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Förord

Förbundet Sällsynta diagnosers projekt Fokus på vardagen avser att beskriva och tydliggöra hur det
är att leva med en sällsynt diagnos eller ett ovanligt funktionshinder. 

Vissheten om att sällsyntheten i sig innebär svårigheter hade jag innan jag påbörjade denna under-
sökning. Den kunskapen har jag erhållit som förälder till ett barn med en sällsynt diagnos, och
genom mitt arbete som förbundsordförande i förbundet Sällsynta diagnoser. Men för att ta reda på
problematikens omfattning, samt vilka likheter och skillnader som finns inom och mellan de olika
sällsynta diagnosgrupperna, har jag genomfört Fokus på vardagen. I studie ingår de diagnosgrupper
som var representerade i förbundet Sällsynta diagnoser då undersökningen påbörjades 2002.

Jag vill framföra ett varmt tack till förbundets medlemmar som möjliggjort detta projekt genom att
besvara enkätens många frågor, frikostigt dela med sig av sina erfarenheter, ge kommentarer och
skicka in berättelser som rör den sällsynta diagnosen. Jag har också upplevt ett värdefullt gensvar
under arbetets gång.

Undersökningen har kunnat förverkligas genom ekonomiskt stöd från Socialstyrelsen. Jag vill fram-
föra ett stort tack till Marianne Thorén vid Socialstyrelsen, som genom sitt engagemang och sin
lyhördhet, bidragit till att förbundet Sällsynta diagnoser kunnat få de ekonomiska förutsättningarna
för detta projekt.

Ett varmt tack också till projektets medförfattare, Kerstin Möller och Anne Stefenson. Kerstin har
varit ett stort stöd och deltagit under hela projekttiden. Hennes kunskap och vetenskapliga förank-
ring har avsevärt bidragit till att höja undersökningens kvalité och säkerställa resultatets trovärdig-
het. Anne Stefenson har formulerat alla fallbeskrivningarna efter att ha analyserat materialet som
flera av dem som deltagit i undersökningen sänt in. Varje diagnosgrupp har genom Annes beskriv-
ningar fått en levande illustration till hur diagnosen kan påverka livet.

Min förhoppning är att Fokus på vardagen kommer att bidra till att belysa de faktiska svårigheter
som en sällsynt diagnos kan innebära.

Nyköping den 31 januari 2004

Elisabeth Wallenius 
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Genom erfarenheter från Sällsynta diagnosers
verksamhet har det visat sig att det finns en
gemensam problematik för medlemmarna, oav-
sett vilken diagnos och vilket funktionshinder de
har. Det har    konstaterats att sällsyntheten är
ett tilläggshandikapp utöver det reella funktion-
shindret. Sällsyntheten i sig medför svårigheter
vid vårdkontakter och i kontakter med de olika
myndigheter som har i uppgift att ansvara för
insatser som är relaterade till funktionshindret.
Det innebär därför ofta en mycket stor arbetsbe-
lastning för den enskilde och dennes anhöriga,
att beskriva behov för att få del av sina rättigheter.

Därför har projektet ”Fokus på vardagen”
genomförts, för att fånga och få en tydligare bild
av vad sällsyntheten betyder. Frågor som projek-
tet skulle besvara är: Vad innebär sällsyntheten i
sig för dem som har en sällsynt diagnos? Vilka
samhälls- och intressepolitiska frågor är vikti-
gast att arbeta med inom förbundet Sällsynta
diagnoser? Avsikten är att projektets resultat och
den skapade fallbanken ska utgöra grunden för
ett utbildningsprogram och informationsinsatser,
för att sprida kunskap till professionella som
möter människor med funktionshinder

Projektet har finansierats med projektmedel från
Socialstyrelsen. Det har i alla delar genomförts
av förbundets ordförande Elisabeth Wallenius,
som varit projektledare, i nära samarbete med
doktorand Kerstin Möller, Institutet för handi-
kappforskning vid Örebro och Linköpings uni-
versitet.

Undersökningen som har gjorts inom projektet
är en totalundersökning. Målgruppen överens-
stämmer med förbundets medlemmar. Enkätens
frågor är fokuserade på vardagsnära områden.
Avsikten har varit att ta reda på omfattningen av
de problem som tidigare hade identifierats, samt
att ta reda på om det finns ytterligare svårighe-
ter som inte uppmärksammats tidigare.

Det har inkommit 1 659 besvarade enkäter, vil-
ket innebär en svarsfrekvens på 60 procent.

Svaren representerar totalt 1 795 personer som
har sällsynta diagnoser. Av dem är hälften barn
och ungdomar under 20 år. Könsfördelningen
hos diagnosbärarna som besvarat enkäten är
61,5 procent kvinnor och 38,5 procent män.

Undersökningen har påvisat såväl likheter som
skillnader mellan de olika diagnosgrupper som
ingår. Utgångspunkten har, som projektnamnet
understryker, varit att fokusera på diagnosbärar-
nas och deras familjers vardagssituation.
Undersökningen bör ses som ett komplement till
de medicinska beskrivningar som finns av de
diagnoser som ingår i den.

Resultatet visar att människor med sällsynta dia-
gnoser har problem i vårdkontakterna. Orsaken
är okunskapen om diagnosen. Problematiken
gäller svårigheter att få rätt diagnos och därmed
korrekt behandling. Det är också svårt att få
remiss till specialist som har erfarenhet av den
aktuella diagnosen. Många uppger att de har fel-
behandlats eller att den sällsynta diagnosen har
”maskerat” (dolt) andra sjukdomar som därför
inte har behandlats.

I de familjer där en familjemedlem har en säll-
synt diagnos innebär diagnosen praktiska,
känslomässiga, sociala och ekonomiska konse-
kvenser. Det stöd som samhället ger avser i förs-
ta hand de praktiska och ekonomiska konse-
kvenserna. Undersökningen visar att de insatser
som ges ofta är felaktiga och otillräckliga.
Genom att jämföra deltagarnas skattning av sin
arbetsbelastning och uppgivna kostnader till
följd av funktionshindret med den ersättningsni-
vå som erhållits, visar resultatet att försäkrings-
kassans beslut i många fall är godtyckliga. Det
finns exempel på personer som skattar att de har
hög arbetsbelastning och höga kostnader, men
trots detta har låg ersättningsnivå. Men det finns
även exempel på motsatsen. Deltagare har skat-
tat låg arbetsbelastning och kostnad, men ändå
har de hög ersättningsnivå. Det finns även
beskrivningar som visar på ett ifrågasättande

Sammanfattning
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och kränkande bemötande från handläggare och
vårdgivare.

Undersökningen visar att det finns en social och
känslomässig påverkan på personen själv och på
familjen. Stödet från omgivningen är inte tillräc-
ligt. Däremot framkommer det att möjligheten
att möta andra i samma situation är värdefull.
Det är tydligt att sådana möten underlättar situ-
ationen för den enskilde. Detta understryker
behovet av aktiva diagnosföreningar som ges
möjligheter att ordna rikstäckande aktiviteter för
sina medlemmar. 

I projektet ingår en fallbank som genom berät-
telser av fiktiva personer från varje diagnos-
grupp i undersökningen, försöker ge en bild och en
”känsla” av hur det kan vara att leva med en
sällsynt diagnos. Fallbanken bygger på de insän-
da berättelserna samt information från enkätsva-
ren och Internetsökning

Den tredje delen i projektet utgör framtagningen
av ett utbildningsprogram, som grundas på
undersökningens resultat. Programmet är avsett
att användas för utbildningsinsatser riktade till
professionella inom vård och offentlig verksam-
het som kan komma i kontakt med personer som

har någon sällsynt diagnos. Utbildningspro-
grammet består av två delar. En allmän informa-
tionsdel som behandlar sällsynthetsproblemati-
ken och en del som riktar sig direkt till de olika
verksamhetsområden som berörs 

Rönen från Fokus på vardagen ger således vid
handen att sällsyntheten i sig är en komplikation
utöver själva funktionshindret som sådant. För
att förbättra situationen behövs centralisering av
och riktlinjer för den vård och de beslut som
gäller för personer som har sällsynta diagnoser.
En kunskapsutveckling om dessa diagnosers
särskilda problematik är också nödvändig.
Undersökningen visar på behovet av förbundet
Sällsynta diagnoser som i sin verksamhet kan
driva medlemmarnas gemensamma frågor.
Projektresultatet belyser också diagnosförening-
arnas värdefulla arbete, vilket ger människor
med någon sällsynt diagnos tillfällen att möta
andra i samma situation. 
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Sällsynta diagnoser har genom projektet Fokus
på vardagen genomfört en medlemsundersökning.
Syftet med undersökningen är att få en bild av
vardagssituationen för personer som tillhör grup-
pen ”små och mindre kända handikappgrupper”.

Att leva med en sällsynt diagnos som leder till ett
ovanligt funktionshinder är att vara annorlunda.
Det innebär att det är annorlunda i jämförelse
med att ha ett vanligare funktionshinder. Med
”vanligare” avses ett funktionshinder som de
flesta känner till och har en bild av, vilket ger
omvärlden åtminstone en ungefärlig föreställning
om vilka konsekvenser funktionshindret medför. 

Problematiken för ”små och mindre kända han-
dikappgrupper” uppmärksammades först under
slutet av 1980-talet. Under mitten av 1990-talet
avsattes statliga medel i samband med habiliter-
ingsutredningens stimulansbidrag. Dessa medel var
direkt riktade för åtgärder som rörde de sällsynta
handikappgrupperna. 

En av dessa åtgärder var HSOs smågruppsprojekt
som startade 1995. Projektets syfte var främst att
hitta former och möjligheter för personer inom
små handikappgrupper att finna tillhörighet inom
den etablerade handikapprörelsen. Detta för att
medlemskapet i handikapprörelsen ger ökade
möjligheter att påtala de brister och svårigheter
som finns runt ett funktionshinder. Det ger även
möjlighet att påverka situationen på gruppnivå.
Resultatet av projektet blev att förbundet
Sällsynta diagnoser bildades. (Källa:
Socialstyrelsen. Stimulansbidrag för habilitering och
rehabilitering. Slutrapport. Art nr 1998-15-007.)

SÄLLSYNTHETEN ETT TILLÄGGSHANDIKAPP

Genom verksamheten under projekttiden i mitten
av 1990-talet, och därefter inom förbundet
Sällsynta diagnoser, har personer med många
skiftande – men ovanliga – diagnoser, deras för-
äldrar och anhöriga fått möjlighet att mötas.
Erfarenhetsutbytena dem emellan har utvecklat
och fördjupat kunskaperna om den särskilda livs-
situationen som hänger samman med att ett

funktionshinder är ovanligt. Denna kunskap är
ny. Kunskapen är dock varken samlad eller doku-
menterad! Således är den inte heller känd bland
vårdpersonal och handläggare inom offentlig för-
valtning som i sitt arbete bedömer behov och ger
insatser till följd av funktionshinder. Den kun-
skap som likväl är dokumenterad och finns att
tillgå för de ovanliga diagnoserna, är i huvudsak
fokuserad på de medicinska konsekvenserna av
diagnosen. Kunskap har hittills saknats om hur
den sällsynta diagnosen i övrigt påverkar den
som har diagnosen och dennes familj. 

Genom förbundets verksamhet har det tydlig-
gjorts att våra diagnosbärare och deras familjer
drabbas av sociala, känslomässiga och ekonomis-
ka konsekvenser till följd av diagnosen. Men vi
har inte vetat hur omfattande problemen är. Det
har också framkommit att den gemensamma pro-
blematiken för våra medlemmar, oavsett diagnos
och funktionshinder, är att sällsyntheten i sig är
ett tilläggshandikapp. Sällsynthetens dilemma är
ett högst påtagligt – men okänt – problem. Det
innebär därför ofta en mycket stor arbetsbelast-
ning för den enskilde och dennes anhöriga att
beskriva sina behov, för att ta del av sina rättig-
heter och få behoven tillgodosedda. Det ställs
höga krav på den personliga förmågan att
uttrycka sig i tal och skrift och en god social
kompetens är en fördel för att inte upplevas som
besvärlig och krävande.

KOMPLEXITETEN, FLERA OLIKA FUNKTIONSNED-

SÄTTNINGAR I SAMMA DIAGNOS

Ytterligare ett problem för de allra flesta diagnoser
som inkluderas i begreppet ”små och mindre kända
handikappgrupper” är att det handlar om ett
syndrom, eller en funktionsnedsättning, som omfattar
många olika funktioner i kroppen. De  i syndromet
ingående funktionsnedsättningarna påverkar varand-
ra, vilket förstärker den sammanlagda effekten av de
funktionshinder som ingår i syndromet. Detta ger
konsekvenser för individens möjligheter att fungera
optimalt, utifrån vart och ett av de olika funktionsned-
sättningarna, men det påverkar också möjligheten att
få förståelse och acceptans för sin problematik. 

Presentation av Förbundet Sällsynta diagnoser
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På individnivå innebär komplexiteten även en
svårighet att finna tillhörighet hos och få stöd
genom de traditionella handkappförbunden.
Orsaken är att handikapporganisationerna
huvudsakligen arbetar med utgångspunkt från en
problematik eller ett enstaka funktionshinder,
som exempelvis rörelsehinder eller hörselnedsätt-
ning. Få personer har engagerat sig och lyft fram
komplexiteten som en problematik i sig, vilket
innebär att detta problem inte har uppmärksam-
mats i någon större utsträckning inom handi-
kapprörelsen.

VARFÖR BILDADES FÖRBUNDET 

SÄLLSYNTA DIAGNOSER?

Sällsynta diagnoser byggdes ursprungligen upp
genom att de föreningar som deltagit under pro-
jekttiden i mitten av 1990-talet gick samman och
bildade förbundet hösten 1998. De föreningar
som har etablerats för de olika diagnoserna inom
begreppet ”små och mindre kända handikapp-
grupper” har tillkommit eftersom behovet av att
möta andra personer i samma eller liknande situ-
ation är mycket stort. Utbytet av erfarenheter
och samhörigheten med andra är de grundläggan-
de drivkrafterna för att ingå i denna typ av före-
ning. Den särskilda utsatthet som det innebär att
leva med, eller vara förälder till ett barn med ett
mycket ovanligt funktionshinder, bidrar till beho-
vet av föreningarna. Gemenskapen och samhörig-
heten medverkar till att underlätta livssitua-
tionen. Det har även medfört en ökad kunskap
då flera med samma ovanliga diagnos fått möjlig-
heter att träffas, jämföra och utbyta erfarenheter.

Medlemsantalet i föreningarna växlar från några
hundra till ett tiotal personer. Vid undersök-
ningstillfället fanns tio diagnoser där antalet dia-
gnosbärare var mellan 100 och 400 personer.
Övriga grupper hade färre än 100 personer som
har diagnosen. Inom förbundet finns även perso-
ner som är ensamma om sin diagnos, d.v.s. perso-
ner som inte känner till någon annan med samma
diagnos.

Eftersom antalet medlemmar per diagnosgrupp är
litet, och de berörda personerna är bosatta över
hela landet, är förutsättningarna att driva små-
gruppsföreningarna besvärliga. Det är dyrt och
tidsödande att mötas, både för styrelsearbete och
medlemsmöten. Det är även svårt att hitta finan-

siärer, då verksamheten inte är knuten till en
kommun eller ett landsting. Grupperna är dessu-
tom för små för att vara intressanta för privata
sponsorer. Förutsättningen för dessa föreningar
är att det finns ”eldsjälar”, dvs. personer som
har ett djupt personligt engagemang, och dessu-
tom förmåga och tid att driva verksamheten.
Arbetet i de sällsynta handikappgruppernas före-
ningar görs uteslutande genom ideella insatser. 

Då Sällsynta diagnoser bildades var tanken att
bilda en paraplyorganisation som stöd för dessa
små föreningar. Föreningarna utgör basen för
Sällsynta diagnosers verksamhet. Genom ekono-
miskt stöd och praktiska/konkreta insatser säker-
ställs föreningarnas möjligheter att bedriva sin
interna verksamhet. Förbundet avser att verka i
de gemensamma frågorna, genom att skapa upp-
märksamhet för sällsynthetens och komplexite-
tens problematik. Grundtanken är att verka för
förbättringar av medlemmarnas möjligheter att få
sina behov tillgodosedda. 

FRÅN PARAPLYORGANISATION TILL ETT FÖRBUND

MED ENSKILDA MEDLEMMAR

Förutsättningen för Sällsynta diagnosers verk-
samhet är att förbundet får del av det statliga
organisationsstödet till handikapporganisationer-
na. Den ursprungliga tanken – att vara en para-
plyorganisation för de sällsynta handikappgrup-
pernas föreningar – godkändes dock inte i stats-
bidragsförordningen, till följd av kravet på
enskilt medlemskap. Då det ekonomiska stödet
från staten är en grundpelare, tvingades Sällsynta
diagnoser överge principen om föreningsmedlem-
skap. Ett individuellt medlemskap infördes
genom att medlemmar i respektive diagnosgrupp
automatiskt blir enskilda medlemmar i Sällsynta
diagnoser. Genom att konstruktionen är en kon-
sekvens av regelverket, och inte medlemmarnas
behov, har förändringen dock varit svår att för-
stå, förankra och få accepterad.

