jag visste att jag
aldrig skulle bli battre dven om dialysen kan hédlla mig vid liv i flera decennier.

Den senaste tiden, dnda sedan jag blev uppringd och ombedd att snabbt infinna mig pd sjukhuset
for att man hade hittat en passande njure, har varit mycket omtumlande fér mig. Operationen har
gdtt bra och nu far jag alla mojliga mediciner for att inte den nya njuren ska stotas bort. Jag kdnner
mig dndd ganska lugn, for det dr ovanligt med svarare komplikationer, och jag intalar mig att det
kommer att g bra. Genom var stodforening har jag traffat flera som har genomgétt transplantation
med mycket gott resultat och de har fitt ett nytt liv. Orken har kommit tillbaka och flera av dem
har borjat arbeta och deltar mer i det sociala livet. Det dr vad jag hoppas pd naturligtvis. Jag kdnner
en stor tacksamhet mot alla som har hjidlpt mig och det enorma stod jag fatt inom njursjukvarden.
Min horsel gar det daremot inte att gora ndgot at, eftersom skadan sitter i innerorat, si den kommer
att bli fortsatt simre. Annu har jag klarat mig utan hérapparat men det dréjer nog inte linge innan
jag maste skaffa en.

Nu tar jag en dag i taget mot tillfrisknande, men jag kdnner redan hur krafterna borjar dtervinda.
Jag fantiserar om allt roligt jag hoppas kunna gora tillsammans med min fru och var son, som ir
fem ar. De sista dren har jag tyvarr inte kunnat delta sd mycket i hans aktiviteter och manga av de

tunga sysslorna har min fru fatt ta hand om.

Thomas
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APERTS SYNDROM
Vem skulle trott att jag vid 21 ars alder skulle ha egen ligenhet och faktiskt klara det mesta sjalv?
Inte manga och kanske inte jag sjalv heller.

Jag heter Anna och har Aperts syndrom och min uppvixt har styrts mycket av likarbesok, operationer,
sjukhusvistelser, sjukgymnastik, hand- och taltraning och manga besok hos ortopedskomakare for
att fa nagot att ha pa fotterna. Minniskor jag moter kan nog inte alltid se vilka framsteg jag gjort
och vilka forbattringar alla mina ansiktsoperationer har dstadkommit, men jag kan marka en stor
skillnad och det starker mitt sjalvfortroende.

Att bo sjalv och ga till jobbet varje dag ger en hirlig kdnsla. Det dr skont att kdnna att jag inte ar
beroende av andra hela tiden och att jag klarar min egen vardag. Visserligen far jag en del hjalp
fortfarande av mamma och pappa, eftersom jag har svart att lyfta och bdra och da dr det svart med
vissa praktiska saker. Armarna kan jag inte stricka ut och jag har problem med att na upp i skdp i
vissa lagen. Mina fumliga hander gor att jag till exempel fir tinka mig for vilka klader jag koper.
Det ska helst inte vara for manga krangliga blixtlds och knappar.

Mycket av mitt funktionshinder handlar om att manniskor forvantar sig, att bara for att jag ser
annorlunda ut, sa dr jag ocksa annorlunda inuti, eller inte fattar lika bra som andra. Det gor att jag
manga ganger kdnner mig utanfor och i skolan hinde det ibland att jag blev retad, speciellt av barn
som inte kdnde mig. I skolan kunde gymnastiken vara jobbig, eftersom jag inte klarade allt, men jag
hade bra gympalidrare som hjalpte mig och lit mig gora det jag var bra pa. Det var inte sd latt att
skriva och lidsa heller, dels for att det dr svart att hdlla i pennan men ocksd for att det alltid har
varit svart for mig att forma ljuden och da blir dven stavningen svdr. Nu laser jag mycket, men ald-
rig hogt for ndgon annan.

Mitt jobb ar kul och dar blir jag omtyckt for den jag dr, men jag har fortfarande svart att hitta pa
saker pd fritiden. Jag dr nog rddd att ta kontakt med andra och da blir det ldtt att jag blir sittande
hemma och tittar pd TV eller lyssnar pa musik. Nir jag triffar ungdomar med samma syndrom som
jag, det brukar jag gora pa ett sommarlager varje ar, kanns det inte lika svdrt. D4 4r jag mer spon-
tan och vdgar vara mig sjalv och jag kan prata med mina kompisar om precis allt. Lagret 4r nog det
basta som hinder under dret. Min bista kompis, som bor 60 mil frin mig, och jag héller kontakt
under resten av dret ocksa. Vi ringer och skriver brev och vi har bestamt att hon ska komma och
hilsa pd mig, for att kolla min nya ldgenhet.

Anna
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ARTROGRYPOS/AMC
Vér son Tobias, familjens glidjespridare och positiva kimpe, har AMC, Artrogryposis Multiplex
Congenita, ett syndrom som ger medfodda felstdllningar i leder och allmdn muskelsvaghet.

Nair han foddes for dtta ar sedan, efter en helt normal graviditet, upptacktes felstdllstallningar i
armbdgarna, hofterna och kniana och fotterna var vridna inat, pd vanster fot hade han klumpfot. Vi

var fortvivlade och oforberedda. Vad hade gatt fel? Tobias storasyster som da var 2,5 dr var ju helt
frisk.

Utredningar gjordes direkt pa barnsjukhuset dit han flyttades och man stillde ganska snabbt diagno-
sen Artrogryposis. Var forsta tanke var att det maste ga att operera och ligga alla leder ratt, men vi
fick lara oss att det inte dr s enkelt. Operation dr en av flera behandlingsmetoder och pd Tobias
opererade man hofterna, med lyckat resultat, nar han bara var ett par veckor gammal. Fotter och
ben gipsades i omgédngar for att fa fotterna i ratt lige och hans klumpfot opererades. Nu har han
stodskenor for ben och fotter for att lederna ska hallas pa plats och han maste alltid ha ortopediska
skor for att fa bra stod for fotterna.

Idag kan Tobias std upp och forflytta sig korta strackor, ca 30 m, med hjilp av sin rollator. Det ar
mycket envishet, vilja och trining som har gjort att han kommit sd langt. Nar han ska ga lingre
strickor anvinder han sin Permobil. Den fungerar bra i skolan ocksa, eftersom han kan vara med de
andra barnen och leka ute. En del aktiviteter dr svara for honom att delta i och da blir han ledsen
ndr han marker att han kommer pa efterkilken eller inte orkar som de andra. For det mesta brukar
kompisarna visa stor hdnsyn

och far med honom i leken.

Skolarbetet dr inga problem for Tobias. Han dlskar att ldsa, vilket han kunde redan innan han bor-
jade skolan, men det kan vara tréttande for armen och handen att skriva och riakna for linge. Han
har en egen dator som han kan anvinda ndr han blir trott. Skolan har stdllt upp med en assistent
for att Tobias ska klara allt det praktiska som toalettbesok, oppna dorrar, fa pd ytterklader mm.
Har har kommunen varit bra och forstatt vara problem. Svarare ar det diremot med sjukgymnasti-
ken. Nidr man ska spara blir besluten ofta kortsiktiga. For att Tobias inte ska bli dnnu stelare och
ororligare krivs daglig traning, men det dr svdrt att fa gehor for. Nu far han sjukgymnastik tva
ganger i veckan och det racker inte. Eftersom han inte kan hianga med kompisar och cykla och spar-
ka boll, har jag som pappa forsokt hitta ndgot som vi "grabbar” kan ha tillsammans och vi har bor-
jat delta i handikappidrotten i var hemstad. Vi borjar faktiskt bli riktigt bra pa kilkhockey och
framforallt har vi kul. Vi dker ocksa och simmar en gang i veckan och da brukar nistan alltid ndgon
klasskompis hinga med. Simning ger bra trining eftersom inte lederna belastas.

De senaste aren har vi varje sommar akt pa familjeliger som Foreningen for AMC ordnar. Ligret
brukar kdnnas lite som en kick-off. Det dr foredrag om forskning, hjalpmedel, habilitering mm och
gott om utrymme for samvaro, diskussioner och aktiviteter. Viardefullast 4r andd mojligheten att f&
tips och rad frdn andra hur vardagsproblem kan losas och att utbyta erfarenheter. Nagra av vdra
basta vanner har vi traffat pd lagret.

Tobias har last och godkant det jag har skrivit och han tycker det stimmer val med hur han har det.

Bengt
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BECKWITH-WIEDEMANNS SYNDROM

Vir dotter Tova som &r atta ar har dnda sedan hon féddes var tredje manad genomgatt ultraljudsundersok-
ning av buken och de tre forsta dren var hon ocksa tvungen att ta blodprov en gang mellan varje undersok-
ning. Hon har Beckwith-Wiedemanns syndrom (BWS) som ger 6kad tumérrisk i bukorganen. Vid varje
undersokning har det funnits en oro att likarna ska uppticka nagot. Nu tror man att faran ska vara over
och hon behover inte gd pa tiata kontroller langre. Men vi kdnner inte att vi kan slappna av. Nu ar vi radda
att en tumér ska uppstd som kan missas, eftersom Tova inte gar pa kontrollerna lingre.

Nar jag vantade Tova upptacktes det vid en ultraljudsundersokning i 17.e veckan att hon hade navelstrangs-
brack. Det togs fostervattensprov, men likaren kunde inte hitta ndgot annat onormalt. En barnlikare kopp-
lades in redan dd och han forberedde oss pa att Tova skulle opereras direkt efter fodseln. Det blev en orolig
vantan. Min man och jag var forstagangsforaldrar och vi blev mycket uppskarrade, trots att lakaren forsok-
te lugna oss att det skulle ga bra eftersom de var forberedda pa vad som behovde goras.

Forlossningen narmade sig och ultraljuden visade att Tova vixte ordentligt, hon ldg 6ver normalstorlek.
Senare forstod vi att det berodde pd BWS och inte pa att hon madde sa bra. Virkarbetet satte igng redan i
36:e veckan och Tova foddes fyra veckor for tidigt, men vigde trots det 3 500 g. Vi hann inte se mycket av
vér lilla flicka innan hon kordes ivig till operation for navelstrangbracket. Det var hemskt att de skulle
skira i hennes lilla kropp och vi kinde oss hjilplosa som inte kunde skydda henne. Den hemska kanslan
byttes snabbt mot tacksamhet mot likarna som kan klara si svara operationer idag.

Operationen gick bra och vi var 6verlyckliga efter att ha oroat oss i flera manader. Men ldkaren sag inte
lika glad ut som vi. Han var bekymrad eftersom de hade upptickt att Tovas bukorgan var kraftigt forstora-
de och hon hade for lagt blodsockervirde, antagligen till foljd av forstorad bukspottkortel. Hennes blod-
socker kontrollerades hela tiden och hon fick glukos intravenost for att halla en bra blodsockerniva, efter-
som lagt blodsocker kan ge skador pa hjarnan. Tova hade ocksd vildigt stor tunga och man kunde se att
hennes hogra sida sdg storre ut an den vinstra. Redan dagen efter fick vi veta att hon med storsta sannolik-
het hade Beckwith-Wiedemanns syndrom, en mycket ovanlig diagnos. Var virld rasade samman igen.

Nar Tova var kvar pd sjukhuset hade vi mojlighet att stilla ménga fragor och hade dven tid att forsoka for-
std. Att ena kroppshalvan ir storre dn den andra heter hemihypertrofi, fick vi forklarat for oss. Forstoring
av tungan och navelstrangsbriack dr de mest typiska symptomen som gor att man kan stilla diagnosen BWS.
De med BWS som dven har hemihypertrofi utvecklar oftare tumorer och darfor har vi varit extra oroliga
vid ultraljudsundersokningarna som sattes in direkt.

Idag ar Tova en pigg och glad attadring som dlskar att ga till skolan. Nar hon var liten hade vi stora pro-
blem med matningen och Tova hade svart att svilja och tugga. Tungan var hela tiden i vigen och hon dreg-
lade ovanligt mycket. Det blev manga trojbyten varje dag. Vid flera tillfillen diskuterade vi en ev tungopera-
tion med Tovas likare men han tyckte att vi skulle avvakta. Kiken brukar sa smaningom ”vixa ikapp”
tungan, men det dr viktigt att kontrollera att inte tinderna far snedstillningar. Vi sjilva tog reda pd att ope-
rationsresultaten hade forbattrats betydligt de senaste dren. Nir Tova var tre ar ville vi inte vidnta langre
utan kontaktade en plastikkirurg som opererade henne. Resultatet blev over forviantan och Tova blev glada-
re och hon slapp ocksa alla okinda som stirrade. Efter operationen gick hon under en period hos talpeda-
gog for att fa hjalp med talet som hade blivit pdverkat av att tungan varit stor och ororlig. Skolstarten har
fungerat bra och vi forsoker stiarka Tovas sjalvfortroende sa att hon ska klara de problem som uppstér i och
med att hon dr mycket stor for sin alder. Det ar inte latt att hitta klider som en dttadring gillar, men som
ska vara avpassade for en tiodrings kroppsstorlek och skor far vi alltid képa tva par av eftersom hon har
storlek 36 pd hoger fot och 34 pa vinster. Manga med BWS kanner sig uttittade pga av sin kroppsstorlek,
men dn sd linge har Tova klarat det bra.

Tovas mamma Linn
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CATCH22/22Q11 DELETIONSSYNDROM

Hur kan man hjilpa ett barn som inte riktigt hinger med i den vanliga skolan, men som &r alldeles
for duktig for sarskolan? Det problemet upplever vi just nu med var son Johan, som ar 10 ar. Det
finns inget mitt emellan. En liten klass dar han kunde fa mycket stdd och hjilp skulle vara det
basta. Han har de senaste tvd dren kant mer och mer att han inte orkar med i de andras takt och
han har svart koncentrera sig nar det ar stokigt runtomkring honom.

Problemen borjade redan pa BB. Nir Johan bara var ndgot dygn gammal uppticktes ett hjirtfel,
som han har opererats for tvd ganger redan. Det har varit jobbiga perioder eftersom han dr mycket
infektionskanslig och vi har nastan fatt isolera familjen i samband med operationerna. Jag var
hemma med honom i tvd ar, just for att han inte klarade av att vara i for stora barngrupper med
manga forkylda barn. Det visade sig ocksa att det var svart att amma Johan. Han hade valdigt svart
att suga och fick upp maten genom nidsan. Barnlikaren undersokte honom och upptickte en inre
gomspalt som gjorde att gomseglet inte tippte till mellan mun- och nidshdla nar han svalde. Det blev
sondmatning i flera manader for att han skulle fa i sig tillrackligt. Vi gick med stindig oro att det
skulle dyka upp nidgot mer och att inte allt stod ratt till. Men han var dnd4 en jitteglad kille, trots
sitt hjartproblem och borjade sd smaningom kunna dta sjilv.

Vi fick vdnta linge innan Johan borjade ga. Han var lite klumpig i sina rorelser och talet var ocksa
kraftigt forsenat. Han var 18 manader och oron fanns dir, eftersom vi jamforde med storasyster. Till
slut fick vi komma till en barnneurolog for utredning. Nar Johan var tva ar fick vi veta att han har
CATCH22/22q11 deletionssyndrom, en kromosomférandring som har kommit av sig sjilv. Alla de
symtom vi hade upplevt var typiska, men diagnosen dr svar att stdlla. Det blev faktiskt en ldttnad
for oss att fa veta. Vi kunde delvis slappa oron och istillet koncentrera oss pd att hjidlpa Johan pa
ratt satt och lira oss mer om sjukdomen.

Talforseningen berodde inte bara pa gomspalten och de ideliga 6roninflammationerna, utan hor
ocksa till sjukdomen. Anda sedan tredrsildern har Johan gitt hos logoped och fitt taltrining. Han
pratar otydligt och har svart att gora sig forstddd nar det dr stimmigt omkring honom. En del skol-
kompisar orkar inte forsoka lyssna och det gor honom mycket ledsen. Pa lagstadiet gick det ganska
bra, men nu pa mellanstadiet har problemen blivit mer uppenbara. De andra drar ivdg fysiskt och
socialt och Johan kinner sig utanfér. Han blir latt trott, har vark i musklerna och behover ta det
lugnare dn kompisarna. Det dr svart for honom att hinga med pa alla aktiviteter och det accepteras
inte alltid i klassen.

Tyviarr har Johan ocksd hog franvaro, beroende pa alla lakarkontroller, taltraningen och de otaliga
infektioner han far. D& ar det latt att hamna utanfor kamratgruppen. Sedan ett par manader har han
en assistent i skolan, en kille pd 22 4r. Han dr mycket omtyckt av alla barnen och det har gjort det
lite lattare for Johan. Nu hoppas vi bara att Johan ska fa ha sin assisten kvar, tills vi kan hitta en
langsiktigare 16sning.

Johans mamma Cecilia
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CDG-SYNDROMET

Var son Christian foddes 1996 efter en helt normal graviditet. Han var vilskapt och vi och storasys-
ter var overlyckliga. Hon hade onskat att det skulle bli en lillebror. For oss som foraldrar spelade
det ingen roll vilken sort det blev, bara det blev ett friskt barn, en 6nskan som alla foraldrar har.

Vi levde i ett lyckorus de forsta veckorna och hade vil bara en undran 6ver den fettkudde Christian
hade ovanfor stjarten, vi hade aldrig sett ndgot liknande tidigare, men pa sjukhuset hade man tydli-
gen inte reagerat. Niar Christian var 3 veckor gammal ringde de frdn barnkliniken och bad oss
komma med Christian nasta dag. Man hade hittat nagot i PKU-testet som inte var bra och darfor
ville ldkaren triffa oss. Efter det besoket fordndrades vart liv helt. Vi var inte lingre den bekym-
mersfria smabarnsfamiljen med tvd sma gulliga barn. Jo, tva gulliga barn hade vi, men Christian var
inte frisk och vi hade borjat forsta vad som viantade framover. PKU-testet hade visat att Christian
hade dalig produktion av skoldkortelhormon och han var tvungen att genast borja dta Levaxin for
att inte riskera skador, som kunde leda till allvarlig utvecklingsstérning. Den gangen fick vi inte veta
att Christian hade CDGS, ett arftligt syndrom som medfor en biokemisk defekt, som gor att cellerna
inte kan bryta ner glykoproteiner.

Diagnosen fick han senare nar fler symtom drabbade honom. Forsta dret var fyllt av oro och sjuk-
husbesok och vi levde i en dimma. Christian var vildigt kdnslig i munnen och hade svart att fa i sig
mat och han hade ocksa stindiga diarréer och krikningar, vilket gjorde att han inte 6kade i vikt
som han borde. Min reaktion blev att forsoka mata oftare och allt blev en enda ond cirkel. Nar han
var dtta manader uppticktes en vitskeutgjutning pd hjartsicken men det gick aldrig sd langt att det
behoévdes operation.

Nair Christian var 15 manader kunde han fortfarande inte std upp. Han var svag i musklerna och
orkade inte hdlla kroppen uppe. Vi forsokte trina honom sa gott vi kunde, men det var forst nir vi
fick kontakt med barnhabiliteringen som vi kande att vi kunde hjilpa pa ratt satt. P4 habiliteringen
fick vi veta att Christian inte skulle utvecklas normalt, utan antagligen riskerade att bli rullstolsburen
och dven fa en utvecklingsstorning. Det vi hade anat linge bekriftades, men det kidndes dandé battre
att fa veta dn att gd med den ovisshet som vi hade gjort sd lange.

Christian fick ett staskal (ett slags gastol...?) och det forandrade hans mojligheter betydligt och blev
en positiv hiandelse i familjen. Vi kunde trana hans motorik pé ett helt annat sitt och han kunde delta
mer i vad som hiande runtomkring och blev mycket gladare. Vi fick ocksa komma till en sjukgymnast
som vi fortfarande har regelbunden kontakt med och det kdndes tryggt.

Nar Christian var nastan tre ar blev han plotsligt forlamad i ena sidan och delvis blind. Det blev
ilfart till sjukhuset och han fick ligga inne ett par dagar for observation. Forlamningen slappte sa
smaningom och synen aterkom successivt. Vi ldrde oss att detta kan intrdffa nir man har CDGS.
Efter det har Christian haft ytterligare ett anfall, men nu verkar det ha lugnat ner sig.

Nu gar Christian i sdarskolan och tycker att det dr jatteroligt. Han borjar kunna sitta ihop nagra ord
och vi hoppas att talet ska bli battre, nar han fir trana dagligen. Vi har hittat en rutin i var vardag,
trots att mycket cirkulerar kring Christian, eftersom han behover hjdlp med det mesta. Men stora-
syster mdste ocksd fa utrymme och fa lite av var tid. Nu hoppas vi bara att Christian ska slippa fler
nya symtom, men CDGS kan tyvidrr ge obehagliga ovantade 6verraskningar. Det har vi fatt lara oss
de senaste dren.

Christians mamma Kajsa
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DYSMELI

Hej!

Jag heter Anders, ar 13 ar och har Dysmeli. Dysmeli 4r nar man saknar mer eller mindre av armarna
eller benen ndr man fods. Jag har ingen hogerhand. Armen slutar lite nedanfér armbdgen och dar ar
det smd knoppar som skulle ha blivit mina fingrar. Minniskor som jag inte kdnner stirrar ofta pd
mig och en del fragar till och med vad som hant min hand. D4 kan jag kdnna mig forbannad bade
pa minniskorna och pd min arm. Det ar varst pd sommaren, ndr det 4r varmt och man vill ga i
kortarmat. P4 vintern kan jag fixa till kliderna sd att det inte marks si mycket. Nar jag gér i skolan
brukar jag ha en armprotes. Det dr en myoelektrisk protes som styrs av musklerna och den fungerar
val ganska bra, men jag fick trina mycket innan jag tyckte att det var nadgon vits med protes. Nar
jag kommer hem efter skolan brukar jag ta av den. Det dr skont att slippa den och fd kdnna att jag
klarar mig bra som jag dr. P4 sommaren blir det varmt och svettigt att ha den och da anvinder jag
den nistan inte alls.

Nir jag var mindre forsokte jag ofta gomma armen bakom ryggen, for jag var radd att bli retad for att
jag inte sdg ut som andra barn. Pa lagstadiet var det ibland dldre barn som retade mig och jag blev val-
digt ledsen. Nu har jag vant mig vid att ”sd har ser jag ut” och jag ar den jag ar.

Jag tycker att jag kan gora allt jag vill, 4ven om vissa saker dr svarare dn andra, t ex att kndppa
knappar och dra upp blixtlds, 4ta med kniv och gaffel och sidant och nir jag ska greppa med bagge
handerna. Jag brukar hitta pa egna satt att gora det som ar svart med bara en hand, och det brukar
gd bra. Annars ir jag som mina kompisar, jag spelar fotboll, tranar flera gdnger i veckan och dker
slalom. D4 har jag en skidprotes som hdller staven dt mig. Nir jag skulle lira mig cykla fick pappa
gora ett specialstyre for min hogra arm for jag kunde inte halla balansen med bara en hand, men nu
ar det inga problem.

Det ir inte s manga som har Dysmeli, s for att vi ska f mojlighet att triffa andra med samma
funktionshinder, ordnas det bide sommar- och vinterlager for oss. Liagren ar suverdna. Det finns
massor av roliga aktiviteter och vi tranar mycket, eftersom det ar viktigt for den friska delen av
kroppen, sd att den inte slits ut for fort. Det dr ocksd jattebra att fi prata med andra som har
samma problem som en sjalv och hora hur de hittar praktiska [6sningar pa saker och ting. Man
kdnner att man inte dr sa ensam.

Nair jag tanker pa vad jag vill gora i framtiden, sd vet jag att armen kan hindra mig att vilja vissa
yrken, men det finns manga jobb som man kan klara jattebra ocksa. Det viktigaste ar att inte deppa
over hur det dr utan forsoka se mojligheterna istillet, och det borjar jag bli battre pad tycker jag. P&
Dysmelildgrena har jag traffat manga som ar dldre dn jag, som det gdr bra for och det gor att jag
inte oroar mig sd mycket.
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EHLERS-DANLOS SYNDROM

Ung, ser frisch ut, ar glad for det mesta och 32 ar. D ska man vil inte dka direkt hem efter en halv dag pa
jobbet och vila i tvd timmar? Den fragan stiller manga hogt och sikert annu fler tyst. Att inte bli trodd har
forfoljt mig hela mitt liv. Jag har en medfodd bindvavsdefekt kallad Ehlers-Danlos syndrom, som gor bind-
vav och slemhinnor mycket skora. Det ar som om skelettet inte 4r hoplimmat ordenligt. Diagnosen stilldes
for nio ar sedan och att jag inte fick den tidigare beror pa att olika personer med EDS kan ha s3 olika
symtom. Inom sjukvarden vet man fortfarande forvanande lite om min sjukdom och det har skapat pro-
blem f6r mig manga ganger.

Moijligheten att vila efter jobbet gor att min vardag kan fungera. Jag har stindig smarta i mina leder, fot-
ter, knin, biacken och hinder och har ofta ont i magen, dels pga sjukdomen som péaverkar tarmarna, men
ocksa pga all smartstillande medicin jag dter for att kunna uthirda. P4 morgonen borjar jag inte forran vid
9.30 och det ger mig tid att fd igdng min 6mma kropp efter natten. Jag sover med handskydd for att mina
fingerleder inte ska halka ur led och ibland har jag skenor pa benen. Min man tar morgonpasset med var
tvddrige son Jocke och tar honom till dagis, for att jag ska fa komma igang i egen takt. P4 banken dar jag
arbetar, har jag fatt en anpassad arbetsplats, s att jag kan variera mellan att std och sitta och arbeta och
det underlittar en del.

Vid 14-tiden gir jag hem och vilar. D4 ar jag helt slut efter att ha skarpt” mig i flera timmar och forsokt
bortse fran virken. Vilken befrielse det ar att f4 ge efter en stund och ta hand om mig sjélv lite. Vid fyrati-
den promenerar jag till dagiset som ligger 200 m fran vart radhus och hamtar Jocke. Nar vi valde hus, tog
vi reda pd att det fanns dagis nira eftersom jag inte orkar gé langa strickor. Vil hemma brukar vi lisa
saga eller gora ndgot annat stillsamt. Jag forsoker gora lite hushallsarbete, de dagar jag inte har svar vark
och mina hander gor som jag vill, annars far vi vanta tills min man kommer hem. Tyvarr far han tidvis ta
en stor del av hushéllsarbetet hdar hemma.

Jocke ar var stora lycka, men det var inte sjalvklart for oss att skaffa barn. EDS ger okad risk for missfall
och blédningar och det gjorde oss naturligtvis mycket oroliga. Jag var sjukskriven under hela graviditeten,
eftersom pafrestningarna pa backenet var stora, och jag gick pa tita kontroller hos barnmorska och lika-
re. Trots alla forsiktighetsatgarder blev det ett akut snitt vilket jag hade velat undvika. Min hud ar svar att
sy i och suturerna gér litt upp, med blodning och svarlikt sar som foljd. Men allt gick bra den gangen,
eftersom lakaren kinde till problemen. Nar jag vantade Jocke gick jag med i stodféreningen for de som
har Ehlers-Danlos syndrom. Jag kidnde mig ensam med min oro och tyckte det var svart att fa andra att
forstd mina problem. Det har gett mig fantastiskt mycket att kunna utbyta tankar med andra i samma
situation och snabbt kunna fa tips och rad.

Nir jag var liten var besvaren diffusare. Jag hade mycket rorliga leder och kompisarna var lite avundsjuka
eftersom jag var smidig som en “ormmanniska”. T o m fingrarna kunde jag boja extremt mycket. Trots
det kunde jag inte hivda mig i gymnastiken pga av svaga muskler. Jag fick latt stukningar i fotterna eller
stora blamarken om jag inte var forsiktig. Nar jag vixte i tondren borjade ledvirken och jag forsokte
slingra mig undan fysisk aktivitet. Deltog jag i ndgot hade jag dubbelt ont dagen efter, men det var inte
battre att sitta still for lange heller. Mina kompisar och larare tyckte att jag var konstig och jag fick ofta
hora att jag nog bara inbillade mig. Alla likare jag triffade under ungdomstiden gav olika rad: ”Ta det
lugnt”, ”ta en magnecyl nar du far mycket vark”, ”du behover stirka musklerna”, men ingen kunde siga
vad som var fel. Forst nar jag var 23 ar fick jag antligen min diagnos. Det kiandes som ”antligen” dven om
det var fruktansvirt att fi en sidan dom. Nu har jag en forklaring och det ar ldttare att bli trodd.