Våra kontaktpersoner förstår nu och accepterar
de bakomliggande orsakerna till förändringen
från föreningsmedlemskap till individuellt med-
lemskap. Trots ett stort informationsarbete från
kontaktpersonernas sida, finns det fortfarande
enskilda medlemmar som inte är medvetna om
sitt medlemskap i Sällsynta diagnoser
För att kommunicera med medlemmarna i
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Sällsynta diagnoser har ett kontaktnät byggts
upp, där varje grupp är representerad av en kon-
taktperson. Föreningarna/grupperna väljer sin
kontaktperson till Sällsynta diagnoser, vilken
oftast är föreningens ordförande. Möjligheten att
nå ut med information och föra en dialog med
medlemmarna skiftar, beroende på aktivitetsni-
vån i respektive grupp. Då varje förening, som
nämnts tidigare, är beroende av sina egna ”eld-
själar” för verksamheten, växlar aktivitetsnivån
mellan grupperna, men nivån växlar även vid
olika tidpunkter inom gruppen. Eldsjälar är bero-
ende av sin egen livssituation, för att ha tid och
kraft att vara aktiv i sin respektive förening.
Följaktligen är detta ett mycket sårbart system. 

Skillnaden mellan de olika föreningarna innebär
stora variationer i arbetssätt och ambitionsnivå. I
de största föreningarna finns bättre chanser till
social samvaro mellan föreningens medlemmar.
Det finns också större möjligheter till, och en
strävan efter, att arbeta målinriktat med ett han-
dikappolitiskt arbete, i syfte att påverka samhäl-
let och åstadkomma förbättringar för respektive
diagnosgrupp. För de minsta föreningarna saknas
förutsättningarna att arbeta handikappolitiskt
inom föreningen. Målsättningen är då att ge
medlemmarna tillfällen att träffas och bygga
upp kontaktnät.

I Sällsynta diagnoser ingår även personer som
inte känner till någon annan med samma dia-
gnos/funktionshinder, men som är medlemmar
för att Sällsynta diagnoser företräder den generel-
la problematik som är relaterad till sällsyntheten.
Parallellt finns oftast en förhoppning att andra
personer med samma funktionshinder som man
själv har ansluter sig till Sällsynta diagnoser och
att det därmed kan etableras en ny förening. Att
diagnosen endast representeras av en person kan
bero på att den är extremt ovanlig. Men den tro-
liga orsaken kan vara att enskilda personer inte
har fått kontakt med någon läkare som har kun-
nat fastställa vilken diagnos det är frågan om.
Det finns därför i många fall ett stort mörkertal
och det är lätt att tro att diagnosen därför är
ovanligare än den i själva verket är.

Skillnaden mellan medlemsgrupperna, som tidigare
nämnts, gäller även funktionshindrens karaktär

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

• Diagnosen påverkar hälsotillståndet. Den som
har diagnosen är sjuk på många olika sätt.

• Sjukdomsförloppet är progredierande.
• Diagnosen innebär många vårdkontakter, som

t.ex. korrigerande operationer.
• En typ av missbildning eller förändring/nedsätt-

ning som påverkar en eller flera funktioner,
men där inte hälsotillståndet påverkats.

Gemensamt för alla diagnosgrupper är att det rör
sig om ett livslångt tillstånd. Funktionshindret
går inte över eller ”växer bort”. Det innebär att
förbundet Sällsynta diagnoser arbetar med fråge-
ställningar som berör alla åldrar, barn, vuxna
och äldre. Det inkluderar frågor som gäller t.ex.
skolan och arbetsmarknaden, eller frågor som
utgår från ett föräldraperspektiv eller från dem
som själva har diagnosen.

Åldersfördelningen mellan grupperna skiljer sig åt.
Ungefär två tredjedelar av diagnosföreningarna
har bildats genom att föräldrar till funktion-
shindrade barn tillsammans bildat en förening.
De grupperna består huvudsakligen av barn med
funktionshinder och deras familjer. Men i dessa
grupper finns även vuxna med diagnosen, som
anslutit sig då de fått vetskap om föreningens
existens. Andra diagnosgrupper representeras
huvudsakligen av vuxna, beroende på att funk-
tionshindret uppstått senare i livet. De diagnoser
som förbundet representerar är medfödda,
förutom Sympaticusopererade (biverkningar av
en operation).

Sällsynta diagnoser är ett nytt och annorlunda
handikappförbund, som på flera sätt skiljer sig
från övriga förbund. Diagnoserna och
funktionshindren skiljer sig mellan medlemmar-
na. Förbundet är grundat av rikstäckande före-
ningar. Det finns därför inte några självklara
förutsättningar för lokal och regional verksam-
het. Inget annat handikappförbund har liknande
struktur vilket innebär att det inte finns några
erfarenheter från andra handikapporganisationer
att dra nytta av. 



Vid konferenser och möten inom Sällsynta dia-
gnoser har som tidigare nämnts vissa frågeställ-
ningar ofta återkommit. Genom projektet Fokus
på vardagen avsågs att ta reda på problemens
omfattning för att kunna beskriva dem och för-
medla kunskapen om de sällsynta diagnoserna.

Förbundets ordförande Elisabeth Wallenius har
varit projektledare och genomfört projektets alla
delar, inklusive denna rapport. Sällsynta diagno-
sers styrelse har haft full insyn i projektet.

PROJEKTETS TRE DELAR

• En enkätundersökning med kvantitativa och
kvalitativa frågor.

• En fallbank där de olika diagnoserna beskrivs i
form av berättelser. 

• Ett utbildningsprogram som utgår från enkä-
tens resultat och fallbanken.
Utbildningsprogrammet är avsett för professio-
nella som i sitt arbete kommer i kontakt med
människor med sällsynta funktionshinder. 

PROJEKTETS SYFTEN

Syftet är att samla information om hur en säll-
synt diagnos kan påverka vardagssituationen för
diagnosbäraren och dennes familj. Redovisning
av undersökningens resultat, enkät samt fallbe-
rättelser, ska spridas till professionella som i sitt
yrke möter personer med sällsynta diagnoser/funk-
tionshinder. Information ska även nå politiker,
beslutsfattare, förbundets egna medlemmar och
deras anhöriga. 

PROJEKTMÅL

• Att genomföra en enkätundersökning bland
Sällsynta diagnosers medlemsgrupper. Bilaga 1.

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

• Att utveckla och färdigställa ett utbild-
ningsprogram med utgångspunkt från under-
sökningens resultatet.

• Att utifrån undersökningens resultat, sprida
information och genom förbundet Sällsynta dia-
gnoser arbeta för förbättringar på de områden
där medlemmarna beskriver de största svårig-
heterna.

• Att utveckla ett handikappolitiskt program för
förbundet Sällsynta diagnoser

9
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BAKGRUND

Enkätutformningen har utgått från de frågeställ-
ningar som tidigare uppmärksammats och disku-
terats. Avsikten har också varit att ta reda på
om det finns andra behov och önskemål som
inte tidigare varit kända. De öppna frågorna i
enkäten har givit möjlighet till kommentarer och
berättelser för att fånga upp dessa.

SYFTE OCH MÅL MED ENKÄTUNDERSÖKNINGEN

Enkätundersökningen avser att ge svar på hur
medlemmarna skattar omfattningen av de pro-
blem de har till följd av den sällsynta diagnosen.
Resultatet gäller dels hela materialet och dels
respektive diagnosgrupp. Avsikten med enkätun-
dersökningen är också att ge information om
vilka likheter och skillnader som finns mellan de
olika diagnosgrupperna.

Målsättningar med undersökningen
är även att få:

• ny och fördjupad kunskap om omfattningen av
problemen, utifrån de olika frågeställningarna.

• svar på vad som är förbundets viktigaste
arbetsområden och frågeställningar med
utgångspunkt från medlemmarnas behov och
önskemål. 

• en uppfattning om hur åldersfördelningen ser
ut i förbundet.

METOD OCH PROCESS VID 

ENKÄTKONSTRUKTIONEN

Enkäten inspirerades av den internationella
klassifikationen rörande Funktionstillstånd,
Funktionshinder och hälsa (ICF) som gavs ut av
Världshälsoorganisationen (WHO) 2001. Initialt
var tanken att helt utgå från ICF, men det var
inte möjligt, därför att syftet med undersökning-
en var att finna och beskriva sällsynthetens pro-
blematik. Enkäten har istället utformats med en
deltagarorienterad ansats, där förbundet har
kontrollerat hela processen – från initiativ till
färdig rapport. 

Undersökningen är en totalundersökning.
Målgruppen överensstämmer med Sällsynta dia-
gnosers medlemmar. Undersökningen har genom-
förts som en postenkät. Enkäten innehåller 33
frågor. Huvuddelen av frågorna utgör frågor där
deltagarna uppmanas att själva skatta sin upple-
velse på skalor med fyra till fem svarsalternativ.
De flesta frågorna har även utrymme för kom-
mentarer. Tre frågor har utformats utan givna
svarsalternativ, och deltagarna uppmanas att
med egna ord beskriva sin situation. Deltagarna
uppmanas även att, tillsammans med sitt enkät-
svar, bifoga berättelser om sin livssituation.

ATT TA HÄNSYN TILL VID UTFORMNING 

AV ENKÄTEN

Utformningen av enkätfrågorna försvårades på
grund av den stora variationen och omfattningen
av de funktionshinder som ingår i förbundet
Sällsynta diagnoser. En fråga som av en diagnos-
grupp uppfattas som kränkande, då frågeställ-
ningen utifrån ett specifikt funktionshinder är
utopisk, kan utifrån en annan diagnosgrupps
perspektiv uppfattas som för enkel. För en tredje
grupp kan frågan vara helt relevant. Målgruppens
åldersfördelning, från 1 år till över 65 år, har
också påverkat konstruktionen av frågorna i stor
utsträckning.

Enkäten består av två delar. Den första delen
vänder sig till familjen och den andra delen vän-
der sig till de som själva har funktionshindret.
Syftet är att åskådliggöra både individens och
familjens konsekvenser av diagnosen. Initialt
diskuterades att göra två olika enkäter för
respektive målgrupp. Det bedömdes dock att en
sådan konstruktion skulle bli mer komplicerad.
Därför konstruerades en enkät som består av två
delar. Frågorna 1 – 14 gäller familjens situation
till följd av den sällsynta diagnosen. Frågorna 15
– 32 är frågor som riktas direkt till den som har
diagnosen, alltså diagnosbäraren. I de fall där
diagnosbäraren inte själv kan svara, har det
gjorts tillsammans med, eller av, förälder eller
annan person. Det kan finnas svårigheter för

Kunskap om sällsynta diagnoser/funktionshinder
genom enkätundersökning
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familjen som man inte vill ta upp tillsammans
med den som har funktionshindret, som ju indi-
rekt är orsaken till problemen. Det finns då en
risk att dessa synpunkter inte beskrivs i sin hel-
het i materialet. Det kan även vara svårt för
ensamboende diagnosbärare att se funktion-
shindrets konsekvenser ur ett familjeperspektiv.

I de familjer där det finns flera personer med
funktionshinder till följd av en sällsynt diagnos,
uppmanades familjen att välja den som har den
största problematiken. Det har också förts dis-
kussioner om, och i så fall hur, en enkät skulle
kunna ta upp positiva aspekter på funktion-
shindret och livssituationen. Hur uppfattas den
typen av frågor av dem som har svårt sjuka
barn, eller själva är svårt sjuka, eller där sjukdo-
men har ett progressivt förlopp? I slutfasen av
utformningen av enkäten valdes en direkt fråga
om positiva aspekter till följd av funktionshindret.

ENKÄTUTSKICK

Underlaget för utskicket är medlemsregister från
de olika föreningarna/grupperna, som ingår i
Sällsynta diagnoser, samt förbundets register
över de ensamma diagnosbärarna. Föreningarnas
medlemsregister är mer eller mindre detaljerade.
I en del fall framgår det tydligt vilka som har en
diagnos, vilka som är anhöriga och vilka som är
stödmedlemmar, medan andra grupper inte redo-
visar medlemskapet på detta sätt. Det var därför
inte möjligt att endast sända enkäten till dia-
gnosbärare och deras familjer. Därför konstrue-
rades en fråga som avsåg att ge svar på huruvida
respondenten är stödmedlem eller inte vill svara
på frågorna och med en uppmaning att ändå
returnera enkäten. I de grupper där det av med-
lemsregistret framgick vilka som var stödmed-
lemmar, uteslöts denna medlemskategori från
undersökningen.

I enkätens följebrev fick deltagarna utförlig
information om varifrån enkäten kom och syftet
med undersökningen. De fick även information
om att de kunde returnera enkäten obesvarad, i
de fall man inte ville eller kunde svara. I föl-
jebrevet garanterades också att alla svar skulle
behandlas konfidentiellt, samt att materialet
skulle sparas enligt gängse krav. Information
gavs även om att personer i den egna föreningen
inte kommer att ha tillgång till svaren. Bilaga 2.

Trots informationen om undersökningen och föl-
jebrevet kunde det i vissa fall vara svårt för motta-
garen att härleda varifrån enkäten kom och vem
som lämnat ut namn och adress, vilket i några få
fall gav upphov till oro.

Sällsynta diagnosers medlemmar representerade vid
undersökningstillfället 40 olika diagnoser, varav 32
var diagnosgrupper och åtta var enskilda diagnos-
bärare. Varje medlemsgrupp erbjöds att sända in
register eller etiketter, som underlag för enkätut-
skicket. Av de diagnosgrupper som då ingick i för-
bundet har två grupper uteslutits från undersök-
ningen. I det ena fallet valde kontaktpersonen att
gruppen skulle uteslutas. Orsaken var att gruppen
var nystartad och att det ifrågavarande funktion-
shindret som gruppen representerar uppfattas som
intimt och personligt. Kontaktpersonen upplevde
oro för att undersökningen kunde äventyra förtro-
endet hos gruppens medlemmar. För den andra
gruppen som inte deltog var orsaken att medlemsre-
gistret inte sändes in och kontaktpersonen inte själv
tog ansvaret för utskicket. Enkäten kunde därför
inte sändas till medlemmarna i den diagnosgruppen.

Av de 30 diagnosgrupper som ingår i undersökning-
en, sände 24 grupper sina medlemsregister till
Sällsynta diagnoser som underlag för enkätutskicket.
De övriga sex diagnosgrupperna valde att själva
ombesörja hanteringen av utskicket, på grund av att
kontaktpersonerna inte haft mandat att lämna ut
medlemsregistret till förbundet Sällsynta diagnoser.

KVALITETSSÄKRING AV ENKÄTEN

För arbetet med enkäten anlitades doktorand
Kerstin Möller, Institutet för handikappforskning
vid Örebro och Linköpings universitet, som
vetenskaplig rådgivare. Hon har tidigare utfört
utredningar, framför allt om livssituationen för
och service till personer med dövblindhet åt
Socialdepartementet, Skolverket m.fl. Hon har
även publicerat arbeten om behandling av vuxna
med missbruksproblematik samt om svårigheter
att få rätt samhällsstöd för personer med kombi-
nationen missbruk och psykiatrisk tilläggspro-
blematik. Kerstin utarbetade provenkät och
enkät. Hon konstruerade databastillämpning i
Access och SPSS och genomförde statistiska
beräkningar. Hon har även fungerat som handle-
dare under arbetet med rapporten.
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För att säkerställa utformningen av enkäten och
dess frågor konsulterades två resurspersoner,
Agneta Gånemo och Britta Berglund, medlemmar
i Sällsynta diagnoser och som själva då var dok-
torander. Båda har senare disputerat med egen
forskning inriktad mot sina respektive diagnoser. 

Då enkätutformningen var klar och hade god-
känts av projektgruppen och av förbundets sty-
relse sändes den som provversion till våra 32
kontaktpersoner. De uppmanades att svara på
enkäten, samt att ge synpunkter på frågornas
relevans och utformning i relation till det funk-
tionshinder, den diagnos som de själva represen-
terar. Enkäten omarbetades enligt kontaktperso-
nernas synpunkter och i samarbete med resurs-
personerna. 

Därefter konsulterades fyra personer utanför för-
bundet för att ytterligare säkerställa undersök-
ningens kvalitet. Två personer valdes som båda,
men på olika arbetsplatser, arbetar med inrikt-
ning mot ”små och mindre kända handikapp-
grupper”. Den tredje personen är disputerad
tandläkare och som i sitt forskningsarbete har
undersökt upplevd livskvalitet hos personer med
läppgomspalt. Tandläkarkompetensen ansågs
också värdefull därför att munnens problematik
ofta är central för de grupper som är represente-
rade i undersökningen, men den problematiken
är tämligen okänd. Den fjärde personen är en
kvinna med egen erfarenhet av en sällsynt dia-
gnos, där behovet av egen vård är stort och tar
mycket tid.

Då vi också tagit del av deras synpunkter, omar-
betades enkäten till sin slutliga utformning.

För att validera undersökningen har resultatet
kontinuerligt presenterats för diagnosbärare i
respektive diagnosgrupp.

BEARBETNING AV ENKÄTEN

Enkäten sändes till undersökningsgruppen den
15 mars 2002. En påminnelse sändes efter sex
veckor till dem som inte svarat. För inmatningen
av enkäterna har en databas i programmet Access
byggts upp. När samtliga enkätsvar hade matats in,
påbörjades analysarbetet i Accessprogrammet. Då
materialet var omfattande och innehöll flera
olika parametrar, byggdes även en databas i pro-
grammet SPSS, för att möjliggöra mer avancera-
de statistiska bearbetningar. 

Materialet har kodats med ett löpnummer och
en bokstavskombination. Genom kodningen kan
hela materialet delas upp i de olika diagnosgrup-
perna som ingår i undersökningen. Resultat kan
därför analyseras och beskrivas såväl i sin hel-
het, som utifrån var och en av de olika grupper-
nas svar. Denna rapport bygger huvudsakligen
på de kvantitativa delarna av undersökningen.
Databaserna i Access och SPSS möjliggör dock
vidare bearbetningar av materialet både kvanti-
tativt och kvalitativt. 

Undersökningens resultat grundas på beräkning-
ar som gjorts på enkätens alla frågor för hela
undersökningsgruppen. Beräkningar har också
gjorts på varje enskild diagnosgrupp var och en
för sig. I denna rapport redovisas i första hand
resultatet för hela urvalet, men med kommenta-
rer och förklaringar där skillnader finns mellan
de ingående grupperna.

De frågeområden som berörs är familjens och
den enskildes livssituation, praktiskt och ekono-
miskt, och förhållanden som rör vården och
annan verksamhet som på olika sätt arbetar för
att stödja den enskilde. I denna rapport redovi-
sas svaren på frågorna inom de olika områdena.
Frågor som anknyter till varandra redovisas till-
sammans. Analyser har även gjorts genom att
jämföra svaren mellan olika frågor som exempel-
vis relation mellan arbetsbelastning och stöd
från omgivning och myndigheter. 
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Figur 2: Enkätsvaren representerar 1 795 per-
soner med en sällsynt diagnos, varav 50 pro-
cent är barn och ungdomar.

HUR PÅVERKAS FAMILJEN?

Över 80 procent svarar att de påverkas prak-
tiskt och känslomässigt. Över 40 procent sva-
rar i båda fallen att de påverkas mycket eller
väldigt mycket. Siffrorna för den sociala påver-
kan är något lägre, då 34 procent svarar myck-
et/väldigt mycket påverkan. De siffror som
redovisats i tabellen nedan gäller för hela mate-
rialet. 

Om materialet delas i två grupper, 1 – 20 år
och 20 år – < , finns en skillnad mellan grup-
perna. För gruppen där diagnosbäraren är
vuxen, skattas en högre påverkan i alla tre
parametrarna än där diagnosbäraren är barn. 

Inte alls Delvis Mycket Väldigt n=
mycket

Praktiskt           18% 42% 22 % 18% 1553
Känslomässigt  17% 36% 25% 22% 1555
Socialt              31% 35% 18 % 16% 1532

Tabell 1: Upplevelse av praktisk, känslomässig
och social påverkan av att det finns en familje-
medlem som har en sällsynt diagnos.

Enkätens resultat 

Resultatet redovisas utifrån hela materialet, med kom-
menterar utifrån de olikheter som förekommer i de
olika diagnosgrupperna. De tre frågor som rör vilka
fysiska och psykiska funktioner som påverkas av dia-
gnosen, hur livet påverkas av diagnosen samt vilka fak-
torer i miljön som påverkar diagnosen ingår inte i
redovisningen av enkätens resultat. Dessa tre frågor har
använts vid uppbyggnaden av fallbanken. Materialets
hela siffermässiga resultat är infört i enkäten som bifo-
gas till denna rapport. Bilaga 3. 

Efter att returer av felaktiga adresser och returer från
stödmedlemmar inkommit och avdrag av bortfall
gjorts, återstod 1 659 svar (60 %). Se figur 1. De som
har besvarat enkäten, fördelas på föräldrar, person som
själv har en sällsynt diagnos och andra (t.ex. personlig
assistent.) 

Utsända enkäter 2983

Stödmedlemmar, 
(svar ej relevant) 140
Adressen okänd, 85

Återstående, 2758

Bortfall
Inkomna enkäter, vill ej svara, 269

Okänt, 915
Totalt bortfall, 1184 (40%)

Inkomna och besvarade enkäter,
1659 (60%)

Fördelning:
Föräldrar 747
Diagnosbärare 677
Annan person 42
Föräldrar och diagnosbärare 105
Diagnosbärare och 
annan person 8
Förälder och annan person 4
Okänt 76

Figur 1: Fördelning av utsända och 
inkomna enkäter. Frågan om ålder hos den dia-
gnosbärare som familjen valt att basera enkätsvar
på, besvarades av 1 493 personer. Medelåldern hos
diagnosbäraren var 27,17 år (SD 18,98).
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Praktisk påverkan 

Då det gäller svaren för den praktiska påverkan,
finns en skillnad beroende på vilka praktiska
konsekvenser som är orsak till svaren. För flera
diagnosgrupper, ger omfattande psykiska och
fysiska funktionshinder praktiska konsekvenser
som tunga lyft, behov av större bostad eller en
speciell bil. För andra grupper kan det handla om
behov av särskild kost eller extra tid för person-
lig vård eller träning. Följande citat belyser detta:

”Det är mycket pyssel, med bad dusch
smörjning tvätt och städning…huden är
torr, fjällig, den skräpar. Det tar mycket
tid och då kan andra aktiviteter få stryka
på foten” 

Känslomässig påverkan

Utifrån hela materialet skattas de känslomässiga
konsekvenserna högre än de praktiska konse-
kvenserna. De grupper som representerar progre-
dierande sjukdomar uppvisar generellt en högre
känslomässig belastning. En förälder skriver: 

”Utvecklingen stannade av och gick bakåt.
Kan nu inte röra sig alls. Behöver hjälp
med allt… Beroende av andras hjälp 24
timmar/dygn. Lyft, vändningar, matning,
påklädning. Har kramper och jobbigt med
slem i halsen…känslig för både värme och
kyla …har hörseln kvar och lyssnar på
musik”. 

Grupper som i huvudsak representeras av vuxna
och där det i diagnosen inkluderas en ökad risk
för livshotande tillstånd, skattar de känslomässi-
ga aspekterna som ett stort problem. Detta kan
illustreras av följande citat:

”Det allvarliga i min familj är just det dra-
matiska med aortan" Min mamma dog när
jag var 14 år och min bror var 4 år. Det är
det svåra med så allvarliga händelser i
familjen. Både min bror och jag har drab-
bats av akut aortadissektion och klarat
operationerna. Det är mycket påfrestande
att själv vara nära döden och återuppleva
samma situation med sina närmaste. Det
positiva är att vi har varandra efteråt”.

För grupper som har stora fysiska funktionshin-
der men inte psykisk påverkan skattas den
känslomässiga påverkan lägre än de praktiska
problemen. En pappa har formulerat följande:

”Genom vårt målmedvetna och ihärdiga
arbete har det faktiskt aldrig blivit pro-
blem… Det är en otroligt viktig faktor
varför det gått så bra. Det ovanliga och
jobbiga är helt normalt.”

Social påverkan

Ur ett familjeperspektiv, då föräldrar till funk-
tionshindrade barn svarat, så ligger svaren gene-
rellt sätt lägre för social påverkan än vad den gör
för praktisk och känslomässig påverkan. 

För grupper där det i huvudsak är diagnosbärar-
na själva som svarat på enkäten, kan de sociala
konsekvenserna vara de mest påtagliga. 

Medlemmar från Föreningen för Sympaticus-
opererade har i kommentarer och berättelser
beskrivit problematik med omfattande svettning
över hela kroppen, som ett mycket stort socialt
problem. Detta beskrivs i ett citat under rubriken
”Ekonomiska konsekvenser” på sidan 15. 

Några diagnosgrupper uppger att trötthet är en
påtaglig del av funktionshindret, vilket också kan
härledas till att de grupperna skattar den sociala
påverkan som högre än genomsnittet i materialet.
En grupp som i många kommentarer tydliggjort
detta är de som ingår i diagnosgruppen Alports
syndrom:

”Tröttheten påverkar bland annat koncent-
rationen i arbetet, sexlivet, orkar inte med
att göra hemmasysslor i önskvärd utsträck-
ning, jag missuppfattar…” 

Från flera olika grupper med diagnosbärare har
inkommit berättelser och kommentarer som bely-
ser att deras problem inte tas på allvar, då deras
speciella problematik inte är känd i omgivningen.
Detta kan sannolikt föranleda social påverkan. 

TIDSASPEKTER

För att genom undersökningen få en uppfattning
om tidsmässiga och ekonomiska aspekter, upp-
manades deltagarna att skatta tid och kostnader
som avsätts per månad till följd av funktions-
hindret.

Det visar sig att 28 procent av dem som svarar
uppskattar att de lägger ner mer än 21 timmar-
/månad på personlig vård. 

 



1 5

Då det gäller tid för kontakten med vård och
myndigheter svarar 4 procent att de ägnar mer
än 21 tim/månad. Delas materialet utifrån dia-
gnosbärarens ålder är det de familjer som har
skolbarn som skattar högst tidsåtgång och därefter
de som har förskolebarnen. De vuxna diagnos-
bärarna skattar att det behöver mindre tid för
sina kontakter med vård och myndigheter. Men
det är ändå 2 procent av dem som uppger att de
behöver använda mera tid än 21 tim/månad för
myndighetskontakter

De som skattar att de lägger ner mest tid på
myndighetskontakter, sammanfaller i hög grad
med dem som även skattar att de lägger ner
mycket tid på personlig vård. Det är en mycket
liten grupp, men den är mycket utsatt. Funktions-
hindret kan kräva en arbetsinsats som motsvarar
40 timmar eller mer per månad, vilket motsvarar
en extra arbetsvecka. Tidsåtgången kan handla
om ett stort omvårdnadsbehov på grund av
fysiska och psykiska funktionshinder. Men det
kan även handla om behandling som exempelvis
specialkost, intravenös näringstillförsel, vilket
belyses av följande två citat:

”Många rutiner kring nutrition…anpass-
ning till tider, begränsad frihet både under
dygnet respektive året.”

eller omfattande hudvård till följd av diagnosen: 
”Får lätt skavsår på hela kroppen av klä-
der, friktion mot redskap som t ex penna,
bilratten, potatisskalare. Måste varje dag –
ofta flera gånger per dag sticka hål på blå-
sor samt lägga bandage”.

EKONOMISKA KONSEKVENSER 

För att ta reda på hur familjerna skattar de eko-
nomiska konsekvenserna av funktionshindret, har
vi frågat om extra kostnader som inte täcks av
försäkringskassans ersättningsformer. En tredjedel
uppgav att kostanden uppgår till 500 kronor eller
mer per månad. De som skattar tidsåtgång högt,
skattar också att de har höga kostnader.

I kommentarer tydliggörs bland annat höga
klädkostnader på grund av extra slitage i sam-
band med stort behov av tvätt. Det beskrivs av
grupper med hudproblematik. Specialanpass-
ningar av kläder kan också vara orsaken till
extra kostnader. Gruppen Sympaticusopererade

med biverkningar beskriver mycket stora kostna-
der som är relaterade till kläder, dels på grund av
valet av kläder som     fungerar, där det inte syns
att personerna svettas. Men även att det i bland
kan behövas två exakt likadana kläduppsättningar
att byta med vid behov och då man inte vill väcka
uppmärksamhet. En kvinna skriver:

”Känner mig aldrig fräsch. Svettas även
om jag precis har duschat. Kan inta ha
vilka kläder som helst, en enfärgad blus är
otänkbart, mönstrade tröjor är enda möj-
ligheten för att det inte ska synas att jag
är genomblöt”.
”Jag köper alltid två av exakt samma, för
då kan jag gå in på toaletten och byta när
jag blir genomsvettig utan att omgivningen
ser det.”

Ett fåtal, 151 personer, har fyllt i att de har han-
dikappersättning. Av dessa uppger de flesta, 90
procent, att handikappersättningen inte täcker
merkostnaden. Drygt hälften av dem som får
handikappersättning har merkostnader som, utö-
ver handikappersättningen, överstiger 500 kro-
nor i månaden. Av dem som har vårdbidrag upp-
ger nästan alla, 94 procent, att de har merkost-
nader utöver vad försäkringskassan täcker.

Det betyder att de faktiska kostnaderna till följd
av funktionshindret överstiger den ekonomiska
ersättning de berörda personerna får genom
socialförsäkringssystemet. Slutsatsen blir att det
är kostsamt att ha en sällsynt diagnos. Det inne-
bär att familjens ekonomi belastas förutom alla
praktiska konsekvenser som funktionshindret
medför. 

Försäkringskassans handläggning och beslut kri-
tiseras av många, både genom kommentarer i
undersökningen och i de berättelser som sänts
in. Genom att jämföra deltagarnas skattning av
arbetsbelastning och uppgivna kostnader till
följd av funktionshindret med de ersättningsni-
våer som erhållits, framkommer det att försäk-
ringskassans beslut i många fall är godtyckliga.
Delas materialet i två åldersgrupper förskolebarn
och skolbarn är det fler som har vårdbidrag för
de mindre barnen än för skolbarnen. Det över-
ensstämmer inte med hur familjerna skattar tids-
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åtgång och ekonomiska konsekvenser då det
utifrån denna undersökning är större tidsåtgång
och högre kostnader i familjer som har skolbarn.

FÖRDELAR OCH NACKDELAR AV EN SÄLLSYNT 

DIAGNOS I VÅRDKONTAKTEN

För att få vetskap om hur medlemmarna uppfattar
vården i relation till den sällsynta diagnosen, har de
ombetts att skatta kontakten i fyra vårdområden:
specialistvård, habilitering, primärvård och tand-
vård. Svarsalternativen är att diagnosen: underlät-
tar, inga problem, små problem, ganska stora
problem och mycket stora problem.

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

För hela materialet, med avseende på specia-
listvården, uppger 21 procent att kontakten
underlättas av att diagnosen är ovanlig. Motsvar-
ande siffra för habiliteringen är 12 procent.
Svaren belyser att de svarande tror att de har
lättare att få vård, i jämförelse med en person
som har ett vanligare tillstånd. För de båda vård-
formerna uppger samtidigt 17 procent att de har
ganska stora eller mycket stora problem i kontak-
ten. Figur 3
I en jämförelse mellan olika grupper av diagnoser,
finns stora skillnader i svaren. De grupper som
har avgränsade medicinska konsekvenser av sitt

funktionshinder, och där det finns kompetens-
center, skattar att de har mindre problem i kon-
takten med specialistvård och att den sällsynta
diagnosen kan underlätta kontakten. Dessa grup-
per skattar även att de har bättre kontakt med
habiliteringen än vad de diagnosgrupper gör som
har en mångfacetterad problematik, med många
olika funktionshinder i samma diagnos. 

För frågan som avser relationen till habiliteringen
gäller svaren i huvudsak de grupper där de flesta
diagnosbärare är barn. Hälften svarar att de inte
har några problem. Det är 12 procent svarar att
kontakten underlättas. Men samtidigt svarar 36
procent att de har problem med habiliteringen.
Relationen med primärvården uppfattas av
många som särskilt besvärlig. Det gäller då
främst vuxna som söker primärvård. Barn har
oftare sina vårdkontakter genom barnläkaren och
barnhabiliteringen, och uppsöker inte primärvår-
den i så stor omfattning. En fjärdedel uppger att
de har ganska stora eller mycket stora problem
vid vårdkontakter i primärvård. Men det finns
grupper där hälften av dem som svarat uppger
att det har stora eller mycket stora problem. Dit
hör till exempel diagnosgrupper där funktion-
shindren är orsakade av bindvävssjukdom, eller
som innebär svår hudproblematik. Men även då
det gäller primärvården är det personer som har
de mångfacetterade funktionshindren som upple-
ver de största problemen i kontakten. 

Då det gäller tandvården, svarar 64 procent att
de inte har problem. Men vissa grupper upplever
att de har problem i kontakten med tandvården.
Orsaken kan vara en påverkan på munfunktio-
nen och tänderna som inte är klarlagd och där-
med inte känd för tandläkaren. Det kan exempel-
vis gälla ett funktionshinder som innebär svårig-
het att gapa. Detta kan vara besvärligt, då var-
ken den som själv har funktionshindret eller
tandvården har haft tillräckliga kunskaper om att
t.ex. nedsatt rörlighet även påverkar förmågan
att gapa. Det finns även andra tillstånd som
påverkar munhälsan, men där kunskap inte finns
eller är bristfällig, vilket ger negativa effekter på
kontakten med tandvården.

En liten grupp som uttrycker att de har mycket
god kontakt med tandvården är Ektodermal
dysplasi. Funktionshindret innebär avsaknad av
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tandanlag och de har många tandläkarkontakter.
Flera i gruppen uttrycker att kontakten underlät-
tas till följd av att diagnosen är ovanlig.

Svårigheter med diagnostisering och vilka sym-
tom som ingår i de olika diagnoserna beskrivs
ofta av medlemmarna. Undersökningen avsåg
därför att ta reda på problemets omfattning och
det görs i frågorna 21, 25 och 26. 

Fråga 21  Hur gick det till att få den sällsynta
diagnosen? 
Det är 1 431 personer som har besvarat frågan
och 52 procent säger att rätt diagnos ställdes på
en gång. Det är 37 procent som har svarat att de
fått olika diagnoser eller att de ännu inte fått
någon diagnos. 

Fråga 25  Har du fått fel behandling på grund
av att sjukvårdspersonalen inte kände till dia-
gnosen?
Frågan avser att ge svar på i vilken utsträckning
personer som har sällsynta diagnoser löper ökad
risk att uppfatta sig felbehandlade eller att de
inte fått korrekt behandling. Det är 1 495 perso-
ner som har besvarat frågan. Av dem uppger 32
procent att de felbehandlats och det är 13 pro-
cent av dem som har svarat som uppger att fel-
behandlingen dessutom inneburit följder. 

Fråga 26  Har du haft någon annan sjukdom/skada
som blivit förbisedd på grund av din sällsynta
diagnos?
Frågeställning avser att ge svar på om det finns
risk för att annan sjukdom förbisetts på grund
av att personen har en ovanlig diagnos. Av dem
som besvarat frågan anser 22 procent att det har
förekommit och 7 procent av dessa uppger att
det även har inneburit följder.

I resultatanalysen har frågan om upplevelsen av
kontakten med vården analyserats och kopplats
till frågorna 21, 25 och 26. Resultatet visar, att
det för individen är en trygghet och viktigt att
ha en fastställd diagnos. Det kan ge en förklar-
ing till och erkännande av symtom som personen
beskriver. En fastställd diagnos ger även ökade
möjligheter till vård, minskar risken för felbe-
handling samt att andra sjukdomar förbises. Det
är dessutom ofta avgörande för om personen får
remiss till specialist eller ej.