Tyvirr kommer jag aldrig att bli battre, tvirtom, men jag forsoker leva si att jag haller smirtan borta
stundvis och orkar med min underbara familj. Min forhoppning ar att kunna fortsitta arbeta eftersom det
ar en sddan glddje att ha arbetskamrater och kdnna att jag ar delaktig i samhallet.

Kvinna frdn Mailardalen
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EKTODERMAL DYSPLASI

Jag heter Martin, dr 25 4r och har en ovanlig, medfodd, arftlig diagnos med det komplicerade namnet
Ektodermal Dysplasi (ED). Mina forildrar borjade undra vad som var fel med mig nar jag vari 1 1/2 ars
aldern och mina tander inte kom som pd andra jamnariga barn. Till slut kom det tinder i 6verkiken, men
de var spetsiga och sma och i underkiken fick jag inga tinder. De tog mig till en barnlikare som under-
sokte mig noggrant och han stillde diagnosen Ektodermal Dysplasi. Samtidigt fick dven en del andra kons-
tigheter sin forklaring. Jag hade haft vildigt torr och kinslig hud dnda sedan fodseln och haret, det lilla
jag hade som baby, var tunt och mjukt. Det var ocksé alltid dramatiskt nir jag fick feber, jag blev litt
”overhettad” och ibland fick jag kramper. For att undvika 6verhettning tog jag ofta av mig mossa, vantar
och jacka pa vintern, men da var det alltid ndgon vuxen som snabbt klidde pd mig igen.

Besviren har inte gatt over, eftersom det inte gar att “bota” ED. Overhettning eller febertoppar som perso-
ner med Ektodermal dysplasi ldtt fir, beror pa att man saknar svettkortlar och alltsa inte kan svettas. Det
fick konsekvenser i gymnastiken for mig. Jag kunde inte delta i alla aktiviteter, speciellt inte om det blev
for varmt. Fortfarande har jag mycket svart for varme. En dag i solen eller i en het bil utan luftkonditio-
nering dr nagot jag inte klarar.

Det visade sig att jag saknar tandanlag helt i underkidken och i 6verkidken ar de skadade. Detta har inne-
burit stindiga behandlingar hos specialisttandlikare. Nar jag var yngre hade jag protes bade uppe och
nere och min talutveckling blev forsenad pga det och talet var lite otydligt, s jag fick hjilp av en logoped.
Nu har jag tandinplantat i underkiken och det har fungerat bra hittills. Viss mat ar fortfarande svartuggad
trots de "nya tinderna”, men det beror mest pa att mina slemhinnor ir torra och att jag producerar for
lite saliv. Jag har det dnda inte sdrskilt svart med slemhinnorna tycker jag. ED kan ge sa torra slemhinnor
att nasa och oron ”tipps igen” och dgonen blir mycket torra men det har jag sluppit. Men daremot far jag
vara noga med att smorja min torra hud ett par gdnger om dagen, annars flagar den.

Jag kanner inte sd stora begransningar idag, jobbar heltid och traffar kompisar nir jag ar ledig, men jag
far helt enkelt undvika virme och for mycket fysisk anstrangning. Mitt stora intresse ar fiske som pappa
och jag borjade med tillsammans, nir jag inte kunde delta i kompisarnas ”svettiga sporter”. Vi har gjort
madnga roliga fiskeutflykter och gor det fortfarande och for mig ar det allra bast nar vadret ar halvdant.
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EPIDERMOLYSIS BULLOSA - EB

Nir jag foddes for 28 ar sedan, kan man siga att jag foddes in i en fdngdrakt. Det 4r min hud som
ar min fangdrakt, den lever sitt eget liv kdanns det som, men paverkar mitt liv i stor utstrackning. Jag
foddes med en variant av den arftliga hudsjukdomen Epidermolysis Bullosa (EB) och den gor min
hud extremt kinslig for tryck och friktion. Vitskefyllda bldsor bildas pd min hud utan att jag egent-
ligen har gjort ndgonting eller slagit emot ndgot. Blasorna spricker och vitskar sig och det kliar och
ar otroligt smartsamt tidvis. Till och med vissa kladesplagg kan kdnnas obehagliga om sommarna ar
harda eller tyget for grovt och stelt. Denna kinslighet gor att jag ror mig mycket forsiktigt for att
inte stota emot nagonstans eller skada mig pa olika sitt, men det hjilper inte alltid. Eftersom jag
stindigt mdste vara forsiktig sa dr jag inte sarskilt viltranad och rorlig, det blir ju en naturlig foljd.

For mig ar det varst pad handerna och fotterna, men i perioder kan bldsorna dyka upp pé andra stal-
len pd kroppen ocksd. Nir jag har stora problem for jag svart att gd, det ar alltfor plagsamt och da
kan jag onska att jag kunde gd pd moln. Det skulle kdnnas skont! Det enda jag kan gora for att lind-
ra pldgan ar att smorja med salva, linda huden och dta smartstillande medicin. Om jag inte skoter
saren kan jag latt fa en infektion och da ar det penicillin som galler. Sjukdomen kan inte botas. Att
det finns sa lite lindring for oss som har EB beror antagligen pa att det dr sé sillsynt, sd det har vil
inte varit lonsamt att forska pa ens. Jag vet att jag andé inte dr varst drabbad. Jag har mycket liten
paverkan pa mina slemhinnor, som vissa med sjukdomen har, och de kan tom ha svart att dta. Men
jag far vara forsiktig nir jag borstar tinderna, jag far litt bldsor i munnen och det vill jag helst und-
vika. Det har darfor blivit mdnga besok hos tandlikare pga att jag inte kunnat skota tinderna

ordentligt.

Idag arbetar jag 75 % som ekonom och det passar mig bra eftersom det dr ”fysiskt stillsamt”. Pa
arbetet har jag varit 6ppen med att beritta om min sjukdom, det kdndes bast for mig. Jag maste ju
vara forsiktig dven nidr jag inte har synliga blasor och det kan vara svart att fa forstdelse for det, om
inte andra vet. Det ar ocksa skont for mina kolleger att veta att bldsorna, som kan se oticka ut, inte
smittar. Att jag inte arbetar heltid beror pa att jag ofta blir trott, speciellt nar jag ar inne i daliga
perioder. Varma somrar ar virst. Jag tal inte varma miljoer, dd kommer blasorna som ett brev pa

posten.

Nu vid 28 ars dlder, kdnner jag att jag lart mig s mycket om sjukdomen att jag vet vad jag ska gora
for att ma sa bra som mojligt. Hemma far min man skota de tunga sakerna, som att stida och tvitta,
sd man kan faktiskt sidga att vi har ett mycket emanciperat forhallande. Nar vi gor saker tillsammans
far vi hitta aktiviteter som jag klarar, som att dka ut med motorbdten pd somrarna. Det svalkar pa
havet och huden blir bittre av sol. Mer dventyrliga saker fir min man gora pa egen hand med sina
kompisar. Vi forsoker hitta losningar for att inte lasa varandra pga av min ”fingdrakt” och det funge-
rar ganska bra idag.

Tankar fran Linda
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FRAGILE-X

Vi har nyligen firat att var son Fredrik har tagit studenten fran Gymnasiesdrskolan och det var verkligen nagot att
fira, for det har varit en lang och krokig vig for honom att komma sd langt. De sista dren i skolan var mycket
positiva for Fredrik och han har gjort stora framsteg och kanner sig nojd sjalv.

Nir jag vintade Fredrik madde jag bra hela tiden och forlossningen var normal. Anda blev spadbarnsaret en
pars for oss. Han skrek mycket och var narmast otrostlig. Natterna var ofta kaotiska, med endast korta perio-
der av somn. Eftersom Fredrik var vart forsta barn, trodde vi att det var normalt. Var instillning var att hans
kinkighet berodde pa de ideliga 6roninflammationerna han fick.

Efter mammaledigheten borjade jag arbeta och Fredrik borjade pa dagis. Allt oftare kidnde vi en malande oro
ndr ndgon av oss var med pa dagis och traffade de jamnariga barnen. Fredrik utvecklades inte som de andra.
Han borjade ga sent, forst ndr han var nistan tva dr, och han var motoriskt orolig och talutvecklingen gick lang-
samt. Han ville oftast inte leka med de andra barnen, utan holl sig mycket for sig sjalv och hade ingen uthéllig-
het. Det blev ofta konflikter med de andra barnen pga hans 6veraktivitet. Vad som var patagligt, men som vi
inte orkade ta till oss, var att det var vildigt svart att fa 6gonkontakt med Fredrik. Likaren pa barnavardscen-
tralen fick manga oroliga fragor fran oss, men vi blev lugnade med att ménga barn ir sena utan att det behover
vara onormalt. Talet skulle nog ocksd komma igang eftersom han inte hade nigon horselnedsattning.

Nir Fredrik var i fyradrsaldern var hans problem uppenbara. Talet var fortfarande mycket outvecklat, han holl sig all-
tid for sig sjalv och vi tyckte att han hade mer och mer av tvingsbeteende nar han blev upprord. Hinderna hade han
ocksd borjat ”flaxa” med helt omotiverat. Vi fick remiss till en barnlikare som gjorde en grundlig utredning av
Fredrik. Hon kom fram till att Fredrik var sen i utvecklingen och antagligen hade ndgon form av CP-skada. Det blev
en lang period av sorgearbete, att inse att Fredrik skulle fa leva med sina problem resten av sitt liv. Strax innan vi fick
beskedet hade Fredriks lillasyster fotts och naturligtvis borjade vi oroa oss dven for henne. Vi upptickte ganska snart
att ingenting var sig likt frin nar Fredrik var baby. Hon sov pé nitterna och var for det mesta glad och nojd och
utvecklades normalt.

Diagnosen Fredrik fick, gjorde att vi pa allvar bad om hjilp och kommunen stéttade honom direkt med en assistent
pa halvtid pa dagis. Det fungerade genast bittre, han blev lugnare och assistenten blev hans *filter” nir han lekte med
de andra barnen.

P4 hosten 1990 borjade Fredrik i skolan och vi hade sidan tur att hans assistent fick fortsitta dven i skolan. Fredrik
madde bast av lugna rutiner, helst skulle det vara likadant jamt, och han ville inte vara i for stora grupper. Trots assi-
stenthjlp blev skolan jobbig. Fredrik talade snabbt och snubblande och upprepade ofta det andra sade, han kunde fa
raseriutbrott nir det blev for stressigt och hade svért att koncentrera sig. Daremot blev han, och blir fortfarande, litt
fixerad vid detaljer t ex en flikt som snurrar. Kontakten med klasskamraterna fungerade daligt och Fredrik var mycket
ensam och ledsen. Vid ett besok hos barnlikaren 1992 nir Fredrik var 9 ar och situationen borjade bli alltmer svar-
hanterlig, tyckte hon att utvecklingen inte stimde pa en CP-skada. Fler undersokningar gjordes och efter ett par veckor
fick vi beskedet: ”Han lider av Fragile-X syndrom, en kromosomforandring som kan ge olika grad av utvecklingsstor-
ning”. Vi hade aldrig hort talas om syndromet och for lakaren var det ganska nytt ocksa. Forst 1991 fanns det sikrare
DNA-provet, som gjorde att man kunde fasstilla Fragile-X. Skadan ar arftlig och jag 4r anlagsbararen.

Eftersom vi nu forstod hur omfattande hans funktionshinder var, beslot vi att 13ta honom bérja i sirskolan i 3:e klass
och det blev viandningen for Fredrik. Han blev gladare, kunde jobba i sin egen takt och blev inte jamférd med andra.
Idag kan han lasa enstaka ord och han klarar en hel del vardagssysslor och kan dka buss sjalv. Pa gymnasiet har han
lart sig mycket praktiskt och hoppas fa en plats som snickarldrling. Han kommer alltid att behva arbeta tillsammans
med ndgon som behérskar jobbet och kan leda honom i arbetet, men han alskar att hélla pA med handerna och bru-
kar inte l[amna ifran sig ndgot halvdant. Vi som fordldrar kianner oss glada och kan se att Fredrik har ett bra liv idag.

Inger
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GALAKTOSEMI

Matfixerad idr ett uttryck som stimmer in pd mig. Men inte for njutningen skull, utan for att jag alltid
har koll pd vad jag handlar hem och vad jag dter. Mycket tid gar &t till att hitta livsmedel jag tal och dar
jag kan lita pa innehdllsforteckningen. Det ar livsviktigt med denna kontroll, nir man som jag har sjuk-
domen Galaktosemi, en kronisk medfodd enzymdefekt, som gor att jag inte kan bryta ner galaktos.
Maten maéste vara galaktosfri, vilket innebar att manga livsmedel maste uteslutas. Galaktos finns i alla
mjolkprodukter och vissa andra produkter innehdller iamnen som jag inte heller tal, t ex indlvsmat (det dr
inte sd svart att avsta ifrdn) och bl a soja.

Nir jag var yngre sig mamma till att jag holl ratt diet och informerade alla som behovde veta, skolan
och kompisars fordldrar. Det var trist att aldrig kunna dta samma sak som kompisarna och kinna sig
annorlunda. Mamma forstod hur jag kdnde, sd nar det var kalas skickade hon alltid med lite extra av
min mat sa att jag kunde bjuda de andra. Da behovde jag inte kdnna mig sa ensam. Jag fick borja med
speciell diet redan nir jag var ndgon vecka gammal. P4 BB upptickte de att jag hade gulsot och levern
fungerade daligt. Jag hade ingen aptit, var allmint slo och mina 6gonlinser borjade grumlas. Det blev
diet direkt och den maste jag hilla mig till resten av livet, annars kan galaktosen stilla till allvarliga pro-
blem. Levervirdena blev normala igen efter ett tag och dven 6gonen dterhimtade sig. Jag har skaffat ett
armband dar det star att jag haller en speciell diet, om det skulle hinda mig nagot och jag inte kan berit-
ta det sjilv.