Analys av specialistvården

Av dem som svarar att de inte har några pro-
blem i kontakten med specialistvården, har 49
procent fått sin diagnos fastställd direkt. Men av
de personer som svarar att de har mycket stora
problem i kontakten med specialistvården upp-
ger 34 procent att de har fått flera olika diagno-
ser innan rätt diagnos har fastställts. 

Bland dem som svarar att de har mycket stora
problem i kontakten specialistvård anser 62 pro-
cent att de har felbehandlats. Det är 42 procent
som säger att annan sjukdom eller skada blivit
förbisedd på grund av den sällsynta diagnosen.
Då materialet delas i en barn/ungdomsgrupp och
en vuxengrupp tydliggörs att problemen i kon-
takten med specialistvård gäller främst i vuxen-
gruppen.

Analys av habiliteringen

Då frågan avser kontakten med habiliteringen
och de som skattar att de har stora problem i
den kontakten, är det 35 procent av dem som
uppger att flera olika diagnoser har ställts eller
att diagnosen ej är fastställd. I den grupp som
uppger att de har felbehandlats, är det 63 pro-
cent som samtidig uppger att det har stora pro-
blem i kontakten med habiliteringen. Av dem
som uppger att annan diagnos förbisetts på
grund av den sällsynta diagnosen, är det 44 pro-
cent som anser att de har stora problem i kon-
takten med habiliteringen.

Den grupp som uppger att den sällsynta diagno-
sen underlättar i kontakten med habilitering är
mest uttalad då diagnosbäraren är förskolebarn.

Analys av primärvården 

Bland dem som svarar att de inte har problem i
kontakten med primärvården, är det 58 procent
som har fått sin sällsynta diagnos fastställd från
början. 

De personer som svarar att de har stora problem
i kontakten med primärvården, är det nästan
hälften, 47 procent, som uppger att de har fått
flera olika diagnoser ställda eller att de inte har
fått någon diagnos alls. 

Av dem som svarar att de har mycket stora pro-
blem i kontakten med primärvården, är det 56
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procent som uppger att de har felbehandlats.
Över 40 procent av dem som uppger att de har
mycket stora problem i kontakten med primär-
vården, uppger också att annan sjukdom eller
skada blivit förbisedd på grund av den sällsynta
diagnosen. Det är främst de vuxna diagnosbärar-
na som upplever problem i primärvården.

Uppenbarligen är felbehandling eller att andra
sjukdomar förbisetts en anledning till att med-
lemmarna i undersökningen upplever att de har
mycket stora problem i sina vårdkontakter.
Problem med att rätt diagnos inte fastställs finns
också, men den problematiken skattas inte som
lika stor i vårdkontakten som då personen upp-
lever sig felbehandlad

HUR FUNGERAR ÖVRIGT SAMHÄLLSSTÖD?

På motsvarande sätt som undersökningen för-
sökte få en uppfattning om hur vården fungerar,
har den även eftersträvat att få svar på hur
övrigt samhällsstöd fungerar. Tre områden som
värderats som betydelsefulla för målgruppen val-
des ut. Dessa områden var försäkringskassa,
kommunens handläggare och skola.
Upplevelserna visas i figur 4 nedan.
På frågan som avser kontakten med försäkrings-
kassan svarar 47 procent, att de har problem i

kontakten med försäkringskassan. Av dem är det
10 procent som skattar att de har mycket stora
problem.

Genom att jämföra resultatet av upplevelsen av
försäkringskassan med de frågor som gäller prak-
tiska och ekonomiska konsekvenser samt tidsåt-
gång, visar resultatet på att det finns ett negativt
samband. Det framkommer att den grupp som
skattar att de lägger ner mest tid på myndighets-
kontakter, och även skattar att de ägnar mer än
21 timmar per månad för personlig vård och
annat som hänger samman med den sällsynta
diagnosen, sammanfaller med den grupp som
anser att de har mycket stora problem i kontakten
med försäkringskassan. Problemen med kontakten
med försäkringskassan är relativt likvärdiga oav-
sett diagnosbärarens ålder. 
Upplevelsen av kontakten med kommunens
handläggare är i stora delar likvärdig med upple-
velsen av kontakten med försäkringskassan, men
något mindre negativ. 

Resultatet tydliggör att de personer i undersök-
ningsgruppen som upplever att de har en hög
belastning inte får stöd utifrån sina behov. 

I undersökningen tas även frågan om kontakten
med skolan upp. I hela materialet är det 42
procent som upplever, eller har upplevt, problem
i skolkontakten. Vid analys av åldersgruppen
7 -18 år, det vill säga de som går i skolan, är det
49 procent som upplever problem i kontakten
med skolan. Det innebär att hälften av barn/ung-
domar som har en sällsynt diagnos har problem i
skolan.

BEMÖTANDE

För att få veta om undersökningsgruppen upple-
ver att okunskapen om en diagnos innebär ett
negativt bemötande, formulerades fråga 27.
”Har du fått ett negativt bemötande eller inte
blivit trodd på grund av att personalen (t.ex.
sjukvård, kommun) inte kände till diagnosen?”
Frågan har besvarats av 1 502 personer. Av dem
uppfattar 41 procent att de blivit negativt
bemötta eller misstrodda på grund av att diagno-
sen är okänd. Av dessa uppger 15 procent att det
negativa bemötandet även inneburit följder. För
gruppen Sympaticusopererade är denna proble-
matik större än i någon av de andra grupperna.
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För den diagnosgruppen skattar 70 procent att
de fått ett negativt bemötande. Ingen annan
grupp i undersökningsmaterialet skattar proble-
met så högt. Men alla grupper verifierar genom
sina svar att bemötandeproblematiken finns. 

STÖD FRÅN OMGIVNINGEN

För att ta reda på upplevelsen av stöd från
omgivningen formulerades fråga 10. ”Har ni
stöd från personer utanför familjen?” Frågan ska
besvaras med tanke på stöd från tre kategorier,
”Far och/eller morföräldrar”, ”övrig släkt” och
”vänner/grannar”. De fyra givna svarsalternati-
ven i frågan är: aldrig, ibland, ofta och alltid när
vi behöver.

Det är 1 384 personer som har svarat under
rubriken Far och/eller morföräldrar. Av dem sva-
rar 39 procent att de aldrig får stöd. En lika stor
andel säger att de får stöd ofta eller alltid när de
behöver.

Fler deltagare har besvarat frågan under de två
andra rubrikerna: ”övrig släkt och vänner” eller
”grannar”. I båda de rubrikerna svarar över 40
procent att de aldrig får stöd. Drygt 20 procent
anger att de får stöd ofta eller alltid när de
behöver.

Familjer som har förskolebarn får mest stöd av
omgivningen i samtliga kategorier. Stödet sjun-
ker ju äldre diagnosbäraren är, även om behovet
av stöd kvarstår.

Det finns stora skillnader i funktionshindrens
omfattning mellan de olika diagnosgrupperna som
ingår i materialet. Men det finns även en skillnad i
vilken mån familjerna upplever att de får stöd från
sin omgivning. Resultatet visar att de grupper som
har stora fysiska och psykiska funktionshinder och
skattar de högsta parametrarna då det gäller tid
och resurser, skattar att de får minst stöd från
omgivningen. Som exempel på detta kan nämnas
diagnosgrupper som Retts syndrom och CDG-
syndromet (Congenital Disorders of
Glycosylation). Det innebär att de tillstånd som är
mycket komplexa får lite stöd från omgivningen.
Det kan finnas flera orsaker till detta. För vissa
diagnoser kan det behövas specialkunskap för att
hjälpa till att ta hand om den som har funktion-
shindret och för andra kan det krävas tunga lyft

eller också kan det vara svårt med tillgängligheten. 
Det finns även exempel på andra grupper som får
lite stöd från omgivningen. Orsaken kan i de fal-
len vara funktionshinder som för omgivningen är
svåra att sätta sig in i och förstå, till  exempel då
den funktionshindrade saknar mättnadskänsla och
inte själv kan styra sitt ätande. Det ger en särskild
social problematik.

Av den grupp som på frågan om de praktiska kon-
sekvenserna för familjen har skattat att de påver-
kas ”mycket eller väldigt mycket”, är det en tred-
jedel som svarar att de får stöd från omgivningen,
far- och morföräldrar, övrig släkt eller vänner. Två
tredjedelar av dem som skattar att de upplever
stora praktiska konsekvenser får inte stöd av
omgivningen i någon större utsträckning.

UTSATTHET OCH GEMENSKAP

Okunskap hos omgivningen kan ge utrymme för
negativa attityder gentemot diagnosbärare. Två
frågor syftar till att få en bild av hur situationen
är för medlemmarna i förbundet Sällsynta dia-
gnoser. En frågeställning är om den svarande
utsätts för ett negativt bemötande från okända
personer. Hälften av dem som svarar på frågan
bekräftar att det händer. 13 procent uppfattar
att det händer ganska ofta. I några grupper är
problemet avsevärt mycket större. Där missbild-
ningar och defekter i ansikte ingår i diagnosen,
svarar exempelvis samtliga respondenter att det
händer. En stor del av dem svarar att det händer
ganska ofta. En flicka med Aperts syndrom
uttrycker:

”Det jobbigaste med diagnosen är folks
attityder, pekar, skrattar och följer efter.
Man blir betraktad efter sitt yttre.” 

Flera grupper som representerar diagnoser med
olika former av fysiska defekter, hudpåverkan
eller talhandikapp uppger att det är vanligt att
de utsätts för ett negativt bemötande från okän-
da i omgivningen. 
På frågan om personen utsätts för mobbing till
följd av den sällsynta diagnosen, svarar 40 pro-
cent att det händer. För 8 procent upplevs det
som ofta och 2 procent uppger att det förekom-
mer dagligen. Problemet med mobbing finns i
alla grupper, både hos barn och vuxna. I nästan
varje grupp är det någon enstaka person som
anser sig bli mobbad dagligen. Men det finns
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även exempel på diagnosgrupper där fler än var
fjärde deltagare svarar att de utsätts för mob-
bing ofta eller dagligen. I diagnosgrupper där
fysiska avvikelser förekommer, som t.ex. AMC
(Artrogryposis Multiplex Congenita), beskrivs
ofta funktionshindret som orsaken till att indivi-
den upplever negativa attityder från omgivning-
en och att det är orsaken till att de utsätts för
mobbing. De fysiska defekter som uppges är
mycket skiftande. Det kan t.ex. handla om att
vara kortväxt eller extremt lång, extremitetsde-
fekter, avvikande utseende och hudproblematik.
Men även beteendeavvikelser och talhandikapp
beskrivs som orsaken till att personer utsätts för
negativa attityder och mobbing. 

I undersökningsgruppen finns det personer som
genom sina svar visar att deras situation är
mycket ansträngd. Drygt 8 procent av deltagarna
svarar att familjen påverkas väldigt mycket i alla
de tre kategorierna: praktiskt, känslomässigt och
socialt. De representerar 24 av de 30 föreningar
som ingår i undersökningen. De som uppgivit
mycket hög påverkan på en av de tre kategorier-
na representerar 29 föreningar. Ett litet antal,
mellan 5 och 8 procent, upplever att de inte får
något stöd från den närmaste omgivningen (far-
respektive morföräldrar, övrig släkt eller vän-
ner). Den gruppen upplever dessutom mycket
stora problem i kontakten med myndigheter/vår-
dgivare. Inom den gruppen finns även de som
upplever sig ha väldigt mycket påverkan på
familjen. De utgör ett fåtal personer, men har en
mycket svår situation.

MÖJLIGHET OCH VÄRDET AV ATT 

UMGÅS MED ANDRA I SAMMA SITUATION

Dessa två frågeställningar återfinns på två stäl-
len i enkäten, dels i relation till familjen, dels i
relation till den som själv har diagnosen. I båda
fallen kan konstateras att det är få som uppger
att de har möjlighet att umgås med andra i
samma situation genom att träffas i vardagen.
Kontakten med andra sker i stället på läger eller
via telefon och e-post.

Frågeställningen angående hur betydelsefull kon-
takten med andra som har samma diagnos är,
visar att det finns en skillnad mellan föräldrar
och diagnosbärare. Familjerna skattar denna
kontakt som viktigare än de som själva har en

diagnos. Nästan hälften av familjerna svarar att
den är mycket viktig och en tredjedel att den är
ganska viktig. Det innebär att 78 procent anser
att kontakten med andra som har samma dia-
gnos är viktig för familjen. Då frågan riktas till
den som själv har en diagnos, svarar 36 procent
att den är mycket viktig och 30 procent att den
är ganska viktig. Det innebär att 66 procent
anser att kontakten är viktig. En av dem skriver
så här:

”När jag var på ett läger och träffade
andra första gången var det en jättebra
upplevelse som hjälpte mig i mitt sökande
efter vem jag är”. 

Kontakt genom lägerverksamheten uppskattas
och används främst då diagnosbäraren är förs-
kole- eller skolbarn. Vuxna diagnosbärare håller
främst kontakt med varandra genom telefon eller
e-post.

DET POSITIVA MED ATT NÅGON I 

FAMILJEN HAR EN SÄLLSYNT DIAGNOS

Knappt hälften av deltagarna lämnade kommen-
tarer till den öppna frågan om vad som upplevs
som positivt med att någon i familjen hade en
sällsynt diagnos. Svaren kan grovt delas in i en
majoritet, 55 procent, som anger något som kan
kategoriseras som positivt och en grupp på 39
procent som kan anses som genomgående negati-
va till att ha en sällsynt diagnos. De kunde inte
komma på något positivt med det. Några få
skrev att de ej vet, eller att det varken är positivt
eller negativt. Bland dem som avgett ett positivt
svar finns en liten övervikt av familjer där den
sällsynta diagnosen leder till en komplicerad
situation. Men personer som har givit negativt
svar tenderar i större utsträckning att ha en
familjemedlem där den sällsynta diagnosen leder
till en mycket komplicerad situation. Det går
därför inte att entydigt uttala sig om samband
mellan upplevelse av något positivt respektive
negativt i relation till diagnosen. 
De som uttryckt något positivt har i första hand
angett förändrade värden i livet. T.ex. att:

”Man gläds åt mindre saker. Mer ödmjuk
som person, lättare att se att alla personer
inte har samma möjligheter.”

eller som några uttrycker: 
”Att man har lärt sig att ha förståelse för
andra människor.” 
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Därnäst kommer betydelsen av stödföreningen
och att genom den få möjligheter att träffa
andra människor i samma eller liknande situa-
tion. 

”Vi får träffa så många trevliga, glada och
positiva människor. Det händer när vi
träffas i våran förening men även i vår
vardag.” 

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

Några skriver att personen som har den sällsynta
diagnosen är det positiva. 

”Hela hon är positiv och glad. Väldigt
social. Hon är vårt älskade barn.” Det
förekommer också positiva kontakter med
sjukvård och försäkringskassa. 

Bland dem som skrivit negativa reaktioner finns
t.ex. en diagnosbärare som skriver:

”Jag ser inget positivt med att ha en säll-
synt diagnos. Det är bara att kämpa för
att överleva.”

En förälder skriver:
”Kan faktiskt inte komma på någonting
som är positivt för det är i stort sett bara
motgångar. Det enda är att mina söner är
väldigt glada och positiva i sig själva trots
allt jobb.”
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Efter flera års arbete med att försöka hitta former
för hur människor med sällsynta diagnoser och
funktionshinder skulle kunna finna tillhörighet i
och få stöd genom handikapprörelsen, bildades
förbundets Sällsynta diagnoser.

Eftersom förbundets uppbyggnad inte hade följt den
gängse strukturen för hur ett handikappförbund är
organiserat, fanns det inte någon självklar modell att
använda för att utveckla förbundets verksamhet.
Det fanns heller inte tillräcklig kunskap om medlem-
marnas funktionshinder och livsvillkor. 
För att få veta mer om medlemmarnas situation
beslutades att göra en enkätundersökning. I
inledningsskedet diskuterades om det fanns möj-
lighet att minska undersökningens storlek genom
att göra ett urval ur undersökningsgruppen. Den
tanken förkastades på grund av de stora olikhe-
terna i funktionshindren och de stora skillnader-
na mellan de olika diagnosgrupperna vad gäller
antal medlemmar i respektive grupp. Valet blev
därför att göra en totalunderökning. Total i den
bemärkelsen att enkäter sändes till alla de med-
lemmar som var diagnosbärare och som vi
kunde nå genom föreningarnas medlemsregister.

Som beskrivits i metoden, erhölls medlemsregis-
ter från diagnosgrupperna som underlag för
enkätutskicket. Medlemsregistrens uppbyggnad
är mycket olika mellan diagnosgrupperna. Figur
1, sidan 13, visar ett relativt stor bortfall.
Utifrån de förutsättningar som råder i föreningar
kan vi ändå konstatera att enkäten har nått mål-
gruppen i relativt stor omfattning.

Frågorna i enkäten har utgått från de av förbun-
det kända problemområdena samt kompletterats
med frågor som är relaterade till den vardagliga
livssituationen. Eftersom flertalet av frågorna
har besvarats, kan vi anta att frågorna uppfat-
tats som relevanta och att de har berört delta-
garna. Svaren har gett värdefull information och
ny kunskap. Men det finns även några frågor
som inte har gett den information som förvän-
tats. Frågan om ekonomisk ersättningsnivå har
inte besvarats i den utsträckning som vi hade

förväntat oss. Andra exempel är de frågor som
gäller boende, utbildning, arbete och daglig
verksamhet. Orsaken till den låga svarsfrekven-
sen på dessa frågor är okänd. 