Jag flyttade hemifran for tva ar sedan och har nu vid 24 ars dlder lart mig handla och laga ratt mat. Min
dietist, som jag har haft i flera ar, hjdlper mig valdigt mycket med rad och jag har fitt listor pd mat som
ar OK. Jag har dven gatt med i Svenska Galaktosemiforeningen som arbetar for att forbattra for oss med
sjukdomen. Vi ar sd fa, sd foreningen behovs verkligen. Som tur ar, far vi med Galaktosemi ekonomiskt
bidrag for att vi ska ha rdd med den dyrare maten som ar nédvandig for oss. Ibland blir jag jatte trott pa
att alltid behova tianka pa vad jag dter. Att aldrig kunna bara njuta. Det ar sarskilt jobbigt nir jag ska ut
pa restaurang och festa med kompisar. Jag blir ofta forvidnad over hur daligt informerad personalen ar
om vad de verkligen serverar. Ibland kan kocken knappt svara pd vad maten innehdller. Men jag har hit-
tat ndgra matstdllen i min hemstad, dar jag vet att jag kan lita pa vad de siger och dir de ocksa forstar
problemet.

Galaktosemin paverkar inte bara &mnesomsattningen. Det hor till sjukdomen att man kan ha svarigheter
med vissa skolimnen och tyvirr stimde det in pd mig. Matte och de andra naturvetenskapliga amnena
fick jag verkligen kimpa med. Det gick langsamt for mig att lira mig nya saker och jag fick ofta extra-
hjalp. Mina forildrar var ett otroligt stod och de hjilpte mig alltid med mina lixor. Just nu arbetar jag
pa ett bageri och trivs vildigt bra, men jag funderar mycket 6ver vad jag ska utbilda mig till. Sakert ar
att det maste vara nagot som inte kriver mattekunskaper.

Sa lange jag skoter mig, paverkas jag inte sd mycket av min sjukdom och jag hoppas att det inte ska till-
stota ndgra komplikationer. En gdng per ar gir jag pd kontroll hos min ldkare, som kontrollerar blod-
och leverviarden. Min dietist traffar jag tva-tre ganger per ar och ibland ringer jag henne nir jag har fra-
gor. Fick jag onska nagot for framtiden, sd skulle det vara att det utvecklas en medicin, som gor att jag
slipper dietmaten. Att kunna bli botat tror jag dr att ha for stora forhoppningar. Det drojer nog lange.

Niklas
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HEMPARENTERAL NUTRITION - HPN

Nir jag skriver det hdr har jag just fatt hjalp att koppla mitt dropp for kvillen. Jag heter Olle dr 14
ar och har en sjukdom i min mag-tarmkanal, som gor att jag inte kan ta upp naring ordentligt och
jag har tvingats operera bort en stor del av min tunntarm. Eftersom jag inte kan ita tillrackligt och
fa i mig den niring jag behover, s maste extraniring tillforas genom en venkateter, alltsa direkt in i
blodet. Behandlingen kallas pa fint sprak ” Hemparenteral Nutrition”, vilket just betyder att jag kan
fd intravends ndringstillforsel hemma. Det dr oftast mamma som fixar droppet, eftersom hon har
varit hemma mest under aren for att kunna hjilpa mig.

Det giller att vara supernoga med tider och hygien. Vid in- och urkoppling av droppet sd maéste all-
tid sterila dukar, handskar, kompresser, slangar, kanyler mm anvidndas. Gor vi inte ratt, kan jag val-
digt latt fa en infektion och det dr inte bra. Vi har ett speciellt skap har hemma dar vi har alla gre-
jor jag behover och det ska vara mycket rent. Nu kommer mitt dropp att vara pakopplat till i mor-
gon bitti, dd pappa gar upp tidigt for att hjalpa mig, sd att mamma fér sova lite lingre.

Jag har varit sjuk sedan jag foddes och det har varit och ar fortfarande tungt ménga ganger. Det har
varit mycket tid pa sjukhus, massor av likarbesok, behandlingar, kontroller och provtagningar. Som
tur ar sd har de flesta varit jatte snalla och ibland har jag fatt bra kompisar nar jag legat inne och
dd har det inte kints lika trist.

Sjukdomen har pdverkat och paverkar mig pd manga satt. I jamforelse med mina kompisar i skolan,
sa dr jag kortare och svagare, eftersom jag vissa tider inte har fatt tillrackligt med nédring. Jag har
ofta diarréer, och det ar inte kul att behdva gd pa toa ofta i skolan. Det luktar fruktansvart illa och
det blir pinsamt. Det hiander att min vatskebalans inte dr ok och da blir jag radtt yr i huvudet och fa
svart att koncentrera mig pé skolarbetet. Nar det dr lunch i skolan gir jag med kompisarna till mat-
salen, dven om jag inte kan 4ta alla ganger, tar ett glas vatten och sitter och snackar.

Droppet, som jag maste ha pakopplat drygt 13 timmar per dygn, hindrar mig en hel del. Jag kopplar
pé det vid 17-tiden och tar bort ndlen 6.30 pd morgonen. Under natten kan det vara lite stokigt
ibland, eftersom pumparna larmar sd fort det blir tillfalligt stopp eller luft i slangen. D4 fir mamma
komma och fixa problemet. Hon vaknar alltid direkt nar det larmar. Jag blir ocksa alltid kissnodig
pa natten, eftersom jag far sd mycket vitska nir jag sover.

Jag har fatt en ryggsick som jag kan ha droppet i och det har gjort att jag ar lite friare, kan ga ut
med kompisar pa kvillarna eller komma ivdg och spela elbas som jag borjat med. Men jag maste ju
alltid vara noga med att passa tider. Det virsta dr, att aldrig kunna dka ivdg pa nidtterna, utan att en
vuxen ar med, oftast mamma eller pappa, for att hjdlpa mig.

Trots alla begransningar borjar jag 4nda lara mig att inte vara arg pa mitt funktionshinder hela

tiden. Jag forsoker ta vara pd alla stunder da jag mar ganska bra och nidr jag kan hédlla pd med det
jag gillar.
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HYPOPHYSIS — ADDISONS SJUKDOM

Det ar inte sa ldtt att skriva ndgot kort om mitt liv, men jag kan siga att idag mar jag ganska hyfsat. Och
med det menar jag att det ar hyfsat i jamforelse med hur jag madde under ett par dr, innan jag fick diagno-
sen Addisons sjukdom. Hur jag madde innan jag blev sjuk kan jag inte lingre minnas. Under tvd, tre ar
var jag bara var trott. Jag tappade i vikt konstant, forsokte dta men madde bara illa. Det blev allt svirare
att orka med bade jobb, familj och allt som skulle goras hemma. Min man fick dra ett jitte lass och jag
kiande det mest som om jag bara var till besvar och klagade. Pa jobbet forsokte jag orka med det jag skul-
le, men det fanns inte kraft over till att vara social.

Till slut, nar jag hade gétt ner 10 kilo, borjade krikas och ofta kdnde mig yr gick jag till vdrdcentralen och
forklarade att jag inte madde bra, hade somnsvarigheter, humorsviangningar och inte kunde 4ta. Den gdngen
bedomde lakaren det som Overanstrangning och ordinerade vila och promenader. Jag blev halvtids sjukskri-
ven i ett par veckor.

Overanstringd vid 34 ars dlder? Det hade jag aldrig dromt om att man kunde bli. Visst var det jobbigt med
mitt arbete som miljoinspektor, tvd ganska sma barn och hus att skota. Jag foljde doktorns rdd och var ute sd
mycket jag kunde och orkade, trots min utmattning, men jag kande att nagot inte stimde. Det blev nytt
besok efter ett par manader och den gdngen undersokte likaren mig noggrannare. Jag hade minskat dnnu
mer i vikt, men trots att jag madde sa daligt sig jag solbrind ut. Jag hade fatt tydliga pigmentférandringar i
huden. Han sa att han misstinkte att det kunde vara ndgon form av hormonrubbning och remitterade mig
till Endokrinologen pa vart lanssjukhus. Efter ett antal provtagningar stilldes diagnosen Addisons sjukdom.
Addisons sjukdom! Det var nagot for mig helt frimmande, som hade tagit plats i min kropp och styrde mitt
liv. Jag fick veta att det dr en kronisk, ofta autoimmun sjukdom. Man bérjar helt enkelt bilda antikroppar
mot sina egna binjurar, som da inte langre klarar att bilda det livsnodvandiga hormonet kortisol. Jag fick
paborja behandling direkt med kortisolinjektioner. Efter ett par veckor kunde jag 6vergd till kortisontabletter
som jag far ta tva gdnger per dag hela livet. Ca tva ganger per ar gir jag pa kontroller pa endokrinologen och
kontrollerar att mina virden och mediciner ar som de ska.

Hur ar min vardag idag? Jag blir aldrig frisk, men med noggrann medicinering och fasta rutiner kan jag ma
ganska bra. Jag har markt att jag ar extremt stresskanslig och sover tidvis daligt, trots att jag ar sa trott. Ett
par ar efter att jag fatt min diagnos, nir jag var 39 ar, blev jag halvtids sjukpensionir, jag orkade inte arbeta
heltid lingre. Antligen borjade jag kdnna mig piggare. Jag orkade med mycket mer, eftersom jag kunde plane-
ra min dag pd ett annat sitt och slapp stressa. Nu fyra ar senare, orkar jag fortfarande med mitt jobb och
hoppas gora det ett tag till.

Med min sjukdom, maste jag alltid vara forsiktig om jag far en infektion eller maginfluensa. Det senare kan
bli livshotande och jag méste direkt till sjukhus och fa kortisondropp och vitsketillforsel. Jag har alltid med
mig ett sd kallat ”kortisonkort” och bar ocksé en halskedja med en medaljong med samma information.
Min riddsla for att det ska handa nagot gor att jag drar mig for att resa ndgonstans, dar det inte finns sjuk-
hus i narheten och jag har inte vdgat mig utomlands sedan jag fick diagnosen. Det blir trist och begriansande
och trikigt for ovriga familjen. Men de har faktiskt tagit en charterresa utan mig nigra ganger och jag har
kunnat gladja mig 4t att de har det harligt, trots att jag inte vagat folja med.

Ofta har jag motts av misstro frin omgivningen. Eftersom jag inte ser sarskilt sjuk ut och kortisonet framkal-
lar ”rosor” pa kinderna ar det svart att bli tagen pd allvar. Jag har nu antligen lart mig att vaga prata om min
sjukdom och forklara att jag kan ma ganska daligt, aven om det inte syns utanpa. Manniskor brukar ganska
snabbt dndra attityd och kan t o m vara glada att de har fatt ett fortroende. Fran stodféreningen HYPOPHY-
SIS, som samlar manga manniskor med udda hormonella sjukdomar, inte bara Addison, har jag fatt mycket
hjalp hur jag ska hantera min vardag och information om nya medicinska rén som kan vara positiva for mig.

Catharina
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IKTYOS

Jag heter Helen och foddes for 36 ar sedan med Iktyos, som gor att jag har en 6kad forhorning i huden
och fjillning. Sjukdomen ar arftlig, men ingen av mina foraldrar ar sjuka trots att de bada bar pa anlaget.
Diagnosen stilldes redan ndgra veckor efter jag foddes. Jag hade tjock, hard hud och pa hiander och fotter
var den alldeles glansig. Ibland sprack den upp och jag fick djupa sariga sprickor eller hdrda, torra fjall.
Det finns olika varianter av Iktyos och den jag har kallas Lamellar Iktyos.

Nir jag var liten var det inte alltid sa ldtt att skota huden pa ritt sitt och det fanns inte lika bra salvor
som idag. Att vara barn med Iktyos var inte roligt. Barn kan vara skoningslosa. Ingen ville hdlla mig i han-
den om vi skulle leka och nar jag var riktigt dalig, var de rddda att jag skulle smitta dem och holl sig pa
avstand fran ”6dlan”. Iktyos smittar inte, men det kan se obehagligt ut och manniskor stirrar. Med facit i
hand, kan jag saga att det nog hade underlattat for mig, om mina forildrar och liarare hade informerat
mina klasskamrater battre. Jag hade sluppit mycket smussel och skamkinslor.

Det svaraste ar att det inte finns s3 mycket lindring. Jag har storst problem med mina hinder och fotter
och det kan gora ont att gd. Harbotten ser ut som om jag standigt mjallar och jag undviker darfor att ha
morka klader och foredrar langarmat och langbyxor for att dolja min torra hy. Det dr inte bara hudlika-
ren som far besok av mig ofta, utan ocksa oronlidkaren. Hudflagor lossnar dven i horselgangen och jag far
svart att hora.

Idag arbetar jag 75 % och dr sjukpensiondr pa 25 %. Det var inte roligt att bli deltidspensionir, men sam-
tidigt orkar jag med mig sjalv och min familj pa ett helt annat satt nu. Att skota huden dr namligen ett
kvartstidsjobb och jag maste skota huden, for annars orkar jag inget annat. Nar familjen har gatt iviag pa
morgonen tappar jag upp ett varmt bad, inte hett, och ligger sedan i vattnet ca en timme for att huden ska
bli mjuk. Sedan vidtar en gnidning av kroppen for att avligsna 6verbliven, dod hud. Smorjningen efterdt
ar mycket viktig och tar tid. Det kan bli lite stressigt pa vardagarna, si pa helgerna far jag vara noggran-
nare. Jag anvander alltid klader i bomull. Syntetklader gor att salvan ”flyter runt” som en hinna och man
blir varm. Det blir vildigt obehagligt eftersom jag inte kan svettas. Pa kvillen smorjer jag mig grundligt
igen och tar pd bomullshandskar for att bevara fukten pd mina spruckna hinder. Jag har alltid salva med
mig i handviaskan, det ar min medicin, som jag dr beroende av. Tvattmaskinen gar varm hir hemma, efter-
som lakan och klidder blir kladdiga och forstorda av salvorna. Daglig dammsugning ar nistan ett maste,
eftersom det lossar hudflagor och hemmet ser ofrischt ut.

Det kan ldta som om mitt liv ar styrt av Iktyos, men sd tycker jag inte att det ar lingre. Jag har lirt mig
att om jag skoter mina bad- och smorjningsrutiner mar jag ganska bra. Jag planerar inte heller langa bilre-
sor nar det finns risk att det kan bli hett och jag viljer motionsformer dir jag inte riskerar att bli for varm.
P4 jobbet har jag luftkonditionering som hjilper mig under sommarhalvaret. Vintern kan vara virre med
torr, kall luft. DA far jag smorja oftare for att inte bli uttorkad. Det bista dr egentligen lagom med sol och
mojlighet till luftning.