Svaren på de kvalitativa frågorna ger en känsla
av hur människor med olika funktionshinder
uppfattar sin situation, hur de har det i sin var-
dag. Frågorna synliggör även att det finns ett
behov av att få berätta som sin situation. Det
finns många respondenter som skrivit mycket
uttömmande svar. Vidare finns flera responden-
ter som, på olika sätt, i kommentarer uttrycker
tacksamhet över undersökningen: 

”Jättebra att ni frågar om situationen för
människor med sällsynta funktionshinder”

Undersökningen har bekräftat och utökat den
kunskap som redan tidigare fanns i förbundet
och som tillkommit genom det erfarenhets- och
kunskapsutbyte som hela tiden pågår i verksam-
heten. Men undersökningen har även tillfört
mycket ny kunskap om likheter och olikheter
mellan diagnosgrupperna samt inom respektive
grupp. 

Då den nya kunskapen har presenterats vid
seminarier och vid träffar i respektive diagnos-
grupp, har resultatet diskuterats och stämts av.
Det innebär att resultatet av undersökningen
kontinuerligt värderats, vilket leder till att ytter-
ligare nyförvärvad kunskap om de sällsynta dia-
gnoserna läggs till tidigare kunskap.

Förbundet Sällsynta diagnoser har inom förbun-
det och av omgivningen uppfattats som ett för-
bund, som i första hand representeras av famil-
jer som har barn med ovanliga syndrom. Men
genom undersökningen har det klarlagts att för-
bundet har en jämn åldersfördelning.  Ungefär
lika många barn som vuxna är diagnosbärare.
Det betyder att behovet av att ingå i en diagnos-
förening finns både hos vuxna som själva har en
diagnos och hos föräldrar som får ett barn med
en ovanlig diagnos. Att åldersfördelningen i
Förbundet Sällsynta diagnoser missbedömts kan

Diskussion om metod 
och resultat
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vara att det vid olika sammankomster och i sty-
relsearbetet främst varit föräldrar som är repre-
senterade. En annan orsak kan vara att den pro-
fessionella verksamhet som riktas mot ”små och
mindre kända handikappgrupper” i första hand
avser att ge vård och stöd till barn och deras
familjer. Som exempel kan nämnas, verksamhe-
ten vid Drottning Silvias barnsjukhus och
Stiftelsen Ågrenska i Göteborg.

En anledning kan också vara att det ur ett för-
äldraperspektiv är viktigare att engagera sig för
att synliggöra barnets problematik. Drivkraften
för engagemanget för sitt barn kan vara större
än drivkraften för att engagera sig för en egen
problematik till följd av funktionshindret. Det
kan även vara svårt att ha kraft att engagera sig
då man själv har funktionshindret. Många med
ett eget funktionshinder kan känna behov av att
ingå i en förening utifrån sin diagnos men ändå
inte ha en önskan att vara aktiv i föreningen.
Undersökningen ger inget svar på vad som är
orsaken till detta. Men den tydliggör ålders-
spridningen i förbundet och visar på behovet av
en bred verksamhet som bevakar frågor som gäl-
ler både vuxna och barn.

FAMILJENS SITUATION

Undersökningen visar att familjesituationen
påverkas i mycket stor omfattning då någon i
familjen har en sällsynt diagnos. Det är tydligt i
alla de delar som undersökningen berör i rela-
tion till familjen praktiskt, känslomässigt, socialt
och ekonomiskt. Om detta endast gäller denna
målgrupp eller om det är på liknande sätt för
familjer som representerar vanligare och därmed
mera kända funktionshinder, det vet vi inte. I
denna undersökning görs ingen jämförelse med
hur det är i andra och vanligare diagnosgrupper.
Men det kan konstateras att det stöd som de
familjer som här representeras får från den
offentliga verksamheten, vård, skola, omsorg
och socialförsäkring, inte upplevs som det stöd
som behövs. Många uppfattar att det är problem
i kontakten med samhällets instanser.

För den enskilde och deras familjer är det svårt
att få tillräckligt stöd då det gäller de praktiska
angelägenheterna. Det kan framför allt konstate-
ras om funktionshindret är komplext, d.v.s.
berör många funktioner. Kunskap om komplexi-

tetens särskilda svårigheter tycks saknas hos
vårdgivare och beslutsfattare. Även om förhål-
landevis få familjer berörs av den mest omfat-
tande problematiken, är det viktigt att det stöd
som ges fungerar och är komplett för deras
behov. Denna undersökning visar att det bland
deltagarna finns personer som lägger mycket tid
på att klara den personliga vården. Samtidigt
måste de använda mycket tid för att förklara
och beskriva sin problematik för den myndig-
het/de myndigheter, som är avsedda för att ge
det stöd som efterfrågas. 

Undersökningen visar även att många har stora
kostnader till följd av funktionshindret och att
dessa utgifter inte täcks av socialförsäkrings-
systemet. Det är inte heller de deltagare som har
högst arbetsbelastning och kostnader som med
säkerhet har de högst ersättningsnivåerna. Det
finns exempel på personer som skattar att de har
hög arbetsbelastning och höga kostnader, men
som likväl har låg ersättningsnivå. Men det finns
även prov på motsatsen, där deltagarna skattar låg
arbetsbelastning och låg kostnad men som ändå
har hög ersättningsnivå. Detta upplevs självklart
som felaktigt och mycket orättvist. Det finns även
beskrivningar som visar på ett ifrågasättande och
kränkande bemötande från försäkringskassans
handläggare.

En orsak till att vissa i undersökningsgruppen har
höga kostnader, kan vara att det för dem behövs
särlösningar som inte ingår i högkostnadsskydd eller
på annat sätt subventioneras. Problem som endast
berör en liten grupp, får inte uppmärksamhet på
samma sätt som då de berör större grupper. Dessa
frågor har inte varit på den handikappolitiska agen-
dan och har därför inte varit föremål för någon stör-
re debatt.

Flera familjer i undersökningen är hårt belastade i
vardagen och deras situation är mycket ansträngd.
Ur ett samhällsperspektiv kan gruppen anses vara
liten, varför den hittills inte har uppmärksammats
och deras problem har inte tagits på allvar. För den
enskilde diagnosbäraren och deras familj är det dock
en mycket tuff situation. Detta minskar chanserna att
genom kontakter med andra i samma situation, få stöd
och råd som underlättar tillvaron.
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Undersökningen visar att det finns ett behov av
alternativa lösningar som förenklar för människor
som har sällsynta diagnoser/ovanliga funk-
tionsnedsättningar. I nuläget är det den enskildes
egen förmåga att motivera sina behov, som blir
avgörande för hur stödet utformas. Det är inte de
faktiska behoven som avgör! Det borde därför fin-
nas särlösningar för de sällsynta handikappgrup-
perna i alla de trygghetssystem som berörs.
Därmed avses en särskild möjlighet, eller egen
”servicefil”, som garanterar att jag som enskild
når fram och åtnjuter den vård, kunskap och det
stöd som jag är berättigad till. Det skulle innebära
att den enskilde försäkras om att ärendet behand-
las av den som har kunskap och förståelse för
situationen. För de sällsynta diagnosgrupperna är
det en risk när beslut läggs ut och tas på lokal
nivå. Det är av större värde att få korrekta beslut
och rätt ersättningsnivå, än att beslutet tas av
någon som finns nära mig.

VÅRDSITUATIONEN

Fokus på vardagen visar att god vård för männi-
skor med sällsynta diagnoser inte är en självklar-
het. Den enskilde kan inte räkna med att få god
vård eller vara trygg med att den vård som ges
är korrekt. Orsakerna till detta kan inte utläsas
av projektets resultat, men erfarenheter och dis-
kussioner inom förbundet Sällsynta diagnoser
visar att de bakomliggande orsakerna sannolikt
beror på bristande kunskap hos vårdgivare. En
okunskap som förmedlas till patienten som upp-
lever sig otrygg. En annan orsak kan även vara
den problematik som uppkommer genom att
patienten kan mer om sin diagnos än vårdgiva-
ren. Konflikter kan då uppstå på grund av att
det normala eller invanda rollsystemet inte fun-
gerar. För patienten kan det vara svårt att accep-
tera att vårdgivaren inte har kunskap om det
tillstånd man söker för. Det kan också vara svårt
att inse, att man som patient ändå kan få hjälp
för de symtom man har, även om behandlaren
inte har kunskap om diagnosen. 

Ur ett vårdgivarperspektiv kan det vara svårt att
ändra en invand roll. Att förstå och acceptera att
patienten har mera kunskap om tillståndet än vad
man själv har som vårdgivare. Patienten presente-
rar önskemål och krav som vårdgivaren kan ha
svårt att tillgodose eller ens förstår behovet av.
För att förhindra att konflikter uppstår behövs en

förändring av rollmönster och en större kunskap
hos vårdgivaren om hur det är att leva med en
sällsynt diagnos. Det är också nödvändigt med ett
utvecklat kontaktnät för att vårdgivaren ska veta
vart patienten kan remitteras och när patienten
ska remitteras. 

En faktor som kan ha påverkat svaren i undersök-
ningen, är brist på vårdprogram eller utvecklade
behandlingsstrategier för de sällsynta diagnoser-
na. När människor med samma diagnos möts från
olika delar av landet blir det tydligt att vården
fungerar på varierande sätt, beroende på var man
bor. Det som erbjuds för en patient är inte möjligt
för en annan – trots att diagnosen, problemen och
behoven är desamma. 

Vikten av en fastställd diagnos för att få adekvat
behandling och ett korrekt bemötande framgår
tydligt. För vissa av diagnosgrupperna är det svårt
att ställa korrekt diagnos. Hälften av deltagarna i
undersökningen svarar att de inte har fått rätt dia-
gnos från början. Många beskriver att först då
diagnosen fastställdes har de fått tillgång till vård
och även fått ett bättre bemötande.
En oroväckande och obehaglig upptäckt som
undersökningen visar är risk för felbehandling
som ibland dessutom leder till konsekvenser för
den som fått den felaktiga behandlingen. Det
händer även att andra sjukdomar förbises, då de
”maskeras” av den sällsynta diagnosen. 

Stora problem finns i kontakten med alla de vår-
dområden som tas upp i undersökningen. Men
det kan dock konstateras att primärvården är den
vårdform där många av deltagarna upplever att
de har stora eller mycket stora problem. Det kan
därför diskuteras om primärvården är rätt vård-
form då det gäller människor med sällsynta dia-
gnoser, eller vilken kompetens som behövs i pri-
märvården och hur den kan tillgodoses. Vilken
vårdenhet ska ansvara för patienter med sällsynta
diagnoser? Det är tydligt att det inte fungerar på
ett tillfredställande sätt som det gör nu.

Vårdgivare har generellt alltför otillräcklig kun-
skap om de sällsynta diagnoserna. Även om de
känner till diagnosen, har de för lite kunskap om
vilka funktionshinder och andra konsekvenser
diagnosen ger upphov till. Det saknas även insikt
om vikten av att söka kunskap om den sällsynta
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diagnosen och var man kan få denna kunskap.
Att i sitt arbete inte kunna hantera bristande
kunskap och förmåga bidrar till att sällsyntheten
blir ett tilläggshandikapp. Tyvärr är det en upple-
velse som delas av många av våra medlemmar,
om än i olika grad. 

OMGIVNINGENS STÖD

Det framkommer att många av deltagarna inte får
stöd från omgivningen och i grupperna med
mycket stora och komplexa funktionshinder är
stödet minst. Stödet är inte heller tillräckligt för
dem där funktionshindret har ett annorlunda
uttryck som t.ex. matproblematik som exemplifie-
ras i resultatet. Det handlar sannolikt om en kun-
skaps- och attitydfråga. Omgivningen kan dra sig
undan från de svårigheter som verkar konstiga.
Det är främst föräldrar som upplever att de får
bristande stöd. Kan orsaken vara okunskap om
diagnosen? Det ger inte underökningen svar på. 

Uppenbart är att de som behöver stöd från
omgivningen inte kan räkna med det i den
omfattning som skulle vara önskvärt. Många
familjer har ett stort och ensamt ansvar för sitt
funktionshindrade barn. Det är dock positivt att
se att de finns familjer som uppfattar att de alltid
får stöd när de behöver. 

De vuxna diagnosbärarnas behov av stöd från
omgivningen uttrycks inte lika tydligt som det görs
av föräldrar till barn med en diagnos. En orsak till
detta är sannolikt att de medlemmar som uppger de
mest omfattande och komplexa problematiken till
följd av diagnosen är barn med en sällsynt diagnos.
Men det kan även var så att då man som vuxen har
vant sig vid sin situation, inte på samma sätt bedö-
mer att man har behov av stöd från omgivningen.

BEHOVET AV ATT TRÄFFA ANDRA

Det är en skillnad i svaren mellan föräldrar till
barn med en diagnos och vuxna med egen dia-
gnos, då det gäller behovet av att träffa andra
med samma diagnos. Behovet är större hos för-
äldrar än hos dem som själva har diagnosen. Men
för båda grupperna skattas möjligheten att träffa
andra som mycket viktig.

Behovet av att möta andra i samma situation är
tydligt och är sannolikt ännu större hos männi-
skor som lever med en sällsynt diagnos eller ett

ovanligt funktionshinder. Dels på grund av att
möjligheterna att träffa andra är små, eftersom få
personer har samma diagnos, men även för att det
kan vara en större påfrestning att vara den som
har något som ingen i omgivningen förstår sig på.
Det innebär en särskild utsatthet.
I många verksamheter startas grupper för olika
diagnoser och tillstånd som astmagrupper,
smärtskolor, anhöriggrupper m fl. Verksam-
heterna etableras därför att man uppfattar att de
har god effekt och är värdefulla i behandlingsar-
betet. De utgör också ett bra stöd för  människor
som till följd av sjukdom eller funktionshinder är
utsatta och har behov att möta människor i en
liknande situation för att utbyta erfarenheter.
Denna modell i behandlingsarbetet är värdefull
och framgångsrik.

För människor med sällsynta diagnoser ges inte
den möjligheten, trots att behovet där sannolikt
är ännu större. Anledningen är oftast att för få
personer bor inom ett område. Det blir praktiskt
omöjligt. Det är olyckligt att de grupper som en
behandlingsverksamhet sannolikt är mest bety-
delsefull för, lämnas utanför.

Ideella insatser i respektive diagnosförening gör
det möjligt för människor att mötas. Men ett stort
problem är att de diagnosföreningar som kan ge
denna möjlighet inte har ekonomiskt stöd från
stat, kommun eller landsting för att driva sin verk-
samhet. Föreningar har som egen resurs sina med-
lemmar och är följaktligen beroende av aktiva och
kunniga medlemmar för att driva verksamheten.
För att människor med samma diagnoser ska ges
tillfällen till erfarenhetsutbyte, vilar ansvaret helt
på individens egen förmåga att ta initiativ till och
bekosta sin medverkan vid föreningsträffar. Den
bakomliggande orsaken till detta är att de olika
stödformer som ges till handikapporganisationer-
na baseras på medlemsantalet och inte på medlem-
marnas behov. Stödet är utformat för att kunna
representera funktionshinder som gäller flera män-
niskor och där organisationen kan byggas upp
genom en lokal och regional förankring. Då detta
inte är fallet för de sällsynta diagnoserna, finns
inget etablerat ekonomiskt stöd för verksamheten.
Det är olyckligt att denna grupp även på detta sätt
lämnas utanför de vanliga trygghetssystemen.
Former behöver utvecklas för att stödja de sällsyn-
ta handikappgruppernas föreningar, så att deras
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verksamhet garanteras och säkerställs som stöd
för medlemmarna. I resultatet av projektet är det
tydligt att de diagnosgrupper som har en utbyggd
och varierad verksamhet har medlemmar som
uttrycker värdet av denna verksamhet. 

Det som är tydligt i resultatet som helhet är de
negativa konsekvenserna av funktionshindret. Det
visar sig dock att det ibland kan upplevas som en
fördel att diagnosen är ovanlig, att vara ”ett intres-
sant fall”, vilket kan underlätta tillgången till den
vård som efterfrågas. 

Att det finns positiva aspekter framgår även av
svaren i fråga 14. Det som betraktas som positivt
är beskrivningar av att livssynen förändrats eller
att erfarenheten varit berikande och stärkt perso-
nen Några beskriver även att familjen har kommit
närmare varandra. Men det som konkret beskrivs
som orsaken till det positiva är mötet med andra
människor och då oftast genom föreningsaktiviteter.

Det finns bland undersökningens deltagare några
som har ytterst sällsynta tillstånd. I de fall då den
sällsynta diagnosen även sammanfaller med ett
mycket komplext funktionshinder är belastningen
på den enskilde mycket stor. Det behövs därför
särskilda resurser för att möta dessa människors
behov, både genom förbättrad kunskap och mera
framkomliga vägar, en egen ”servicefil”.
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Syftet var att samla kunskap om hur förbundets
medlemmar upplever sin vardagssituation i rela-
tion till funktionshindret och samtidigt hitta lik-
heter och skillnader mellan diagnosgrupperna.
Utifrån det syftet kan undersökningen och valet
av metod försvaras och ses som ett första steg.
Den ger upphov till flera nya frågor, där det fra-
möver behövs fördjupade kunskaper.
Undersökningen kan ses som ett grovmaskigt
nät som fångat upp och bekräftat de stora
problemområdena. 

Genom undersökningen bekräftas sällsynthetens
problematik, samtidigt som den klargör att det
finns stora skillnader mellan grupperna och
inom de olika diagnosgrupperna.
Undersökningen tydliggör att sällsyntheten inne-
bär svårigheter utöver funktionshindret i sig. På
grund av okunskapen om de sällsynta diagno-
serna, finns det en betydande risk för felbedöm-
ningar och felbehandlingar. Den visar även på
att beslut som fattas om stöd och service är
godtyckliga, samt att det finns stora skillnader
vad gäller vård etc. beroende på var i landet den

enskilde är bosatt. Det primära och viktigaste
på individnivå är att säkerställa rätten till en
korrekt vård och ett bra omhändertagande. 

I alla de olika grupper som deltagit i undersök-
ningen finns det individer som är särskilt utsatta
och har en mycket besvärlig situation till följd
av den sällsynta diagnosen. De behöver stöd och
hjälp genom ett förbättrat samhällsstöd, samt en
stark organisation som uppmärksammar de spe-
ciella svårigheter som rör sällsyntheten.

Undersökningens resultat visar på behovet av
förbundet Sällsynta diagnoser och vikten av
samarbete inom förbundet för att uppmärksam-
ma sällsynthetens problematik och verka för
förändringar som leder till förbättringar för
människor som har sällsynta diagnoser.
Samtidigt tydliggör den behovet av diagnosföre-
ningarna inom förbundet och vikten av deras
verksamhet. För att säkerställa arbetet i förbun-
det och inom föreningarna behövs utökade
ekonomiska förutsättningar.

Slutsats
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Genom tidigare erfarenheter från verksamheten i
förbundet Sällsynta diagnoser och nu även
genom den medlemsundersökning som här pre-
senteras, kan konstateras att kunskapen om de
sällsynta diagnoserna är liten. Det innebär des-
sutom att kunskapen om funktionshindrets verk-
liga innebörd är ännu mindre. Flera av diagno-
serna har dessutom mycket komplicerade,
svåruttalade namn. Namnen kan vara en
beskrivning eller uppräkning av alla symtom
eller funktionshinder som ingår i diagnosen och
namnet är då en förkortning t ex. VACTERL.
Eller också kan diagnosnamnet bestå av ett
medicinskt namn som är en beskrivning t ex.
Epidermolysis Bullosa.I flera fall är det den per-
son/de personer som först beskrev syndromet
som har namngett diagnosen, exempelvis Sotos
syndrom eller Retts syndrom. 

Ett sätt i arbetet att öka kunskapen om sällsynta
diagnoser, är att få den oinvigde att förstå den
vardag som en person med en komplicerad funk-
tionsnedsättning lever med. Informationen måste
göras mer personlig för att en ovetande omgiv-
ning ska ha möjlighet att förstå. Därför har en
fallbank utarbetats för att nå ut med hur det
verkligen känns att leva med sin diagnos. Syftet
med fallbanken är att de diagnoser som ingår
presenteras genom personliga vardagsberättelser
utifrån ett föräldraperspektiv eller som en jagbe-
rättelse. Men berättelserna är fiktiva. Ingen spe-
ciell person inom respektive förening kan identi-
fieras och fallbanken eftersträvar att vara en
beskrivning av den vanligaste livssituationen
inom respektive diagnos. Verkligheten för den
enskilde kan därför vara svårare eller lindrigare.
För enskilda diagnosbärare, diagnoser som
representeras av endast en person, har ingen fall-
beskrivning gjorts.
I enkätens följebrev uppmuntrades deltagarna att
beskriva sin livssituation genom en egen berät-
telse för att bidra till fallbanken. Denna uppma-
ning följdes av 263 personer, som valde att

beskriva, mer eller mindre ingående, sin vardag,
sina tankar och sin oro. I arbetet med fallbanken
har dessa berättelser utgjort grunden tillsam-
mans med svaren på de kvalitativa frågorna 22,
23 och 24 i enkäten. Dessa frågor ger svar på
vilka olika psykiska och fysiska funktioner som
påverkas av den sällsynta diagnosen, hur livet
påverkas och vilka faktorer i miljön som påver-
kar i förhållande till diagnosen. Materialets
omfattning har varierat mellan diagnosgrupper-
na. Det insända materialet har kompletterats
med information från Socialstyrelsens databas
för Små och mindre kända handikappgrupper på
internet , Ågrenskas presentation av Sällsynta
diagnoser på Fammis hemsida och information
från olika hemsidor för olika diagnosgrupper. 

De färdiga fallberättelserna har sänts till respek-
tive diagnosgrupps kontaktperson, med frågan
om den känns relevant och representativ.
Kontaktpersonen har uppmanats att lägga till
och stryka i texten där så har behövts. I de fall
då den inte har överensstämt med kontaktperso-
nens uppfattning, har den omarbetats tills den
har kunnat godkännas.

Detta arbete har gjorts av Anne Stefenson i
samarbete med projektledare Elisabeth
Wallenius. Anne arbetar med kommunikation
och har lång erfarenhet av att skriva och bearbe-
ta texter. Hon har ingen tillhörighet i förbundet
och hade tidigare mycket liten kunskap om dia-
gnoserna. Det innebär att hon på ett neutralt
och analytiskt sätt har kunnat arbeta med mate-
rialet. 

De olika diagnosbeskrivningarna finns samlade i
bilaga 4 i detta häfte och de kommer att finnas
tillgängliga på Förbundet Sällsynta diagnosers
hemsida.

Fallbank
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För att sprida riktad och fördjupad kunskap om
de sällsynta diagnoserna, har ett utbildningspro-
gram utformats inom projektet.
Utbildningsinsatserna är avsedda för alla de pro-
fessionella som i sitt arbete kan komma i kon-
takt med personer med en sällsynt diagnos och
där deras insatser är helt avgörande eller har
stor betydelse för den personen. Insatserna kan
gälla vård, behandling eller beslut om olika stöd-
åtgärder.

Syftet med utbildningen är att ge kunskap om de
generella svårigheter som hänger samman med
sällsyntheten, samt att ge kunskap om behovet
av att själv söka information om respektive dia-
gnos. Utbildningen ger information om var och
hur man kan få tillgång till den information som
finns om ovanliga tillstånd. Vidare syftar pro-
grammet till att informera om vikten av att
utveckla sitt arbetssätt och förhållningssätt då
man i sin profession möter människor som har
mera kunskap än man själv, då det gäller behov
som är relaterade till diagnosen.

Målgruppen för utbildningsinsatsen är vårdper-
sonal, handläggare och beslutsfattare som i sitt
arbete möter människor som har olika funk-
tionsnedsättningar. Men utbildnings- och infor-
mationsinsatserna avser även att rikta sig till
förbundets medlemmar, anhöriga m fl.

Utbildningsprogrammet genomförs vid ett tillfälle.
Varje utbildningstillfälle innehåller tre delar:

• En gemensam och generell information som
utgår från resultatet av projektet,

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

• Yrkesspecifik del, där informationen är anpas-
sad för målgruppen

• En person som själv har en sällsynt diagnos
eller är nära anhörig till någon som har det,
berättar om sin situation. Presentation av fall-
banken.

Utbildningsprogrammet kommer att färdigställas
under projekttidens sista del och erbjudas de
olika målgrupperna. Utbildningsinsatserna kan
och bör genomföras på många olika platser i
landet. Insatser för utbildningen inryms inte i
detta projekt.

Informationsinsatser till de olika medlemsgrup-
perna sker kontinuerligt och avsikten är att alla
grupper ska få möjlighet att ta del av resultatet.
Vi dessa tillfällen redovisas resultatet från aktu-
ell diagnosgrupp i relation till undersökningens
totala resultat.

Utbildningsprogram

Genom detta projekt har sällsyntheten kunnat
identifieras som ett tilläggshandikapp, vilket
finns i alla de grupper som är representerade.
Förbundet Sällsynta diagnoser har genom pro-
jektet fått en klarare bild av medlemmarnas pro-
blem och behov. Projektet visar även vikten av
ett handikappförbund som kan samla och stödja
de ingående diagnosföreningarna. En fallbank
har utvecklats. Ett utbildningsprogram för finns
att tillgå.

Uppgiften efter projektet är att driva ett påver-
kans- och förändringsarbete som syftar till att
öka kunskapen om sällsynthetens problematik
och hur problemen kan minska. I detta arbete
krävs stora insatser och resurser. 

Slutord

 



Bilaga 1

Förteckning över föreningar som är medlemmar i Förbundet sällsynta diagnoser samt har deltagit i
enkätundersökningen. Svarsfrekvens samt ålder på den diagnosbärare som enkätsvaret handlat om
uttryckt i procent.

Förening Svarsfrekvens 0-6 år 7-20 år 21-64 år 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

Möbius 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

Föreningen AMC 65,45 23,53 61,76 14,71 0,00

Fragile-X 63,24 5,13 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-föreningen 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-föreningen 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-föreningen 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

3 0
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Enkät till medlemmarna i Sällsynta diagnoser

Beskriv din situation i en unik enkät om vardagen för dig som är anhörig
eller själv har ett ovanligt funktionshinder

Var snäll och svara senast 8 april

Förbundet Sällsynta diagnoser genomför en omfattande studie kallad ”Fokus på vardagen”. Något
liknande har aldrig gjorts. Syftet med studien är att ge oss en tydlig bild som beskriver vad det innebär att
leva med en ovanlig diagnos. Vi vill få svar på de frågor som hör samman med att diagnosen är ovanlig.

Frågorna handlar om hur vardagssituationen påverkas för dig som har en ovanlig diagnos, eller som är
nära anhörig till någon med en sällsynt sjukdom/funktionshinder. Studien kommer att ge ett värdefullt
faktaunderlag för Sällsynta diagnosers fortsatta arbete med information, utbildning och påverkan. Under-
sökningen, och därmed dina svar, lägger grunden för vårt påverkansarbete som syftar till att förbättra
förhållandena för våra medlemmar.

Därför hoppas jag att du tar dig tid att besvara denna enkät.

Jag tror även att frågorna kan vara betydelsefulla för din egen del; då de ger tillfälle till egen reflektion
över hur vardagen ser ut – och hur skulle den kunna vara? Kopiera gärna ditt enkätsvar innan du sänder in
det. Då har du ett eget underlag att använda vid kontakter med  olika myndigheter, som är viktiga för dig.

Är du stödmedlem och upplever att frågorna ej är aktuella för dig, ber jag dig ändå kryssa för detta
alternativ på enkätens första sida, och returnera enkäten till Sällsynta diagnoser. Detsamma gäller om du
är medlem, men anser att du ej har möjlighet eller vill svara på enkäten. Att enkäten returneras är mycket
viktigt vid vår analys, och påverkar undersökningens tillförlitlighet. Det innebär också att vi inte kommer
att  besvära dig med påminnelser.

Enkäten har utformats i samarbete med Kerstin Möller, doktorand vid Institutet för handikappvetenskap
vid Örebro och Linköpings universitet. Hon kommer även att medverka vid analysarbetet.

Alla svar behandlas konfidentiellt, och sparas enligt de krav som ställs på säkerhet. Inga namn på dem
som svarat redovisas i analysen.

Enkäten har sänts till dig genom din diagnosgrupp/förening eller direkt från Sällsynta diagnoser. Du
sänder ditt svar till Sällsynta diagnoser i frankerat svarskuvertet. Personer i din egen förening har ej
tillgång till ditt svar.

Jag önskar att du svarar senast 8 april, och jag vill även på förhand framföra ett varmt tack för din
medverkan!

Med vänlig hälsning

Elisabeth Wallenius,
Ordförande i Sällsynta diagnoser
– ett riksförbund för små och mindre kända handikappgrupper

Mars 2002

Sällsynta diagnoser – ett riksförbund för små och mindre kända handikappgrupper
Box 1386, 172 27 Sundbyberg Besöksadress: 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 2

Följebrev vid utskick av enkäten.
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Bilaga 3

Enkät med sammanräknat resultat

Resultatet presenteras med siffror för antalet som besvarat varje enskild fråga samt en fördelning i
procent för frågan.
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ADRENOGENITALT SYNDROM – AGS

Vår lilla flicka Kajsa är nio år och hon är redan van att ta mediciner dagligen för att hålla sig frisk.
Ännu förstår hon inte riktigt vad det kommer att innebära att hela livet vara beroende av mediciner-
ing. Vår inställning är att ta en dag i taget och försöka lära henne att bemästra de svårigheter som
är idag. 

Kajsa har Adrenogenitalt syndrom (AGS eller CAH) en genetisk förändring som gör att binjure-
barken inte fungerar tillfredsställande. Vissa livsnödvändiga hormoner kan inte bildas och hon har
rubbningar i saltbalansen. Idag kan man som tur är behandla symtomen och kompensera bristerna,
men det kräver ganska fasta rutiner för både Kajsa och oss som föräldrar. Redan tidigt på morgonen
vid 05.00 ska första dosen kortison tas och då får min fru eller jag se till att Kajsa får i sig medici-
nen. Vi löser upp tabletten i lite vatten och sprutar in den i mungipan utan att behöva väcka henne.
I skolan påminner fröken henne efter lunch och sedan blir det tablett på kvällen igen. Normalt sett
är det här inget problem, men vi går med en ständig oro att hon ska bli sjuk på något sätt eller få
feber. Då rubbas lätt kortisonbalansen och tillståndet kan bli ganska allvarligt. Några gånger, när
Kajsa har haft maginfluensa med diarréer och kräkningar, har vi fått åka in akut till sjukhuset, för
att hon skulle få kortisondropp. 

Kortisonbehandlingen har gjort att hon är lite rund för sin ålder och det gör det också jobbigare för
henne. Men när allt är som det ska är Kajsa utåt sett som vilken nioåring som helst.
Kortisonbalansen är tyvärr inte det enda problemet med diagnosen AGS. De flickor som har den all-
varligare formen kan ha förändringar på könsorganen vid födseln och det kan vara svårt att bestäm-
ma om det är en pojke eller flicka. Kajsa föddes med vissa förändringar och de första dagarna innan
svaret från PKU-testet kom, kunde man på BB inte säga om hon var pojke eller flicka. Det blev en
svår kris för oss med ett nyfött barn och oron för henne och samtidigt släktingars och vänners und-
rande frågor. Vi har haft många samtal med läkaren på endokrinologen, där Kajsa går på regelbundna
kontroller, och med psykolog för att komma fram till den ståndpunkt vi har idag. Vi har valt att
vänta med operation för Kajsas del. Vår övertygelse är att hon måste få vara med och fatta ett så
viktigt beslut själv och det kan hon göra först när hon är så gammal att hon förstår vad det innebär.
Dessutom förbättras kirurgin hela tiden, så resultatet kan bli mycket bättre om hon väntar. Men hon
känner sig annorlunda i många situationer. 

Vi gör allt för att stärka hennes självkänsla och fokusera på det som är positivt. I familjen är vi
mycket musikintresserade allihop och Kajsa har just börjat spela tvärflöjt. Förhoppningsvis har vi en
fungerande blåskvintett i huset om ett år eller två.

Varje år försöker vi åka på de familjeläger som Riksföreningen för Adrenogenitalt syndrom ordnar.
Alla i familjen har lika roligt, eftersom det är mycket aktiviteter och intressanta föredrag. Framför
allt finns det mycket tid till samvaro då vi kan diskutera allt vi har behov av. För Kajsa är det vik-
tigt att träffa andra som har ASG. Speciellt när hon kommer i puberteten, kan det vara jätte viktigt
att hon har någon eller några hon kan prata med, om sina funderingar. 

Bilaga 3
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ALPORTS SYNDROM

Utanför mitt sjukhusfönster kan jag se att vårsolen börjar göra sina första försök att väcka växtlig-
heten till liv. För egen del hoppas jag att den njurtransplantation som jag genomgick för en vecka
sedan ska bli en början på mitt nya liv. De senaste åren har inneburit täta besök på njurmedicinkli-
niken, dialysbehandlingar och en tilltagande orkeslöshet och oro. Jag har Alports syndrom, en ofta
ärftlig njursjukdom som också kan ge syn- eller hörselnedsättningar. Idag är jag 35 år, men diagno-
sen fick jag redan som ung. Man testade mig tidigt eftersom min morfar hade utvecklat sjukdomen.

Det var först i tonåren som jag egentligen började känna av symtomen. Jag var allmänt orkeslös och
kunde inte hänga med i alla fysiska aktiviteter i skolan och jag började också höra sämre, speciellt i
bullriga och stökiga miljöer. Min njurfunktion försämrades gradvis och jag led av njursvikt länge
innan jag började på dialysbehandling för ca tre år sedan. Dialysbehandlingen innebar något helt
nytt. Innan hade jag inte påverkats så mycket i vardagen mer än av tröttheten, men nu blev det
regelbundna halvdagsbehandlingar på sjukhuset tre gånger per vecka, och jag kunde inte arbeta lika
mycket som tidigare. Men jag kände mig ändå lite piggare mellan behandlingarna. Samtidigt började
också en oroande väntan på en ny fungerande njure. Det blir en kamp med tiden. Jag visste att jag
aldrig skulle bli bättre även om dialysen kan hålla mig vid liv i flera decennier.

Den senaste tiden, ända sedan jag blev uppringd och ombedd att snabbt infinna mig på sjukhuset
för att man hade hittat en passande njure, har varit mycket omtumlande för mig. Operationen har
gått bra och nu får jag alla möjliga mediciner för att inte den nya njuren ska stötas bort. Jag känner
mig ändå ganska lugn, för det är ovanligt med svårare komplikationer, och jag intalar mig att det
kommer att gå bra. Genom vår stödförening har jag träffat flera som har genomgått transplantation
med mycket gott resultat och de har fått ett nytt liv. Orken har kommit tillbaka och flera av dem
har börjat arbeta och deltar mer i det sociala livet. Det är vad jag hoppas på naturligtvis. Jag känner
en stor tacksamhet mot alla som har hjälpt mig och det enorma stöd jag fått inom njursjukvården.
Min hörsel går det däremot inte att göra något åt, eftersom skadan sitter i innerörat, så den kommer
att bli fortsatt sämre. Ännu har jag klarat mig utan hörapparat men det dröjer nog inte länge innan
jag måste skaffa en.