Eftersom det ar vildigt fa i Sverige som har Iktyos, var det sjilvklart for mig att g& med i Iktyos forening-
en nar den startade, for att fa kontakt med andra med samma problem. Vi lar oss mycket av varann och
har ndgon kommit pd ndgot nytt som hjdlper, sa berdttar man garna for de andra. Det kanske fungerar for
ndgon annan ocksa och da dr mycket vunnet.
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KLINEFELTERS SYNDROM/XXY-SYNDROM

Den 5 oktober 1992 fick jag beskedet att jag har Klinefelters syndrom. Den dagen kommer jag ald-
rig att glomma dven om jag inte forstod dd vad det skulle innebdra for mig. Min pappa och jag satt
framfor en likare som verkligen hade lyssnat pa oss och tagit till sig hela siacken med problem, som
vi (mest pappa forstds) beskrev att jag hade. Jag var 12 ar och trott pé att kdnna mig utanfor och
annorlunda. Vi hade varit hos doktorn nagra veckor tidigare for mina foraldrar tyckte jag var
extremt ldng for min alder och tunn och smal. Det hade jag ju markt sjalv ocksd och jag blev dessu-
tom pamind om det dagligen. Likaren gjorde en grundlig undersékning och det blev dven manga
fragor kring hur jag hade det med skolan och kompisar. Han misstinkte nog ndgot redan da, men sa
bara att han ville gora en kromosomanalys (genetiskt test) pa mig.

Kinslan att jag var annorlunda hade jag nog haft anda sedan jag var 5-6 ar. Jag var ganska blyg
som liten, holl mig giarna for mig sjdlv. Det var sdllan ndgra vilda lekar jag dgnade mig 4t, men jag
kunde diremot fa rejila raseriutbrott nir jag blev otdlig och det blev jag ganska ofta. Nir jag borja-
de skolan var det inte alls sd enkelt som jag hade trott att det skulle vara. Jag lirde mig inte ldsa
forrian jag gick i trean och jag fick alltid kimpa mycket mer an kamraterna. Ibland struntade jag i
alltihop och da kunde min larare tycka att jag mdste visa lite mer vilja och drive. Men jag kunde
bara inte, jag kidnde mig som en seg massa. Kompisarna kunde viska ”trog och korkad” bakom min
rygg och sjdlvfortroendet sjonk.

Jag fick alltsd hora att jag hade Klinefelters syndrom och jag hade naturligtvis inte en aning om vad
det var. Ordet syndrom later ju som ryska for en tolvaring och gor att man direkt tror att det ar
ndgot mycket sillsynt, men av 500 pojkar som fods sd har en Klinefelters syndrom eller xxy-
syndrom som det ocksa kallas och det gor den till en av de vanligaste kromosomrubbningarna hos
mén. XXY-min har en extra kvinnlig konshormon vilket i de allra flesta fall gor midnnen sterila.
Min likare hade kunskap om syndromet och det gjorde att han utifrdn mina fysiska symtom hade
misstankt att det kunde vara Klinefelter och sett till att jag fick genomga det genetiska testet. Han
forklarade att mdnga av de inldarningssvarigheter jag hade och den trotthet jag kande i kroppen, nog
kunde forklaras av min sjukdom. Han foreslog att jag genast skulle pdborja behandling med manligt
konshormon, testosteron, i form av injektioner var fjarde vecka. Det var viktigt att komma igdng
med en gang for att undvika andra problem som jag annars kunde fd i puberteten, for sma testiklar
och for stora brost. Redan ndgra dagar efter att jag borjat med sprutorna kinde jag en forandring
bade i humoret och viljan. Jag borjade bli en annan kille.

Medicineringen hjalpte mig att ma battre fysiskt och ju dldre jag blev kunde jag ocksa tackla mina
svarigheter battre. Skolkompisarna upptackte sd smdningom att jag trots mina skolsvarigheter var

ett riktigt proffs pd datorer eftersom jag suttit mycket framfor datorn nir de andra spelade fotboll.
Det var en skon kinsla niar de kom till mig for att fa hjdlp och de slutade kalla mig korkad.

Injektionerna som jag borjade med som tolvaring har nu bytts ut mot ett plaster och gelé som jag
far stryka pd en gang per dag. Det dr inte sd besvdrande, eftersom jag klarar det sjdlv, men jag méste
forstitta med denna behandling hela livet. For ndgot ar sedan gick jag med i Klinefelterfoéreningen
och det har hjdlpt mig ytterligare att bearbeta mina upplevelser frin barndomen och tonéren. Jag
har ju ocksd mirkt att ménga lever ett bra liv, dr gifta och arbetar trots sjukdomen. Jag har borjat
fundera over att jag kanske aldrig kan fd egna barn, men jag forstdr nog inte inneborden av det
annu. Som jag tinker nu, sa ser jag att det finns sa mdnga harliga ungar att engagera sig i, men det
blir sikert annorlunda nir jag har triaffat den person som jag vill leva med.

Johan
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LAURENCE-MOON-BARDET-BIEDLS SYNDROM

Jag heter Emma och ar 31 ar. Jag foddes med LMBB (Laurence-Moon-Bardet-Biedl syndrom) vilket
gor mitt liv mycket svart ibland. Men just nu kdnns det mesta dndéd ganska positivt, for jag har
namligen efter flera drs ansokan, fatt en personlig assistent. Jag har kunnat flytta in i min tvda, som
jag visserligen haft ganska linge, men inte klarat att bo i utan hjilp fran nira och kira. Jag har fatt
en mycket storre frihet och trygghet och behover inte jimt anpassa mig efter nar andra har tid eller
inte. De senaste dren har jag haft ledsagare for att kunna ta mig till och fran jobbet och mina for-
aldrar och min bror har hjilpt mig mycket. Jag arbetar halvtid pa ett foreningskansli, dar mitt
arbetsredskap ar en dator med talstod och forstoringssystem.

Det tog lang tid innan jag fick min diagnos. LMBB ar en mycket ovanlig genetisk sjukdom och de
flesta lakare traffar inte under hela sitt yrkesliv, nigon med diagnosen. Jag foddes med en extra ta
och ett extra finger, som jag opererade i femdarsdldern. Nir jag inte gick forrdn vid 20 manaders
alder, skyllde man pd att det nog berodde pd min tad och mina breda fotter och misstinkte inget
konstigt.

I tredrsaldern borjade mina synproblem ge sig till kdnna. Jag hade svart att hitta mina leksaker och
mitt morkerseende var sd daligt att jag ofta blev radd pd kvillar och natter, och jag snavade latt pa
saker om det var délig belysning. Mina tilltagande synproblem gjorde att jag fick komma till en
ogonspecialist som konstaterade bade tunnelseende och daligt morkerseende. Jag har RP ( Retinitis
pigmentosa) och gir sedan dess pa regelbundna kontroller, ibland flera ganger per ar.

Skoltiden blev tuff. Atta 4r gammal var jag redan kraftigt 6verviktig och min syn férsimrades. Jag
var den feta flickan i starka glasogon, som blev maltavla for barn som inte klarar att ndgon ar
annorlunda. Jag hade svart att hinga med i skolarbetet och behovde tidvis extra hjilp, eftersom all-
ting tog sddan tid pga av synnedsittningen. Skollikaren remitterade mig till en specialist eftersom
han misstankte nagot allvarligt. Ingen annan i min familj hade de problem jag hade. Med de symtom
jag uppvisade kunde likarna till slut konstatera LMBB.

Min vikt har varit min fiende hela mitt liv, typiskt for oss med LMBB, men jag har vunnit kampen
tycker jag och ligger nu pa en stabil nivd med god hjdlp fran min dietist, som jag traffar ofta. Nojd
ar jag inte, men jag har insett att jag inte kan gora sd mycket mer. Jag forsoker motionera regelbun-
det, gar bl a pd gym tva gdnger i veckan och dar cyklar jag garna. Nu blir det ocksa lattare for mig
att komma ivdg ndr jag har min assistent.

Pa hogstadiet borjade mina njurbesvar och jag ldg pa sjukhus i flera omgangar. Det medicinerar jag
for nu, men maste anda kontrollera virdena nagra ganger per ar.

Ibland kanner jag mig isolerad pga att min syn begransar mig i allt jag vill gora. Men jag tror att
det kan bli en fordndring nu. Mitt stora intresse ar jazz och jag ar med i en jazzklubb hir i stan och
dar har jag ocksd mina niarmaste vanner. Vi ordnar konserter, jazzkvillar och konsertresor och det
betyder mycket for mig. Hade jag inte jazzen och mina vinner dar, skulle det kdnnas ganska tomt.
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LEUKODYSTROFI

For varje mdnad som gdr dndras situationen for var son Andreas och ndgot nytt tillstoter. Han lever
dag for dag i en nedatgdende spiral och vi i familjen och alla som har kontakt med honom pga hans
sjukdom, forsoker att anpassa oss till den nya situationen och hitta basta lindring och hjilp.

Andreas ar idag sex ar och svdrt funktionshindrad. Vi hade, fram till han var ca 1 1/2 ar, en glad
liten spelevink som utvecklades som alla smdbarn. Krép, gick, drog i saker, gillade att dta med fing-
rarna, hirmade ljud, skrattade och griat. Men en dag markte vi att skrattet allt mer overgick i grat
och gingen borjade bli ostadig. Eftersom Andreas har tva adldre syskon forstod vi ganska snabbt att
det inte var normalt och misstankte forst en infektion. Han verkade ha mycket ont speciellt nér vi
tog i honom och hade ingen aptit. Vi fick komma till BVC som kunde bekrifta det vi sjdlva upp-
tackt och vi fick genast remiss till barnsjukhuset. Efter en noggrann utredning fick vi beskedet att
Andreas har Metakromatisk Leukodystrofi, en medfodd ovanlig kromosomforandring som gor att
nerveellerna i hjdrnan gradvis forstors. Nagon bot finns inte, inte heller mediciner som kan stoppa
upp sjukdomsforloppet.

Efter beskedet hamnade vi i ett chocktillstdnd. Vi kunde inte ta till oss allt likaren sa, utan fick
komma tillbaka flera gdnger for att fa mer information om vad diagnosen innebar. Vi forstod sa
smdningom att vi fick stdlla in oss pa att ta en dag i taget, att Andreas aldrig skulle bli battre utan
fa ytterligare svarigheter och funktionshinder och att han med den erfarenhet som finns av sjukdo-
men, inte skulle uppnd vuxen alder, kanske inte ens tondren.

Drygt fyra ar har gitt sedan Andreas fick sin diagnos. Fyra ar som har forandrat hans liv, familjens
liv och var instdllning till det mesta. Vi gick genast med i Svenska Leuko-dystrofiforeningen som
stottar familjer diar en familjemedlem har diagnosen. Vi har fitt manga rdd om hur vi kan 16sa pro-
blem ndr Andreas fir nya symtom. Och nya symtom och problem kommer med jimna mellanrum.
Andreas slutade att ga ndgra manader efter diagnosen och dtergick till att krypa och nu kan han inte
rora sig alls utan dr rullstolsburen. Talet upphorde och han fick allt svarare att dta och greppa. Idag
far han mat via en knapp (Bardknapp) pa magen och sond. Det underlittar betydligt och han har
inte langre samma problem med krikningar. Dessutom vet vi att han far i sig tillrackligt med naring.
Synen har ndstan forsvunnit och han kan nu endast urskilja ljus och morker.

Jag ar hemma med Andreas pa dagarna och vi far hjilp av en assistent 20 timmar i veckan. Det gil-
ler att hinna med 6vriga familjen och hela tiden dnda forsoka gora sd att Andreas har det s lindrigt
som mojligt. Han far medicin mot sina svara kramper och smartstillande mot virken.
Sjukgymnasten kommer hem tre ganger i veckan och tranar hans 6mma lilla kropp. Vi har tita kon-
takter med habiliteringen och kan ringa dem sa fort ndgot nytt tillstoter. Andreas syskon har deltagit
i en ”syskongrupp” for barn som har svirt sjuka syskon. Det har varit vildigt skont for dem att
kunna bearbeta sin oro tillsammans med andra i samma situation och med en professionell, utom-
stdende vuxen. De har ju flera gdnger upplevt ganska dramatiska situationer nar Andreas fatt kram-
per eller fatt svart att andas och det har vickt mdnga fragor.

Virt familjeliv har i stor utstriackning fatt anpassas till Andreas och hur han mar. Vi planerar aldrig
ndgon aktivitet langt i forvdg, utan forsoker ha den 6ppna instillningen att kan vi géra nagot roligt
en dag, sd passar vi pad. Andreas tdl varken for mycket kyla eller vairme sa vadret blir ocksd en sty-
rande faktor om vi kan gora en utflykt eller inte. Ar vi hemma mar han bist av att det dr lugnt
omkring honom och han far lyssna pé sin favoritmusik eller bara sitta och kramas. Nar han méar
bra, mir vi ocksd bra.

Katharina
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MARFAN

Jag har alltid kdant mig lite annorlunda och speciell, men nir jag viaxte upp kunde ingen forklara vad
mina diffusa problem berodde pd. Lang och smal som jag ar, har jag alltid fatt hora:

”Vad smal du ir, dter du ordentligt?”

Eller kommentarer som:

”Strack pa dig, tink pa din hallning!”

Mina glasogon och min tandstillning som jag hade nir jag gick i skolan gjorde inte saken battre for
att jag skulle kinna mig som de andra tjejerna. Jag har jamt haft viark i kroppen och latt for att
stuka mig och det ar ju inte heller ”normalt” nidr man ar ung.

For ndgra ar sedan, fick jag och min familj dntligen en forklaring till mina besvir, men genom en
dramatisk hindelse. Pappa fick hastigt foras till sjukhus pga att han helt oviantat hade svimmat. Han
hade fitt en livshotande aortadissektion, som madste opereras akut. Efterdt upptiackte likarna att
aortadissektionen berodde pd att han hade Marfans syndrom. I samband med det undersoktes bade
min syster och jag, eftersom sjukdomen har stor arftlighet. Det visade sig att vi bdda har syndromet,
men min syster har det mycket lindrigare dn jag. Hon ar lang och smal som jag, har stora fotter och
langa fingrar, men det enda funktionshinder hon tycker hon har besvir av, dr sin synnedsittning.

For mig var det forst en chock att fa diagnosen och jag var fortvivlad lange, men samtidigt var det
ocksa en otrolig littnad. Antligen har jag en forklaring till alla symtom jag lider av och jag slipper
bli ifrdgasatt i olika sammanhang. Men jag far iandd ofta forklara for personal inom sjukvarden, vad
det innebir att vara Marfanare, eftersom de flesta inte kinner till det.

Idag dr jag 25 ar och sambo med Lars. Min dréom, nir jag skulle vilja utbildning, var att bli sjuk-
gymnast, men jag fick tinka om. Det skulle ha blivit for tungt for mig, eftersom det har visat sig att
jag har en forsvagning och forstoring pd aortan. Istillet tog jag examen pd socialhdgskolan och har
idag jobb som personalkonsulent pd kommunen. Ett bra val, for jag stormtrivs med att arbeta med

manniskor.

Lars och jag har ett fint forhdllande, men det finns sjalvklart problem som beror pd min sjukdom.
Han idr en riktig dventyrare och gillar strapatser, framfor allt snowboarddkning och det kan jag inte
hinga med pa. Jag tar det lite lugnare, men gar gdrna pa gympa nir jag kdnner att jag orkar. Ibland
har jag en olustkinsla, en oro for att det ska handa nadgot med mitt hjarta. Jag forsoker sla bort
kdnslan genom att vara ute i naturen eller umgds med mina vanner. Vi gir ofta pd bio eller gir ut
och idter och da kdnner jag mig som vem som helst och kan glomma att jag ar sjuk.

Men visst kan jag oroa mig nir jag tinker framat. Hur ska det bli om vi vill skaffa barn? Klarar jag en
graviditet och en forlossning, som ju i mitt fall skulle innebira en stor péfrestning pd aortan? Kommer

jag att fora sjukdomen vidare?

Svdra fragor som jag inte har svaren pa. Nir jag mdlar framtiden i svart ar Lars ett stort stod. Han
ar bra pa att leva i nuet och fir mig att ta en sak i taget. Vi far ta de problemen nir de blir aktuella.

Maria
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MOBIUS SYNROM

Ett leende betyder sa mycket. Det skapar kontakt, en positiv kdnsla mellan manniskor, dven mellan
personer som inte kdnner varandra. Jag kan inte le, dven om jag kdnner leendet spritta i mig.
Leendet ar en kdnsla som man bar med sig inuti och jag forsoker istdllet formedla den kdnslan pa
annat sitt. De som kdnner mig ser nar jag ler. Men min begriansade ansiktsmimik 4dr nog dndd den
storsta sorg jag kdanner over att ha Mobius Syndrom.

Min ena ansiktshalva dr forlamad och jag kan inte rora 6gonen i sidled, vilket ger ett speciellt
kroppssprak eftersom jag far vrida huvudet istallet. Forlamningen har inte bara begransat min
mimik, utan dven gjort att jag har talsvarigheter och andra kan ha svart att uppfatta vad jag sager.
Hela min uppvixt gick jag hos logoped och fick taltrining. Nu gér jag inte lika ofta utan forsoker
trana sjalv sa gott det gar. Min daliga lappmuskulatur gjorde att jag hade svart att suga ndr jag var
baby, sa de forsta dren var mycket jobbiga for mina foradldrar, eftersom jag fick matas med speci-
alnappflaska och matningen alltid tog lang tid. Alla var utmattade innan det var klart. Eftersom
aven min finmotoriska utveckling var sen blev det extra trianing av den ocksa och jag var ganska arg
ibland, nar jag inte hade tid att leka, for att det skulle trinas istdllet. Men nu nér jag ar vuxen for-
star jag att det var av vilmening, for att jag skulle fa det littare i livet.

Idag dr jag 27 ar och har lirt mig leva med Mobius. Jag har lyckats bygga upp mitt sjalvfortroende
efter en ganska jobbig tonarstid. Dd kunde jag vara sd deppig 6ver mitt annorlunda utseende och att
inte bli forstddd, att jag inte ville kliva utanfor dorren pa morgonen. Jag visste att jag skulle igenom
ytterligare en dag med blickar frin manniskor jag motte pa gatan eller kommentarer fran sk skol-
kamrater. Det kindes omojligt for mig att vara naturlig ndr det var killar i nirheten. Jag var valdigt
blyg och kiande det som om jag aldrig skulle duga. Tjejerna pratade hela tiden om vem de var kar i
eller ihop med. Jag vagade inte bli kdr. Och hur skulle jag forresten ndgonsin viga kyssa ndgon? Sa
smaningom blev jag dndd mer sjdlvsidker och det var mycket tack vare den support som jag fick fran
mina storebroder och foraldrar. De har alltid uppmuntrat mig och behandlat mig som alla andra.
Men blygheten finns dndd kvar. Jag vet ju aldrig hur nya manniskor ska reagera nir de ser mig.

Kontakten med andra som har Mobius har hjalp mig mycket for att battra pd min sjalvbild. Dels
har jag mailkontakt med en tjej i Australien som har samma erfarenheter som jag och for ndgra ar
sedan gick jag med i Mobius-syndrom foreningen och vi har moten varje ar da vi far traffas och lara
oss mer om sjukdomen. Motena har ocksad gett mig en insikt om att jag dr langt ifrdn varst drabbad.
Mobius kan ge mycket allvarligare skador dn de jag har och en del foraldrar far kimpa for sina
barn, som har svara funktionshinder. Forskarna tror inte att Mobius syndrom ar arftligt, men man
vet att det dr en skada pa tvad av kranialnerverna som orsakar symtomen. Det kdanns skont att inte
behova oroa mig for om jag for sjukdomen vidare om jag ndgon gang skaffar barn, for dven om jag
har accepterat att jag dr som jag ir, sd onskar jag inte ndgon annan att behova leva med Mébius.

Viveca
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NEUROFIBROMATOS

De forsta tecknen pd min sjukdom dok upp nir jag var fyra manader gammal. Svagt brunfiargade
flickar i huden som tolkades som nagon sorts allergi. De gick inte bort, men var heller inte oroande.
Flackarna, fick vi veta senare, var typiska ”Café au lait” flickar. Diagnosen, Neurofibromatos (NF1) fick
jag forst vid tre drs alder, dd min syn snabbt forsimrades. Jag skickades genast till dgonspecialist som
hittade en godartad tumor pa synnerven, ett sk Opticus Gliom. Man avvaktade med operation, efter-
som risken var stor att jag kunde forlora synen vid ett ingrepp. Det blev tita 6gonkontroller tills jag
var 10 ar och Gliomet hade sjalvlikt. Jag hade otrolig tur och jag dr tacksam att likarna vagade ha is
i magen och inte operera direkt, annars hade jag kanske varit blind idag.

Nir Gliomet uppticktes gjordes ingdende undersokningar och mina forildrar tillfrdgades om sjukdo-
mar och symtom. Min pappa berdttade att han hade vissa mycket lindriga hudférandringar som han
egentligen aldrig lidit av. Men det visade sig att han hade NF1 och hade fort sjukdomen vidare till
mig, men jag hade fatt den i en svdrare variant.

Jag har fatt lara mig lite i taget vad det innebdr att ha Neurofibromatos, eftersom det ar en sjukdom
som kan ge nya och obehagliga 6verraskningar nir man minst anar det. En av 6verraskningarna var
att jag inte vaxte lika snabbt som mina kompisar och ryggen blev allt snedare. Jag borjade utveckla
scolios och fick under flera ar ha korsett for att minimera skadorna i ryggen. Det var hart att som
liten kille vara sd annorlunda och inte kunna hinga med och spela fotboll eller delta i idrotten som
de andra. Det var inte battre pd de vanliga lektionerna heller. Jag hade svart att sitta still och koncen-
trera mig och ldrarna tyckte att jag var allmint stokig och hade svart for mig. Jag lirde mig inte skri-
va och ldsa forrdn i trean och jag kiande mig ofta vildigt dum och barnslig, eftersom klasskompisarna
inte drog sig for att papeka det i alla sammanhang.

I tondren borjade jag isolera mig. D4 dok nimligen de hatade neurofibromen upp. Jag fick fula knolar
och knutor under huden pd balen och armarna. Tonaringar kan klaga pa en liten finne, men det har var
som att bli invaderad, eftersom de inte gar bort av sig sjdlva, utan madste skdras bort. Jag blev fixerad
vid att inte visa vissa kroppsdelar, undvek gymnastiken, for da var jag tvungen att duscha infor alla
andra och det klarade jag inte. Jag skamdes fruktansvirt och gick alltid kladd i ldngarmat och knappt
anda upp i halsen. Rédkade ndgon se mina knutor kunde jag fa hora att jag sdg acklig ut och var smitt-
sam. Tva ganger har jag opererat bort knolar for att de gjorde sd ont, sd jag inte hade nagot val. En ope-
ration dr dnda inte en siker metod, eftersom det kan vdxa ut en ny nervknuta pa samma stalle.

For ndgra ar sedan, vid 22 ars alder, bestimde jag mig for att forsoka bryta min isolering och viga
leva, trots min sjukdom och min lingd som himmade mig (jag dr bara 163 cm). Jag hade tidvis varit
mycket deprimerad, speciellt ndr fibromen ”skenade” ivag, och fatt hjalp av psykolog. Ett forsta steg
blev att g& med i Neurofibromatosforeningen for att lira kdnna andra som var i samma situation som
jag. Genom foreningen har jag fatt nya vanner och lart mig nya sitt att tackla min sjukdom och
omgivningens reaktioner. En del symtom, som dterkommande huvudvirk och diffusa smartor i kna-
och handleder, ar inte synliga men paverkar mig dndd dagligen. De maste jag hantera sjilv, eftersom
ingen tror pa att jag mar ddligt. Jo, min flickvdn som jag har traffat via internet och som accepterar
mina 163 cm och knolar och som ser att jag dr en manniska. Mitt liv har fordndrats radikalt sedan
jag traffade henne. Jag vagar ta mer kontakter och dr mer utdtriktad. Och vi har kul! Det dr det vik-
tigaste.

Framtiden kdnns dndd oroande eftersom jag inte vet nir Fibromatosen ska hitta pa nya dverraskning-
ar 4t mig och jag har manga funderingar kring om jag nagonsin tors skaffa barn. Det ar 50 % risk

att jag for sjukdomen vidare och denna sjukdom onskar jag inte ndgon.

Stefan 25 ar
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NOONANS SYNDROM

Nar jag skriver det hdr far jag hjdlp av min mamma. Jag ar inte sd snabb att formulera mig, men
med datorn gir det ldttare att skriva och nir nidgon vuxen sitter bredvid.

Jag heter Jakob och dr 14 ir. Nar jag var ndgra veckor gammal fick mina fordldrar veta att jag har
Noonans syndrom. Diagnosen stilldes ndr man upptickte ett medfott hjartfel, som jag sedan har
opererats for tvd gdnger. Nir jag var baby gick jag inte upp i vikt som jag skulle och har sedan dess
legat under de normala lingd- och viktkurvorna. Ibland fick jag sondmatas for att f4 i mig mat
ordentligt. Jag har aldrig varit sarskilt intresserad av mat, speciellt inte nar jag var liten, men nu
borjar jag lara mig att jag méaste dta for att vixa, men jag ar ganska petig med vad jag ater. Jag far
ocksa sprutor varje kvill med tillvixthormon, for att jag ska bli lite langre an man vanligtvis blir
om man har Noonan. Kanske har jag tur och blir 165-168 c¢m. Det har varit jobbigt att alltid vara
kortast och svagast i klassen och inte hinna med kompisarna. Jag dr ganska klumpig ocksa och det
har inte gjort det lattare.

Att vara kort och svag borjar jag acceptera, men mitt annorlunda utseende gor mig jatte ledsen
ibland. Jag har ett typiskt Noonan-utseende. Ligt sittande oron, brett mellan 6gonen och hiangande
ogonlock som gor att jag alltid ser trott ut. Och ibland ar jag trott ocksa. Valdigt trott pa att man-
niskor stirrar pd mig och tror att jag inte forstdr ndgonting for att jag ser sd annorlunda ut och det
hander att jag blir retad i skolan. Mitt sjalvfortroende kan vara i botten och jag har inte vagat ga pa
nagot disco dnnu, som mina kompisar gor. Det dr annat jag undviker ocksd, for att jag kdnner mig
annorlunda, men vi ar ett gdng killar som brukar spela dataspel och det ar kul.

Skolarbetet gdr ganska bra, sarskilt nar jag far hjalp av specialliraren. Hon dr med mig i klassrum-
met ndgra timmar i veckan och ibland gar jag till henne och sitter och arbetar i en mindre grupp.
Dir ar det mer lugn och ro och jag kan jobba i min egen takt. Matten dr svdrast men skrivningen
tycker jag blir battre och battre. Jag hoppas att jag ska orka fortsdtta i min vanliga klass hogstadiet
ut, sa fir jag se hur det blir pad gymnasiet.

For tvd ar sedan gick jag och min familj med i Svenska Noonanforeningen. Nir jag dkte pd sommar-
traff forra dret, var det forsta gidngen jag triffade nigon med samma sjukdom som jag sjilv har. Vi
hade jitte roligt hela familjen och jag fick en kompis som jag mailar till och ringer flera ganger i
veckan. Det kdnns bra att han forstdr precis hur jag kdnner och vad som kan vara jobbigt. Mamma
och pappa har ocksé fatt ndgra som de kan diskutera med, hur man kan f& battre hjalp och fa andra
att forstd problemen som vi med Noonans syndrom har. Idag verkar det som det bara ar muskler
och utseende som riknas, speciellt bland ungdomar och det fir jag leva med varje dag och forsoka
overvinna.

Tankar fran Jakob
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PKU (FOLLINGS SJUKDOM)

Ett blodprov nir jag var nyfodd 1981, gor att jag idag lever ett ganska normalt liv. Det verkar
kanske inte normalt om man tittar in i koket i min lilla etta: Avancerad digital matvag, matlistor pa
kylskdpet, speciella matvaror mm. Blodprovet tas pd alla nyfodda i Sverige och anvinds for olika
tester och prover. I de allra flesta fall visar proverna inget annat dn att allt ar ok och fordldrarna
funderar inte sa mycket over vad likarna egentligen har testat. Mina foradldrar fick daremot ett sorg-
ligt negativt besked, ”PKU-testet” visade att jag hade Follings sjukdom och att det var allvarligt om
deras lilla flicka inte genast fick forebyggande behandling. De fick snabbt sitta sig in i en sjukdom
som de inte ens visste fanns.

Jag foddes alltsd med PKU eller Follings sjukdom som den ocksa kallas. Den dr arftlig, men mina
foraldrar ar inte sjuka, utan bar pd anlaget. Jag kan inte bryta ner proteiner pa ratt sitt eftersom jag
saknar ett viktigt enzym. Det ldter inte sd allvarligt, men det kan ge svdra skador pa centrala nerv-
systemet och allvarlig utvecklingsstérning om man inte fir behandling inom ndgra veckor fran fod-
seln.