Nu tar jag en dag i taget mot tillfrisknande, men jag känner redan hur krafterna börjar återvända.
Jag fantiserar om allt roligt jag hoppas kunna göra tillsammans med min fru och vår son, som är
fem år. De sista åren har jag tyvärr inte kunnat delta så mycket i hans aktiviteter och många av de
tunga sysslorna har min fru fått ta hand om.

Thomas
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APERTS SYNDROM

Vem skulle trott att jag vid 21 års ålder skulle ha egen lägenhet och faktiskt klara det mesta själv?
Inte många och kanske inte jag själv heller. 

Jag heter Anna och har Aperts syndrom och min uppväxt har styrts mycket av läkarbesök, operationer,
sjukhusvistelser, sjukgymnastik, hand- och talträning och många besök hos ortopedskomakare för
att få något att ha på fötterna. Människor jag möter kan nog inte alltid se vilka framsteg jag gjort
och vilka förbättringar alla mina ansiktsoperationer har åstadkommit, men jag kan märka en stor
skillnad och det stärker mitt självförtroende. 

Att bo själv och gå till jobbet varje dag ger en härlig känsla. Det är skönt att känna att jag inte är
beroende av andra hela tiden och att jag klarar min egen vardag. Visserligen får jag en del hjälp
fortfarande av mamma och pappa, eftersom jag har svårt att lyfta och bära och då är det svårt med
vissa praktiska saker. Armarna  kan jag inte sträcka ut och jag har problem med att nå upp i skåp i
vissa lägen. Mina fumliga händer gör att jag till exempel får tänka mig för vilka kläder jag köper.
Det ska helst inte vara för många krångliga blixtlås och knappar. 

Mycket av mitt funktionshinder handlar om att människor förväntar sig, att bara för att jag ser
annorlunda ut, så är jag också annorlunda inuti, eller inte fattar lika bra som andra. Det gör att jag
många gånger känner mig utanför och i skolan hände det ibland att jag blev retad, speciellt av barn
som inte kände mig. I skolan kunde gymnastiken vara jobbig, eftersom jag inte klarade allt, men jag
hade bra gympalärare som hjälpte mig och lät mig göra det jag var bra på. Det var inte så lätt att
skriva och läsa heller, dels för att det är svårt att hålla i pennan men också för att det alltid har
varit svårt för mig att forma ljuden och då blir även stavningen svår. Nu läser jag mycket, men ald-
rig högt för någon annan.

Mitt jobb är kul och där blir jag omtyckt för den jag är, men jag har fortfarande svårt att hitta på
saker på fritiden. Jag är nog rädd att ta kontakt med andra och då blir det lätt att jag blir sittande
hemma och tittar på TV eller lyssnar på musik. När jag träffar ungdomar med samma syndrom som
jag, det brukar jag göra på ett sommarläger varje år, känns det inte lika svårt. Då är jag mer spon-
tan och vågar vara mig själv och jag kan prata med mina kompisar om precis allt. Lägret är nog det
bästa som händer under året. Min bästa kompis, som bor 60 mil från mig, och jag håller kontakt
under resten av året också. Vi ringer och skriver brev och vi har bestämt att hon ska komma och
hälsa på mig, för att kolla min nya lägenhet. 

Anna
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ARTROGRYPOS/AMC

Vår son Tobias, familjens glädjespridare och positiva kämpe, har AMC, Artrogryposis Multiplex
Congenita, ett syndrom som ger medfödda felställningar i leder och allmän muskelsvaghet. 

När han föddes för åtta år sedan, efter en helt normal graviditet, upptäcktes felställställningar i
armbågarna, höfterna och knäna och fötterna var vridna inåt, på vänster fot hade han klumpfot. Vi
var förtvivlade och oförberedda. Vad hade gått fel? Tobias storasyster som då var 2,5 år var ju helt
frisk. 

Utredningar gjordes direkt på barnsjukhuset dit han flyttades och man ställde ganska snabbt diagno-
sen Artrogryposis. Vår första tanke var att det måste gå att operera och lägga alla leder rätt, men vi
fick lära oss att det inte är så enkelt. Operation är en av flera behandlingsmetoder och på Tobias
opererade man höfterna, med lyckat resultat, när han bara var ett par veckor gammal. Fötter och
ben gipsades i omgångar för att få fötterna i rätt läge och hans klumpfot opererades. Nu har han
stödskenor för ben och fötter för att lederna ska hållas på plats och han måste alltid ha ortopediska
skor för att få bra stöd för fötterna.

Idag kan Tobias stå upp och förflytta sig korta sträckor, ca 30 m, med hjälp av sin rollator. Det är
mycket envishet, vilja och träning som har gjort att han kommit så långt. När han ska gå längre
sträckor använder han sin Permobil. Den fungerar bra i skolan också, eftersom han kan vara med de
andra barnen och leka ute. En del aktiviteter är svåra för honom att delta i och då blir han ledsen
när han märker att han kommer på efterkälken eller inte orkar som de andra. För det mesta brukar
kompisarna visa stor hänsyn 
och får med honom i leken. 

Skolarbetet är inga problem för Tobias. Han älskar att läsa, vilket han kunde redan innan han bör-
jade skolan, men det kan vara tröttande för armen och handen att skriva och räkna för länge. Han
har en egen dator som han kan använda när han blir trött. Skolan har ställt upp med en assistent
för att Tobias ska klara allt det praktiska som toalettbesök, öppna dörrar, få på ytterkläder mm.
Här har kommunen varit bra och förstått våra problem. Svårare är det däremot med sjukgymnasti-
ken. När man ska spara blir besluten ofta kortsiktiga. För att Tobias inte ska bli ännu stelare och
orörligare krävs daglig träning, men det är svårt att få gehör för. Nu får han sjukgymnastik två
gånger i veckan och det räcker inte. Eftersom han inte kan hänga med kompisar och cykla och spar-
ka boll, har jag som pappa försökt hitta något som vi ”grabbar” kan ha tillsammans och vi har bör-
jat delta i handikappidrotten i vår hemstad. Vi börjar faktiskt bli riktigt bra på kälkhockey och
framförallt har vi kul. Vi åker också och simmar en gång i veckan och då brukar nästan alltid någon
klasskompis hänga med. Simning ger bra träning eftersom inte lederna belastas.  

De senaste åren har vi varje sommar åkt på familjeläger som Föreningen för AMC ordnar. Lägret
brukar kännas lite som en kick-off. Det är föredrag om forskning, hjälpmedel, habilitering mm och
gott om utrymme för samvaro, diskussioner och aktiviteter. Värdefullast är ändå möjligheten att få
tips och råd från andra hur vardagsproblem kan lösas och att utbyta erfarenheter. Några av våra
bästa vänner har vi träffat på lägret. 

Tobias har läst och godkänt det jag har skrivit och han tycker det stämmer väl med hur han har det.

Bengt
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BECKWITH-WIEDEMANNS SYNDROM

Vår dotter Tova som är åtta år har ända sedan hon föddes var tredje månad genomgått ultraljudsundersök-
ning av buken och de tre första åren var hon också tvungen att ta blodprov en gång mellan varje undersök-
ning. Hon har Beckwith-Wiedemanns syndrom (BWS) som ger ökad tumörrisk i bukorganen. Vid varje
undersökning har det funnits en oro att läkarna ska upptäcka något. Nu tror man att faran ska vara över
och hon behöver inte gå på täta kontroller längre. Men vi känner inte att vi kan slappna av. Nu är vi rädda
att en tumör ska uppstå som kan missas, eftersom Tova inte går på kontrollerna längre. 

När jag väntade Tova upptäcktes det vid en ultraljudsundersökning i 17.e veckan att hon hade navelsträngs-
bråck. Det togs fostervattensprov, men läkaren kunde inte hitta något annat onormalt. En barnläkare kopp-
lades in redan då och han förberedde oss på att Tova skulle opereras direkt efter födseln. Det blev en orolig
väntan. Min man och jag var förstagångsföräldrar och vi blev mycket uppskärrade, trots att läkaren försök-
te lugna oss att det skulle gå bra eftersom de var förberedda på vad som behövde göras. 

Förlossningen närmade sig och ultraljuden visade att Tova växte ordentligt, hon låg över normalstorlek.
Senare förstod vi att det berodde på BWS och inte på att hon mådde så bra. Värkarbetet satte igång redan i
36:e veckan och Tova föddes fyra veckor för tidigt, men vägde trots det 3 500 g. Vi hann inte se mycket av
vår lilla flicka innan hon kördes iväg till operation för navelsträngbråcket. Det var hemskt att de skulle
skära i hennes lilla kropp och vi kände oss hjälplösa som inte kunde skydda henne. Den hemska känslan
byttes snabbt mot tacksamhet mot läkarna som kan klara så svåra operationer idag.

Operationen gick bra och vi var överlyckliga efter att ha oroat oss i flera månader. Men läkaren såg inte
lika glad ut som vi. Han var bekymrad eftersom de hade upptäckt att Tovas bukorgan var kraftigt förstora-
de och hon hade för lågt blodsockervärde, antagligen till följd av förstorad bukspottkörtel. Hennes blod-
socker kontrollerades hela tiden och hon fick glukos intravenöst för att hålla en bra blodsockernivå, efter-
som lågt blodsocker kan ge skador på hjärnan. Tova hade också väldigt stor tunga och man kunde se att
hennes högra sida såg större ut än den vänstra. Redan dagen efter fick vi veta att hon med största sannolik-
het hade Beckwith-Wiedemanns syndrom, en mycket ovanlig diagnos. Vår värld rasade samman igen. 

När Tova var kvar på sjukhuset hade vi möjlighet att ställa många frågor och hade även tid att försöka för-
stå. Att ena kroppshalvan är större än den andra heter hemihypertrofi, fick vi förklarat för oss. Förstoring
av tungan och navelsträngsbråck är de mest typiska symptomen som gör att man kan ställa diagnosen BWS.
De med BWS som även har hemihypertrofi utvecklar oftare tumörer och därför har vi varit extra oroliga
vid ultraljudsundersökningarna som sattes in direkt.

Idag är Tova en pigg och glad åttaåring som älskar att gå till skolan. När hon var liten hade vi stora pro-
blem med matningen och Tova hade svårt att svälja och tugga. Tungan var hela tiden i vägen och hon dreg-
lade ovanligt mycket. Det blev många tröjbyten varje dag. Vid flera tillfällen diskuterade vi en ev tungopera-
tion med Tovas läkare men han tyckte att vi skulle avvakta. Käken brukar så småningom ”växa ikapp”
tungan, men det är viktigt att kontrollera att inte tänderna får snedställningar. Vi själva tog reda på att ope-
rationsresultaten hade förbättrats betydligt de senaste åren. När Tova var tre år ville vi inte vänta längre
utan kontaktade en plastikkirurg som opererade henne. Resultatet blev över förväntan och Tova blev glada-
re och hon slapp också alla okända som stirrade. Efter operationen gick hon under en period hos talpeda-
gog för att få hjälp med talet som hade blivit påverkat av att tungan varit stor och orörlig. Skolstarten har
fungerat bra och vi försöker stärka Tovas självförtroende så att hon ska klara de problem som uppstår i och
med att hon är mycket stor för sin ålder. Det är inte lätt att hitta kläder som en åttaåring gillar, men som
ska vara avpassade för en tioårings kroppsstorlek och skor får vi alltid köpa två par av eftersom hon har
storlek 36 på höger fot och 34 på vänster. Många med BWS känner sig uttittade pga av sin kroppsstorlek,
men än så länge har Tova klarat det bra. 

Tovas mamma Linn
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CATCH22/22Q11 DELETIONSSYNDROM

Hur kan man hjälpa ett barn som inte riktigt hänger med i den vanliga skolan, men som är alldeles
för duktig för särskolan? Det problemet upplever vi just nu med vår son Johan, som är 10 år. Det
finns inget mitt emellan. En liten klass där han kunde få mycket stöd och hjälp skulle vara det
bästa. Han har de senaste två åren känt mer och mer att han inte orkar med i de andras takt och
han har svårt koncentrera sig när det är stökigt runtomkring honom. 

Problemen började redan på BB. När Johan bara var något dygn gammal upptäcktes ett hjärtfel,
som han har opererats för två gånger redan. Det har varit jobbiga perioder eftersom han är mycket
infektionskänslig och vi har nästan fått isolera familjen i samband med operationerna. Jag var
hemma med honom i två år, just för att han inte klarade av att vara i för stora barngrupper med
många förkylda barn. Det visade sig också att det var svårt att amma Johan. Han hade väldigt svårt
att suga och fick upp maten genom näsan. Barnläkaren undersökte honom och upptäckte en inre
gomspalt som gjorde att gomseglet inte täppte till mellan mun- och näshåla när han svalde. Det blev
sondmatning i flera månader för att han skulle få i sig tillräckligt. Vi gick med ständig oro att det
skulle dyka upp något mer och att inte allt stod rätt till. Men han var ändå en jätteglad kille, trots
sitt hjärtproblem och började så småningom kunna äta själv. 

Vi fick vänta länge innan Johan började gå. Han var lite klumpig i sina rörelser och talet var också
kraftigt försenat. Han var 18 månader och oron fanns där, eftersom vi jämförde med storasyster. Till
slut fick vi komma till en barnneurolog för utredning. När Johan var två år fick vi veta att han har
CATCH22/22q11 deletionssyndrom, en kromosomförändring som har kommit av sig själv. Alla de
symtom vi hade upplevt var typiska, men diagnosen är svår att ställa. Det blev faktiskt en lättnad
för oss att få veta. Vi kunde delvis släppa oron och istället koncentrera oss på att hjälpa Johan på
rätt sätt och lära oss mer om sjukdomen.

Talförseningen berodde inte bara på gomspalten och de ideliga öroninflammationerna, utan hör
också till sjukdomen. Ända sedan treårsåldern har Johan gått hos logoped och fått talträning. Han
pratar otydligt och har svårt att göra sig förstådd när det är stimmigt omkring honom. En del skol-
kompisar orkar inte försöka lyssna och det gör honom mycket ledsen. På lågstadiet gick det ganska
bra, men nu på mellanstadiet har problemen blivit mer uppenbara. De andra drar iväg fysiskt och
socialt och Johan känner sig utanför. Han blir lätt trött, har värk i musklerna och behöver ta det
lugnare än kompisarna. Det är svårt för honom att hänga med på alla aktiviteter och det accepteras
inte alltid i klassen. 

Tyvärr har Johan också hög frånvaro, beroende på alla läkarkontroller, talträningen och de otaliga
infektioner han får. Då är det lätt att hamna utanför kamratgruppen. Sedan ett par månader har han
en assistent i skolan, en kille på 22 år. Han är mycket omtyckt av alla barnen och det har gjort det
lite lättare för Johan. Nu hoppas vi bara att Johan ska få ha sin assisten kvar, tills vi kan hitta en
långsiktigare lösning.

Johans mamma Cecilia
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CDG-SYNDROMET

Vår son Christian föddes 1996 efter en helt normal graviditet. Han var välskapt och vi och storasys-
ter var överlyckliga. Hon hade önskat att det skulle  bli en lillebror. För oss som föräldrar spelade
det ingen roll vilken sort det blev, bara det blev ett friskt barn, en önskan som alla föräldrar har. 

Vi levde i ett lyckorus de första veckorna och hade väl bara en undran över den fettkudde Christian
hade ovanför stjärten, vi hade aldrig sett något liknande tidigare, men på sjukhuset hade man tydli-
gen inte reagerat. När Christian var 3 veckor gammal ringde de från barnkliniken och bad oss
komma med Christian nästa dag. Man hade hittat något i PKU-testet som inte var bra och därför
ville läkaren träffa oss. Efter det besöket förändrades vårt liv helt. Vi var inte längre den bekym-
mersfria småbarnsfamiljen med två små gulliga barn. Jo, två gulliga barn hade vi, men Christian var
inte frisk och vi hade börjat förstå vad som väntade framöver. PKU-testet hade visat att Christian
hade dålig produktion av sköldkörtelhormon och han var tvungen att genast börja äta Levaxin för
att inte riskera skador, som kunde leda till allvarlig utvecklingsstörning. Den gången fick vi inte veta
att Christian hade CDGS, ett ärftligt syndrom som medför en biokemisk defekt, som gör att cellerna
inte kan bryta ner glykoproteiner. 

Diagnosen fick han senare när fler symtom drabbade honom. Första året var fyllt av oro och sjuk-
husbesök och vi levde i en dimma. Christian var väldigt känslig i munnen och hade svårt att få i sig
mat och han hade också ständiga diarréer och kräkningar, vilket gjorde att han inte ökade i vikt
som han borde. Min reaktion blev att försöka mata oftare och allt blev en enda ond cirkel. När han
var åtta månader upptäcktes en vätskeutgjutning på hjärtsäcken men det gick aldrig så långt att det
behövdes operation.

När Christian var 15 månader kunde han fortfarande inte stå upp. Han var svag i musklerna och
orkade inte hålla kroppen uppe. Vi försökte träna honom så gott vi kunde, men det var först när vi
fick kontakt med barnhabiliteringen som vi kände att vi kunde hjälpa på rätt sätt. På habiliteringen
fick vi veta att Christian inte skulle utvecklas normalt, utan antagligen riskerade att bli rullstolsburen
och även få en utvecklingsstörning. Det vi hade anat länge bekräftades, men det kändes ändå bättre
att få veta än att gå med den ovisshet som vi hade gjort så länge. 
Christian fick ett ståskal (ett slags gåstol…?) och det förändrade hans möjligheter betydligt och blev
en positiv händelse i familjen. Vi kunde träna hans motorik på ett helt annat sätt och han kunde delta
mer i vad som hände runtomkring och blev mycket gladare. Vi fick också komma till en sjukgymnast
som vi fortfarande har regelbunden kontakt med och det kändes tryggt. 