”Behandlingen” dr egentligen en strikt diet med ldgt proteinintag, som jag mdste hdlla mig till hela
livet och det kan kinnas hopplost. Jag kan aldrig dta ndgonting utan att forst ta reda pa vad det
innehaller. Nar jag handlar far jag alltid ldsa innehallsforteckningen noga. Nu har jag ju lirt mig
vad som finns att kopa, sd det ar inget storre problem. Men det blir enformigt ibland. Jag blir 6ver-
lycklig sd fort jag hittar ndgot nytt som jag tdl. Tyvarr ar dietmaten dyr, sa det ar inte alltid jag kan
kopa de nya produkterna. Jag dr med i PKU-foreningen och dar kan man fa bra tips om nya pro-
dukter och de har gjort en kokbok med dietrecept for oss med PKU.

Det dr ganska trist nir jag ska ut pa krogen med mina kompisar. Det finns ndstan aldrig ndgot som
jag kan dta. Oftast far jag knapra pa en sallad medan de andra bestiller in den ena hirliga ritten
efter den andra och da kanner jag mig valdigt annorlunda. Mina kompisar vet om min sjukdom och
forstar att det ar farligt for mig nédr jag dter ndgot olampligt. Jag fick inte samma forstdelse nar jag
var mindre. Det syns ju inte pd mig att jag ir sjuk, sd jag fick ofta frdgor varfor jag at sd konstig
mat och alltid skulle f4 ndgot speciellt i skolmatsalen eller hade med mig egen mat pa kalas.

Min dag kretsar kring mat och mediciner. Viga, mita, rikna, viga, maita, rikna. Alltid rdtt mat,
ratt dietpreparat och mediciner, annars kan jag bli okoncentrerad och trott. Det ar livsviktigt att jag
inte far i mig for mycket proteiner. Jag har under hela min uppvixt gdtt pa tdta kontroller hos lika-
re och dietist for att kolla mina viarden och fa hjilp med kostsamman-sittningen. Mina tiander har
tyvarr blivit ddliga av den ensidiga maten, sd jag har fatt specialisttandvard ocksd. Nu klarar jag av
att skota min diet sjalv och jag borjar finna mig i att jag alltid kommer att behova planera mina
maltider och att det 4r svart att gora nigot spontant.

Min sjukdom har dnda haft nadgot positivt med sig. Jag har blivit mycket intresserad av naringslara,
eftersom jag har varit tvingad att lira mig sd mycket under uppvixten, s idag laser jag till dietist

och hoppas kunna arbeta med friskvard nar jag ar fardig.

Sara, PKU-are och blivande dietist
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POLANDS SYNDROM

Hérd yta men mjuk inuti, s har nog manga tyckt om mig. Den harda ytan lade jag mig till med
under tonaren for att ingen skulle forstd hur jag led av att inte se ut som alla andra och inte kunna
hinga med i alla sporter. Idag vagar jag slappa ut den mjuka sidan mer, speciellt tillsammans med
min ettariga dotter Amanda, som har fatt mig att borja slappna av och acceptera mig sjalv. Jag har
fatt en frisk harlig tjej och jag ar en lika bra pappa som vem som helst, trots mitt funktionshinder.

Jag foddes med en felkonstruktion av hogra handens fingrar och avsaknad av den stora brostmus-
keln pa hoger sida. Men inte forrdn jag var 12 dr gammal stallde en lakare rdatt diagnos och talade
om for mig att det var Polands Syndrom jag hade. Det dr en defekt som uppstér i sjdtte graviditets-
veckan pga av en svacka i fostrets syretillforsel. Vid fodseln var mina pek- lang- och ringfingrar
sammanvaxta och kortare 4n normalt. Nar jag var sju mdnader opererade man isar mina fingrar for
att jag skulle kunna greppa battre. Senare har jag genomgatt ytterligare tvd handkirurgiska operatio-
ner for fa battre funktion i handen. Eftersom jag dr hogerhidnt sa har det varit frustrerande for mig,
att jag inte har haft bra finmotorik i hogerhanden, men nu kan jag anvinda bigge hinderna lika bra
eftersom jag har tranat upp dven vinsterhanden. Nir jag var liten frigade manniskor ofta vad det
var for fel pA min hand, men mina forildrar lirde mig att svara att det inte var ndgot fel mer dn att
den var annorlunda. De ville att jag sjalv skulle se mina friska sidor och inte fokusera pd problemen.
Men det har varit trottsamt, att till och med i kontakterna med sjukvirden behova forklara vad
Polands syndrom ir. Ingen vet ndgonting om det

I takt med att jag vaxte blev min brostkorg skevare. Jag var inte sirskilt besvarad av det forrdn jag
nirmade mig tondren. Jag hade en viss forsvagning i hogerarmen, men det hade jag liart mig kom-
pensera. [ samband med att jag fick min diagnos, hade jag ocksd borjat lida av att min kropp sidg
annorlunda ut. Gymnastiken blev jobbig, duschning infér andra en pina. Om ndgon sa nagot bet jag
ifran och forsokte vara tuff, men inuti var jag mycket ledsen. Jag tyckte att alla bara sdg hur annor-
lunda jag var och det enda de lade marke till var min brostkorg och mina fingrar. Jag drog mig mer
och mer undan fysisk aktivitet, vilket var idiotiskt, och jag undvek situationer som krdavde bar over-
kropp. Jag hade en grop pd min hogersida och armhdlan var en krater och jag skimdes. Niar kompi-
sarna frdgade om jag skulle hinga med och bada pa somrarna hade jag alltid undvikande svar och

2

ursikter; ”Jag har inte lust”, ” ni, jag har ont i halsen”, ”jag ska ivig med min familj”.

Tonéaring och kar ar fantastiskt, men tonaring och kir och Polands syndrom blev ett problem i alla
fall f6r mig. Det var mer min egen radsla som skapade problem. Att vaga slippa ndgon inpa livet
och lita pa att jag dog var ett stort steg. Mina foraldrar var fantastiska och stottade mig sa att jag
inte fastnade i mitt eget sjalvforakt. Nar jag var 22 ar vagade jag for forsta gdngen visa mig pd en
badstrand utan T-shirt. En stor hindelse i mitt liv.

Idag drar jag mig inte undan traning. Den ar viktig for oss med Polands syndrom eftersom vi far en
snedbelastning av den friska kroppshalvan och litt viark. Med lagom trining och motion mar jag
mycket battre. Amanda har blivit min stora utmaning. Hon ir inte stilla en sekund och vill att jag

ska hanga med pa allt. Min fru och Amanda har lart mig tillit och min hirda yta borjar notas ner.

Fredrik
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RETTS SYNDROM

Den hir dagen har det hidnt ndgot nytt i Karins liv. Hon har for forsta gdngen provat att rida och
jag markte pa hennes 6gon att det var ndgot hon tyckte om. Med en vuxen pa var sida som sag till
att hon satt stadigt och att hdsten gick i lugn takt. Vilken harlig kinsla! Slippa, rullstol, inte bli
buren, utan faktiskt rida. Framover ska hon fa rida tvd dagar i veckan och det dr inte bara for att
det ska vara roligt, utan ocksa for att fa valbehovlig traning av sin stela kropp. Ridningen blir ett
roligt komplement till bassidngtraningen och sjukgymnastiken.

Min dotter Karin dr 9 dr och har Retts syndrom, som drabbar endast flickor. Det innebar att hon ar
gravt funktionshindrad och behover stod dygnet runt. Hon kan inte prata, utan kommunicerar med
omgivningen via ogonkontakt. Jag, hennes pappa, ar med Karin stora delar av dagen, sa jag har bli-
vit duktig pa att forstd vad hon menar, men aven Ovriga familjen och hennes assistent klarar det
béttre och battre.

Var vardag ar mycket inrutad och vi forsoker undvika att stressituationer uppstar, for dd blir ingen-
ting bra och Karin kan latt fa ett epilepsianfall. PA morgonen hjilps min fru och jag at att tvitta och
kld pa Karin. Det tar lite tid eftersom hon inte alls kan kontrollera sina rorelser och *hjilpa till”.
Hennes tva storebroder klarar det mesta sjdlva nu, sd morgnarna har blivit lugnare. De dukar oftast
fram frukost medan vi dr sysselsatta med Karin. Vid frukosten far Karin hjilp med matningen, efter-
som hon inte sjilv kan hélla en sked och fora den till munnen. Strax efter dtta kommer firdtjansten
och hamtar for skjuts till traningsskolan. Dar har Karin en egen assistent som hjalper henne att
klara skoldagen som ir fylld av trining av olika funktioner, sjukgymnastik, stitrining i staskal,
musiklyssning, vila, lunch mm. Det ir trottsamt for kroppen att sitta i rullstol, sd Karin vill gidrna
stracka ut sig ndgra ganger under dagen och da vill hon helst lyssna till favoritmusiken. Ingenting
far henne pd sa gott humor som musik.

Nir Karin har akt till skolan gar jag sjalv till arbetet. Jag arbetar ca 60 % och det gir bra att kom-
binera med Karins tider for himtning och ldmning. Efter skolan dker Karin till sin bassingtrining
eller till fritids och d4 hinner jag handla innan jag himtar henne. Bassdngtraningen brukar jag
ibland vara med pd och nu blir det sikert ridningen ocksa.

Var familj paverkas mycket av Karins sjukdom och svira situation. Hemma har vi ordnat sd att det
ska vara praktiskt och trevligt for Karin, vilket aven underlattar for oss. Hon foljer med pa de flesta
aktiviteter familjen gor tillsammans och det fungerar ganska bra idag. Vi har blivit bra pa att plane-
ra. Hela familjen har varit pd utlandssemester flera gdnger och det har fungerat tack vare noggrann
planering, assistans pd flygplatserna och boende som har valts med omsorg. For Karin betyder det
mycket att fa vara med i allt familjen gor och kianna sig delaktig.

Ibland behover vi avlastning i vardagen och dd far Karin dka pa “kortis” over en helg eller ndgon
natt. De tillfdllena ger oss lite extra tid med pojkarna, som kanske inte far lika mycket av var upp-
marksamhet som andra barn fir av sina foraldrar. Men de har 4 andra sidan fétt stor forstdelse for
andra manniskor och ar, tycker vi, betydligt mognare 4n sina jamndriga kamrater. Vi har ocksa bli-
vit en mycket sammansvetsad familj som forsoker ta vara pd de bra stunderna och gliads at nar
Karin mar lite bittre. Som den hir dagen, nidr hon vdgade rida och tyckte det var roligt.

En av drets hojdpunkter dar familjeldgret som foreningen for Retts syndrom ordnar varje sommar. Vi
brukar delta hela familjen, eftersom det ordnas aktiviteter som passar alla. Vi fordldrar far mojlighet
att diskutera, kan lyssna till foredrag och traffa vanner och barnen som ar med har vildigt kul ihop.

Det blir som en stor familj under ett par dagar.

Karins pappa Robert
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SOTOS SYNDROM

Ar 13 &r, ser ut som 16 och uppfér sig som 11. En bra beskrivning pa var son Oskar. Nu ir det lite mer
komplicerat dn att det kan sammanfattas i en mening. Att vara 13 och se ut som 16 skulle de flesta ung-
domar tycka ar toppen, men sa ar det inte for Oskar. Han dr mer an huvudet lingre dn alla i klassen
(185 cm) och for en kille brukar det innebira att man inger viss respekt. Men Oskar 6nskar nog mest att
han bara kunde sjunka in i miangden. Han har inte ordning pa sina ldnga armar och ben och har svart att
koordinera alla rorelser, s han ror sig lite klumpigt. Hans langd var ingen hjalp niar han var yngre hellre.
Omgivningen trodde alltid att han var dldre d4n han var och hade naturligtvis orealistiska forvintningar
pa honom. Det blev verkliga krockar ibland, eftersom han var lite sen i utvecklingen och hade problem
med talet. Han borde ha fatt mer forstaelse och alla borde ha haft mer talamod. Istillet var det tvdrt om.

Nair Oskar foddes var han en lang krabat pa 57 cm med ldnga armar och ben. Vi tyckte inte att det var
sa konstigt, min man och jag dr ganska linga. Oskar var helt frisk, men hade lite svart att suga och krak-
tes ofta. Efter ndgra veckor upptickte man att han hade ovanligt hog gom, vilket férsvarade for honom
att dta. Matningen tog tid om han skulle f3 i sig tillrackligt. Nar Oskar var ett par mdnader tyckte vi att
hans huvud vixte onormalt i forhallande till kroppen i 6vrigt, men mitningar pa BVC visade inget kons-
tigt. Han foljde sin kurva, som redan frdn borjan lag ganska mycket 6ver det normala eftersom han var
ju sa lang. Vi kdnde oss lugnade.

Viar oro borjade smyga sig pa ndr Oskar var i 21/2 4rs aldern och inte hade borjat tala. Han var inte hel-
ler lika motoriskt utvecklad som sina jamnariga. Aven pa BVC borjade man stilla fragor och nir man
ocksd upptickte att han sdg daligt, han dr kraftigt 6versynt, blev det remiss for grundligare undersok-
ning. Nu borjade vi verkligen oroa oss. Tank om det var ndgot allvarligare, 4n att han bara var ”lite sen”
som ju manga barn kan vara. Det kindes som en evighet innan vi fick besked. Vi visste ju inte alls vad vi
hade att vanta. Vi hade ju tyckt att Oskar var som andra sméabarn. Glad, ledsen, busig men lite sen och
kanske att han drog sig undan de andra barnen pd dagis.

Nir han var drygt 3 ar fick vi veta. Oskar har Sotos syndrom som ar orsakad av en nymutation. Varken
hans pappa eller jag har ndgot anlag. Diagnosen kom man fram till, genom att utesluta att han inte hade
ndgon annan sjukdom med liknande symtom och genom att ta i 6verviagande de symtom han hade.
Oskar fick nidstan omgaende borja hos en talpedagog, eftersom han redan var s mycket efter de andra
barnen och problemen inte skulle ”vixa bort”. Han fick ocksd borja hos specialsjukgymnast for att trana
grov- och finmotorik. Han gér fortfarande i en speciell traningsgrupp, men inte lika ofta langre.

Skolan har varit och dr fortfarande det stora problemet. Oskars tal har forbattrats av all traning, men
han har dndé svart att uttrycka sig och tycker inte om att vara i for stora grupper. D3 tystnar han. Hans
humorsvangningar dr inte alltid latta att tackla och han har manga ganger fatt hora att han har ett hett
temperament.

Tyvarr har han inte kontroll sjalv och blir valdigt ledsen nar han marker att han har gatt for langt och
ofta blir syndabocken nir nagot har hant och det blir stokigt. Vi har periodvis fatt stod av psykolog,
bide som familj och enskilt for Oskar for att lira oss hantera olika situationer. Skolarbetet har han kla-
rat tack vare mycket stod fran liarare, speciallarare och assistenter som har forstatt hans behov av struk-
tur och fasta rutiner. Nar Oskar skulle borja pa hogstadiet stod vi infor valet att han skulle fortsitta i
normal klass eller ga 6ver till specialklass.

Vi beslutade tillsammans med Oskar att han skulle prova att gd i specialklass. Det var inget litt val, men
Oskars behov av att vara i en mindre grupp och inte alltid beh6éva kdmpa s i forhallande till de andra,
blev avgorande. An sa liange trivs han och vi hoppas att vi har gjort ett riktigt val. Vi har i alla fall en

gladare tondring hemma.

Oskars mamma Annika
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SYMPATICUSOPERERADE

Jag vet att man inte ska dngra ndgot i livet, men jag dngrar min sympaticusoperation. Mitt liv 4r
idag indelat i fore och efter den misslyckade handsvettsoperationen, som jag onskar jag hade ogjord.
Fore operationen led jag av handsvett och det kan lta trivialt eftersom vem som helst kan ha lite
handsvett. Men handsvetten var besviarande och paverkade det mesta jag gjorde. Skulle jag skriva
nagot for hand gled pennan ur handen och pappret blev genomblott. Nir jag var yngre ville ingen
halla mig i handen, eftersom jag kindes som en blot fisk. Jag drog mig for att skaka hand med nya
minniskor jag triffade, eftersom jag ofta fick en reaktion av obehag frdn deras sida. I tondren hade
jag en standig skrack for att den tjej jag gillade skulle uppticka hur jag svettades. Stallt mot de pro-
blem jag har idag, sd framstdr handsvetten nu som lindrig.

Under flera ar testade jag den ena medicinen efter den andra och alla sorters kurer, mer eller mindre
ovetenskapliga. Det resulterade ytterst sdllan i ndgon forbattring, utan bara i en tom planbok. Till
slut foreslog min likare mig att genomga en sympaticusoperation. Jag fick veta att fler an 90 % av
patienterna blev hjilpta av ingreppet. Jag sa naturligtvis ja till operationen. Antligen skulle jag f ett
slut pa mitt lidande med ett enkelt ingrepp. De risker som jag utsatte mig for blev jag inte informe-
rad om och jag var positiv eftersom chanserna var stora att jag skulle bli fri frdn mina besvir. I
efterhand kan jag forvdnas over kirurgernas okunskap om att svettning ofta ir en psykosomatisk
akomma och dirfor skulle en annan behandlingsform ha provats istallet.

Det dr nu sju ar sedan mitt liv dndrades totalt. Jag kan visserligen skryta med att min handsvett for-
svann och det blev jag ocksd pdmind om av en likare som sa: ”Ja men handsvetten dr ju borta, var
det inte det du ville?”. Visst ville jag det, men jag ville inte svettas Over storre delen av kroppen, pa
rygg, brost, ljumskar och fotter. Numera mdste min dag planeras noga eftersom jag svettas floder. Pa
morgonen far jag borja med att ta bort lakanen ur singen, och ibland kudden, for att de ar dyblota.
Efter morgonduschen méste jag eftersvettas, innan jag kan kld pd mig och jag hinner inte utanfor
dorren for att ga till jobbet, innan kliderna kan vridas ur. Jag har alltid med mig extra kalsonger
och en ren skjorta, s att jag kan byta under dagen och istillet for att ta fikapaus passar jag pa att
duscha. Det kdnns nodvindigt for att jag ska klara att vistas bland andra manniskor. Jag har fatt ga
ner i arbetstid for att orka med hela min livssituation och for att mina biverkningar gor att jag ar
otroligt trott och orkeslos.

Operationen gav mig inte bara rikliga svettningar utan ocksd smartor i ena armen som jag ater star-
ka vdrktabletter for att dimpa. Ndgon dag efter ingreppet vaknade jag med ett hogerdga som tiack-
tes av ett hingande 6gonlock. Ingen likare kunde da forklara varfor det blev sd och man ville inte
koppla det till operationen. And4 ir hingande 6gonlock, pa grund av att nervbanorna har skadats,
en kiand bieffekt som jag inte hade blivit upplyst om. Daremot dr den allmdnna dsikten att synen
inte paverkas, men mitt morkerseende har blivit betydligt simre.

Det kidnns ledsamt att dven min familj ska behova lida pga mina besvir och kinslighet for varme
och kyla. Solsemester, som nistan alla langtar efter, ar uteslutet for mig. Mitt sociala liv utanfor
familjen har krympt eftersom jag kdnner mig ofrasch och skims infor fraimmande manniskor och jag
far panik om det finns stoppade mobler som jag tvingas sld mig ner i. Bevisen for att jag har suttit
dadr blir alltfor tydliga. Mina mojligheter till motion har ocksé varit begrinsade, men de sista dren
har jag tranat pa ett gym, den enda motion som jag tycker fungerar. Dar dr det OK att svettas, sd
jag utmirker mig inte mer dan ndgon annan.

Tack vare Foreningen for Sympaticusopererade, som jag ar medlem i, har man upphort att utfora
denna typ av operation, men vi dr vildigt fi som har fatt ett erkdnnande att vi dr felbehandlade.

Staffan
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TURNERS SYNDROM

Jag minns inte, nir det var jag verkligen forstod vad det innebar att ha Turners syndrom. Nar likaren
gav mig och mina foraldrar beskedet nar jag var 10 ar, sa var det mest bara ett namn pa en medfodd
sjukdom. Visst hade jag markt att jag alltid varit kortast i klassen. Men det var inte sd konstigt, nagon
maste ju vara kortast. Visst hade jag haft mycket mer problem med 6roninfektioner dn mina kamrater.
Men jag var vil ovanligt infektionskanslig. Jag hade inte funderat sd mycket, men mina forialdrar och
skoldkaren hade diaremot borjat oroa sig eftersom jag lag mycket efter i tillvixtkurvan och mina 6ron-
besvir hade varit ovanligt svara.

Nir jag narmade mig pubertetsdldern borjade insikten om Turners syndrom klarna. Den ena konskro-
mosomen saknas pd flickor som fods med syndromet och man fods utan dggstockar. Jag skulle aldrig
komma in i puberteten och utveckla en kvinnlig kropp utan medicinsk hjalp. Mina vaninnor borjade
vaxa ifran mig kroppsligt och delvis mentalt. Det var utseende, brost och killar. Och jag var fortfaran-
de som en 11-dring och inte alls utvecklad. Under ett par ar hade jag fétt tillvixthormon som gjorde
att jag inte var extremt kort, men min kropp sdg fortfarande ut som en liten flickas. Jag fick borja med
hormonbehandlingar for att fa igdng en ”pubertet” och jag borjade tack och lov se ut som mina kom-
pisar, om dn sent. Hormonsprutorna madste jag fortsitta med tills jag kommer i normal dlder for kli-
makteriet.

Tankar om att jag aldrig skulle kunna fa barn, storde mig inte si mycket i tondren. De har kommit
smygande ju dldre jag har blivit. For oss kvinnor med Turners syndrom finns det bara tvd mojligheter
om vi vill bilda familj och det ar adoption eller dggdonation. For ett tiotal ar sedan fanns ju inte dgg-
donation, sd man kan sdga att mojligheterna har blivit storre. Jag vet inte hur jag kommer att stilla
mig till det ena eller andra alternativet nar det blir aktuellt. Idag ar jag 25 ar och har nyligen traffat en
kille som jag tycker vildigt mycket om, men vi har inte diskuterat familj annu. Men jag har dnda varit
helt 6ppen mot honom.

De upprepade oroninfektionerna har gjort att jag hor daligt idag och har svart att hinga med nar jag
sitter i ett storre sdllskap och alla talar i munnen pd varandra. D4 kan jag verka lite frinvarande, for
jag kopplar bort nir jag inte kan delta i samtalet. I skolan tog man hansyn till det och lararen kollade
alltid upp att jag hade hort. Jag hade inga storre problem med skolarbetet forutom matten, som gjorde
mig ganska frustrerad. Det blev mycket stddundersvisning och jag undviker fortfarande, om jag kan,
allt som har med siffror att gora.

Kortvuxenhet, jag 4r 154 cm, kan vara ett handikapp i dagens samhille. Nir meddellingden okar lite
for varje ar, sd ser en del “ner” pa den som ar extremt kort. Det dr svdrt i vissa situationer att bli
tagen pa allvar. En ldng person har naturlig status. Jag har tranat mig att tinka att min dsikt ar lika
viktig som alla andras och forsoker att inte bli nedslagen nar jag traffar ignoranta manniskor. Men det
ar inte bara i sociala sammanhang som kortvuxenhet ar ett problem. Hela samhillet ar inrattat efter
ett standardmatt som tycks ligga pa 175-180 cm. Att gd i affdarer kan vara hopplost. Behova be om
hjalp med att f& ner en liten sillburk kdnns fornedrande.

Numera handlar jag i affarer dar jag vet att det mesta ar intelligent placerat eller dar personalen ar
extra trevlig. Hemma har jag anpassat si mycket som mojligt till min lingd, det 4r bara koket som ar
opraktiskt och jag far anvianda pall for att nd upp i skdpen, s det blir mycket extra motion. Motionen
skadar i och for sig inte for det dr valdigt latt att vi med Turners syndrom blir 6verviktiga och drabbas
av foljdsjukdomar t ex diabetes. Jag forsoker vara noga med vad jag dter och gir pa regelbundna kon-
troller hos min likare. Mitt liv paverkas inte sa mycket av sjukdomen tycker jag, men nar jag behover
stod i ndgon friga, sd far jag bra hjalp av Svenska Turnerforeningen, som jag dr medlem i.

Sara
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VACTERL

Robin ar ute och cyklar pa sin trehjuling tillsammans med kompisarna i kvarteret. Jag kan se genom
fonstret hur glad han ir, trots att han egentligen ar for stor for att cykla pa en trehjuling och hans
jamndariga dker runt pa sina frasiga cyklar. Men det tycks han ha glomt for 6gonblicket.
Trehjulingen ar fortfarande nodvindig, eftersom han inte har balansen och orken riktigt annu, men
det drojer nog inte sd linge. Med allt det som Robin hittills har behovt ga igenom, sd ar vi lyckliga
att han kan vara ute och cykla.

Nar Robin foddes for fem ar sedan och hade han brattom till viarlden och kom en méanad for tidigt.
Han vigde bara 2,4 kg sd vi blev naturligtvis oroade. Ndgra timmar efter fodseln insdg vi att vikten
inte var sa mycket att oroa sig over, han hade tillrackligt med andra problem. Genast uppticktes att
Robin saknade tummen pd viansterhanden, men det kom just da i skymundan av att han hade stopp
i andtarmen sk analatresi. Det blev akut kolostomioperation i viantan pa storre ingrepp. I samband
med operationen uppticktes ocksa att han hade ett hjartfel, ett hal i kammarskiljeviggen, men det
behovde inte opereras omgdende. Vi var mycket omtumlade och uppskakade sd det var tur att vissa
saker kunde skjutas pa framtiden. Vi kunde inte férstd hur hans lilla kropp skulle klara mer.
Likarna berittade att de var ganska sidkra pa att Robin hade VACTERLSs syndrom eftersom han
utover hjart- och analdefekterna saknade sin vanstertumme, och viansterarmen saknade radialben,
vilket gjorde att armen var bojd. Hur vi orkade med alla dessa besked kan jag inte forstd idag, men
vi hade fullt upp med att ta hand om Robin och forsoka sitta oss in i vad VACTERL innebar. VAC-
TERL ar ett syndrom dar varje bokstav star for ett organ eller en del av kroppen som kan vara
paverkat och minst tre organ dr paverkade niar man anses ha VACTERL.

Annu ir inte Robin sa medveten om sitt funktionshinder, men alla drr pa hans kropp talar sitt tydli-
ga sprak. Vid sex veckors dlder fick han genomga en hjartoperation och ytterligare en ndgra méana-
der senare. Nu har han egentligen inte ndgra besvir fran hjartat lingre men han maste ga pa arliga
kontroller. Det storsta bekymret har varit hans tarmar. Robin saknade utférsgang och nir han var
sex manader opererades han igen for att man skulle skapa en analéppning. Det blev en ling rehabi-
litering, eftersom dndtarmsplastiken mdste sonderas varje dag for att det inte skulle bli stramt och
fungera daligt. Forst tre mdnader efter operationen kunde stomin kopplas bort. I bérjan hade Robin
problem med diarréer och det var stindiga blojbyten, men det gick efter ett tag 6ver i svdra for-
stoppningar som han fortfarande har besvir av. Under en period fick Robin g i tarmterapi for att
Ova sig att fa kontroll 6ver tarmen.

Robins arm opererades for tvd ar sedan och han fick g med en stillning i flera manader for att rita
ut den. Det var plagsamt och jobbigt eftersom den hindrade leken. Kirurgerna har ocksa forsokt ge
honom ett bittre grepp, genom att férsoka omvandla pekfingret till tumme. Annu vet vi inte hur bra
det kommer att fungera, men vi hoppas att han ska fa ett bra grepp och Robin och sjukgymnasten
tranar hart for att armen och armen och ”tummen” ska bli starka. Darfor tror vi att han snart kom-
mer kunna lira sig cykla som kompisarna.

Min fru och jag var linge tveksamma till att skaffa ett syskon till Robin eftersom vi var oroliga att
det var oss det var fel pa, men alla likare vi talade med sa att man dnnu inte hittat nigot som tyder
pé att VACTERLs syndrom ar arftligt. For tva ar sedan fick Robins sin efterlangtade lillasyster, som
han kanner stort ansvar for och alltid uppmuntrar. De svdrigheter han har fatt lara sig leva med har
gjort att han utvecklat en stor medkansla for andra.

Robins pappa
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