När Christian var nästan tre år blev han plötsligt förlamad i ena sidan och delvis blind. Det blev
ilfart till sjukhuset och han fick ligga inne ett par dagar för observation. Förlamningen släppte så
småningom och synen återkom successivt. Vi lärde oss att detta kan inträffa när man har CDGS.
Efter det har Christian haft ytterligare ett anfall, men nu verkar det ha lugnat ner sig.

Nu går Christian i särskolan och tycker att det är jätteroligt. Han börjar kunna sätta ihop några ord
och vi hoppas att talet ska bli bättre, när han får träna dagligen. Vi har hittat en rutin i vår vardag,
trots att mycket cirkulerar kring Christian, eftersom han behöver hjälp med det mesta. Men stora-
syster måste också få utrymme och få lite av vår tid. Nu hoppas vi bara att Christian ska slippa fler
nya symtom, men CDGS kan tyvärr ge obehagliga oväntade överraskningar. Det har vi fått lära oss
de senaste åren.

Christians mamma Kajsa
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DYSMELI

Hej! 
Jag heter Anders, är 13 år och har Dysmeli. Dysmeli är när man saknar mer eller mindre av armarna
eller benen när man föds. Jag har ingen högerhand. Armen slutar lite nedanför armbågen och där är
det små knoppar som skulle ha blivit mina fingrar. Människor som jag inte känner stirrar ofta på
mig och en del frågar till och med vad som hänt min hand. Då kan jag känna mig förbannad både
på människorna och på min arm. Det är värst på sommaren, när det är varmt och man vill gå i
kortärmat. På vintern kan jag fixa till kläderna så att det inte märks så mycket. När jag går i skolan
brukar jag ha en armprotes. Det är en myoelektrisk protes som styrs av musklerna och den fungerar
väl ganska bra, men jag fick träna mycket innan jag tyckte att det var någon vits med protes. När
jag kommer hem efter skolan brukar jag ta av den. Det är skönt att slippa den och få känna att jag
klarar mig bra som jag är. På sommaren blir det varmt och svettigt att ha den och då använder jag
den nästan inte alls. 

När jag var mindre försökte jag ofta gömma armen bakom ryggen, för jag var rädd att bli retad för att
jag inte såg ut som andra barn. På lågstadiet var det ibland äldre barn som retade mig och jag blev väl-
digt ledsen. Nu har jag vant mig vid att ”så här ser jag ut” och jag är den jag är. 

Jag tycker att jag kan göra allt jag vill, även om vissa saker är svårare än andra, t ex att knäppa
knappar och dra upp blixtlås, äta med kniv och gaffel och sådant och när jag ska greppa med bägge
händerna. Jag brukar hitta på egna sätt att göra det som är svårt med bara en hand, och det brukar
gå bra. Annars är jag som mina kompisar, jag spelar fotboll, tränar flera gånger i veckan och åker
slalom. Då har jag en skidprotes som håller staven åt mig. När jag skulle lära mig cykla fick pappa
göra ett specialstyre för min högra arm för jag kunde inte hålla balansen med bara en hand, men nu
är det inga problem. 
Det är inte så många som har Dysmeli, så för att vi ska få möjlighet att träffa andra med samma
funktionshinder, ordnas det både sommar- och vinterläger för oss. Lägren är suveräna. Det finns
massor av roliga aktiviteter och vi tränar mycket, eftersom det är viktigt för den friska delen av
kroppen, så att den inte slits ut för fort.  Det är också jättebra att få prata med andra som har
samma problem som en själv och höra hur de hittar praktiska lösningar på saker och ting. Man
känner att man inte är så ensam. 

När jag tänker på vad jag vill göra i framtiden, så vet jag att armen kan hindra mig att välja vissa
yrken, men det finns många jobb som man kan klara jättebra också. Det viktigaste är att inte deppa
över hur det är utan försöka se möjligheterna istället, och det börjar jag bli bättre på tycker jag. På
Dysmelilägrena har jag träffat många som är äldre än jag, som det går bra för och det gör att jag
inte oroar mig så mycket.
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EHLERS-DANLOS SYNDROM

Ung, ser fräsch ut, är glad för det mesta och 32 år. Då ska man väl inte åka direkt hem efter en halv dag på
jobbet och vila i två timmar? Den frågan ställer många högt och säkert ännu fler tyst. Att inte bli trodd har
förföljt mig hela mitt liv. Jag har en medfödd bindvävsdefekt kallad Ehlers-Danlos syndrom, som gör bind-
väv och slemhinnor mycket sköra. Det är som om skelettet inte är hoplimmat ordenligt. Diagnosen ställdes
för nio år sedan och att jag inte fick den tidigare beror på att olika personer med EDS kan ha så olika
symtom. Inom sjukvården vet man fortfarande förvånande lite om min sjukdom och det har skapat pro-
blem för mig många gånger. 

Möjligheten att vila efter jobbet gör att min vardag kan fungera. Jag har ständig smärta i mina leder, föt-
ter, knän, bäcken och händer och har ofta ont i magen, dels pga sjukdomen som påverkar tarmarna, men
också pga all smärtstillande medicin jag äter för att kunna uthärda. På morgonen börjar jag inte förrän vid
9.30 och det ger mig tid att få igång min ömma kropp efter natten. Jag sover med handskydd för att mina
fingerleder inte ska halka ur led och ibland har jag skenor på benen. Min man tar morgonpasset med vår
tvåårige son Jocke och tar honom till dagis, för att jag ska få komma igång i egen takt. På banken där jag
arbetar, har jag fått en anpassad arbetsplats, så att jag kan variera mellan att stå och sitta och arbeta och
det underlättar en del.

Vid 14-tiden går jag hem och vilar. Då är jag helt slut efter att ha ”skärpt” mig i flera timmar och försökt
bortse från värken. Vilken befrielse det är att få ge efter en stund och ta hand om mig själv lite. Vid fyrati-
den promenerar jag till dagiset som ligger 200 m från vårt radhus och hämtar Jocke. När vi valde hus, tog
vi reda på att det fanns dagis nära eftersom jag inte orkar gå långa sträckor. Väl hemma brukar vi läsa
saga eller göra något annat stillsamt. Jag försöker göra lite hushållsarbete, de dagar jag inte har svår värk
och mina händer gör som jag vill, annars får vi vänta tills min man kommer hem. Tyvärr får han tidvis ta
en stor del av hushållsarbetet här hemma.

Jocke är vår stora lycka, men det var inte självklart för oss att skaffa barn. EDS ger ökad risk för missfall
och blödningar och det gjorde oss naturligtvis mycket oroliga. Jag var sjukskriven under hela graviditeten,
eftersom påfrestningarna på bäckenet var stora, och jag gick på täta kontroller hos barnmorska och läka-
re. Trots alla försiktighetsåtgärder blev det ett akut snitt vilket jag hade velat undvika. Min hud är svår att
sy i och suturerna går lätt upp, med blödning och svårläkt sår som följd. Men allt gick bra den gången,
eftersom läkaren kände till problemen. När jag väntade Jocke gick jag med i stödföreningen för de som
har Ehlers-Danlos syndrom. Jag kände mig ensam med min oro och tyckte det var svårt att få andra att
förstå mina problem. Det har gett mig fantastiskt mycket att kunna utbyta tankar med andra i samma
situation och snabbt kunna få tips och råd. 

När jag var liten var besvären diffusare. Jag hade mycket rörliga leder och kompisarna var lite avundsjuka
eftersom jag var smidig som en ”ormmänniska”. T o m fingrarna kunde jag böja extremt mycket. Trots
det kunde jag inte hävda mig i gymnastiken pga av svaga muskler. Jag fick lätt stukningar i fötterna eller
stora blåmärken om jag inte var försiktig. När jag växte i tonåren började ledvärken och jag försökte
slingra mig undan fysisk aktivitet. Deltog jag i något hade jag dubbelt ont dagen efter, men det var inte
bättre att sitta still för länge heller. Mina kompisar och lärare tyckte att jag var konstig och jag fick ofta
höra att jag nog bara inbillade mig. Alla läkare jag träffade under ungdomstiden gav olika råd: ”Ta det
lugnt”, ”ta en magnecyl när du får mycket värk”, ”du behöver stärka musklerna”, men ingen kunde säga
vad som var fel. Först när jag var 23 år fick jag äntligen min diagnos. Det kändes som ”äntligen” även om
det var fruktansvärt att få en sådan dom. Nu har jag en förklaring och det är lättare att bli trodd. 
Tyvärr kommer jag aldrig att bli bättre, tvärtom, men jag försöker leva så att jag håller smärtan borta
stundvis och orkar med min underbara familj. Min förhoppning är att kunna fortsätta arbeta eftersom det
är en sådan glädje att ha arbetskamrater och känna att jag är delaktig i samhället. 

Kvinna från Mälardalen
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EKTODERMAL DYSPLASI

Jag heter Martin, är 25 år och har en ovanlig, medfödd, ärftlig diagnos med det komplicerade namnet
Ektodermal Dysplasi (ED). Mina föräldrar började undra vad som var fel med mig när jag var i 1 1/2 års
åldern och mina tänder inte kom som på andra jämnåriga barn. Till slut kom det tänder i överkäken, men
de var spetsiga och små och i underkäken fick jag inga tänder. De tog mig till en barnläkare som under-
sökte mig noggrant och han ställde diagnosen Ektodermal Dysplasi. Samtidigt fick även en del andra kons-
tigheter sin förklaring. Jag hade haft väldigt torr och känslig hud ända sedan födseln och håret, det lilla
jag hade som baby, var tunt och mjukt. Det var också alltid dramatiskt när jag fick feber, jag blev lätt
”överhettad” och ibland fick jag kramper. För att undvika överhettning tog jag ofta av mig mössa, vantar
och jacka på vintern, men då var det alltid någon vuxen som snabbt klädde på mig igen.

Besvären har inte gått över, eftersom det inte går att ”bota” ED. Överhettning eller febertoppar som perso-
ner med Ektodermal dysplasi lätt får, beror på att man saknar svettkörtlar och alltså inte kan svettas. Det
fick konsekvenser i gymnastiken för mig. Jag kunde inte delta i alla aktiviteter, speciellt inte om det blev
för varmt. Fortfarande har jag mycket svårt för värme. En dag i solen eller i en het bil utan luftkonditio-
nering är något jag inte klarar. 

Det visade sig att jag saknar tandanlag helt i underkäken och i överkäken är de skadade. Detta har inne-
burit ständiga behandlingar hos specialisttandläkare. När jag var yngre hade jag protes både uppe och
nere och min talutveckling blev försenad pga det och talet var lite otydligt, så jag fick hjälp av en logoped.
Nu har jag tandinplantat i underkäken och det har fungerat bra hittills. Viss mat är fortfarande svårtuggad
trots de ”nya tänderna”, men det beror mest på att mina slemhinnor är torra och att jag producerar för
lite saliv. Jag har det ändå inte särskilt svårt med slemhinnorna tycker jag. ED kan ge så torra slemhinnor
att näsa och öron ”täpps igen” och ögonen blir mycket torra men det har jag sluppit. Men däremot får jag
vara noga med att smörja min torra hud ett par gånger om dagen, annars flagar den.

Jag känner inte så stora begränsningar idag, jobbar heltid och träffar kompisar när jag är ledig, men jag
får helt enkelt undvika värme och för mycket fysisk ansträngning. Mitt stora intresse är fiske som pappa
och jag började med tillsammans, när jag inte kunde delta i kompisarnas  ”svettiga sporter”. Vi har gjort
många roliga fiskeutflykter och gör det fortfarande och för mig är det allra bäst när vädret är halvdant.
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EPIDERMOLYSIS BULLOSA - EB

När jag föddes för 28 år sedan, kan man säga att jag föddes in i en fångdräkt. Det är min hud som
är min fångdräkt, den lever sitt eget liv känns det som, men påverkar mitt liv i stor utsträckning. Jag
föddes med en variant av den ärftliga hudsjukdomen Epidermolysis Bullosa (EB) och den gör min
hud extremt känslig för tryck och friktion. Vätskefyllda blåsor bildas på min hud utan att jag egent-
ligen har gjort någonting eller slagit emot något. Blåsorna spricker och vätskar sig och det kliar och
är otroligt smärtsamt tidvis. Till och med vissa klädesplagg kan kännas obehagliga om sömmarna är
hårda eller tyget för grovt och stelt. Denna känslighet gör att jag rör mig mycket försiktigt för att
inte stöta emot någonstans eller skada mig på olika sätt, men det hjälper inte alltid. Eftersom jag
ständigt måste vara försiktig så är jag inte särskilt vältränad och rörlig, det blir ju en naturlig följd.

För mig är det värst på händerna och fötterna, men i perioder kan blåsorna dyka upp på andra stäl-
len på kroppen också. När jag har stora problem för jag svårt att gå, det är alltför plågsamt och då
kan jag önska att jag kunde gå på moln. Det skulle kännas skönt! Det enda jag kan göra för att lind-
ra plågan är att smörja med salva, linda huden och äta smärtstillande medicin. Om jag inte sköter
såren kan jag lätt få en infektion och då är det penicillin som gäller. Sjukdomen kan inte botas. Att
det finns så lite lindring för oss som har EB beror antagligen på att det är så sällsynt, så det har väl
inte varit lönsamt att forska på ens. Jag vet att jag ändå inte är värst drabbad. Jag har mycket liten
påverkan på mina slemhinnor, som vissa med sjukdomen har, och de kan tom ha svårt att äta. Men
jag får vara försiktig när jag borstar tänderna, jag får lätt blåsor i munnen och det vill jag helst und-
vika. Det har därför blivit många besök hos tandläkare pga att jag inte kunnat sköta tänderna
ordentligt.

Idag arbetar jag 75 % som ekonom och det passar mig bra eftersom det är ”fysiskt stillsamt”. På
arbetet har jag varit öppen med att berätta om min sjukdom, det kändes bäst för mig. Jag måste ju
vara försiktig även när jag inte har synliga blåsor och det kan vara svårt att få förståelse för det, om
inte andra vet. Det är också skönt för mina kolleger att veta att blåsorna, som kan se otäcka ut, inte
smittar. Att jag inte arbetar heltid beror på att jag ofta blir trött, speciellt när jag är inne i dåliga
perioder. Varma somrar är värst. Jag tål inte varma miljöer, då kommer blåsorna som ett brev på
posten. 

Nu vid 28 års ålder, känner jag att jag lärt mig så mycket om sjukdomen att jag vet vad jag ska göra
för att må så bra som möjligt. Hemma får min man sköta de tunga sakerna, som att städa och tvätta,
så man kan faktiskt säga att vi har ett mycket emanciperat förhållande. När vi gör saker tillsammans
får vi hitta aktiviteter som jag klarar, som att åka ut med motorbåten på somrarna. Det svalkar på
havet och huden blir bättre av sol. Mer äventyrliga saker får min man göra på egen hand med sina
kompisar. Vi försöker hitta lösningar för att inte låsa varandra pga av min ”fångdräkt” och det funge-
rar ganska bra idag. 

Tankar från Linda

 



FRAGILE-X

Vi har nyligen firat att vår son Fredrik har tagit studenten från Gymnasiesärskolan och det var verkligen något att
fira, för det har varit en lång och krokig väg för honom att komma så långt. De sista åren i skolan var mycket
positiva för Fredrik och han har gjort stora framsteg och känner sig nöjd själv.

När jag väntade Fredrik mådde jag bra hela tiden och förlossningen var normal. Ändå blev spädbarnsåret en
pärs för oss. Han skrek mycket och var närmast otröstlig. Nätterna var ofta kaotiska, med endast korta perio-
der av sömn. Eftersom Fredrik var vårt första barn, trodde vi att det var normalt. Vår inställning var att hans
kinkighet berodde på de ideliga öroninflammationerna han fick. 

Efter mammaledigheten började jag arbeta och Fredrik började på dagis. Allt oftare kände vi en malande oro
när någon av oss var med på dagis och träffade de jämnåriga barnen. Fredrik utvecklades inte som de andra.
Han började gå sent, först när han var nästan två år, och han var motoriskt orolig och talutvecklingen gick lång-
samt. Han ville oftast inte leka med de andra barnen, utan höll sig mycket för sig själv och hade ingen uthållig-
het. Det blev ofta konflikter med de andra barnen pga hans överaktivitet. Vad som var påtagligt, men som vi
inte orkade ta till oss, var att det var väldigt svårt att få ögonkontakt med Fredrik. Läkaren på barnavårdscen-
tralen fick många oroliga frågor från oss, men vi blev lugnade med att många barn är sena utan att det behöver
vara onormalt. Talet skulle nog också komma igång eftersom han inte hade någon hörselnedsättning. 

När Fredrik var i fyraårsåldern var hans problem uppenbara. Talet var fortfarande mycket outvecklat, han höll sig all-
tid för sig själv och vi tyckte att han hade mer och mer av tvångsbeteende när han blev upprörd. Händerna hade han
också börjat ”flaxa” med helt omotiverat. Vi fick remiss till en barnläkare som gjorde en grundlig utredning av
Fredrik. Hon kom fram till att Fredrik var sen i utvecklingen och antagligen hade någon form av CP-skada. Det blev
en lång period av sorgearbete, att inse att Fredrik skulle få leva med sina problem resten av sitt liv. Strax innan vi fick
beskedet hade Fredriks lillasyster fötts och naturligtvis började vi oroa oss även för henne. Vi upptäckte ganska snart
att ingenting var sig likt från när Fredrik var baby. Hon sov på nätterna och var för det mesta glad och nöjd och
utvecklades normalt.
Diagnosen Fredrik fick, gjorde att vi på allvar bad om hjälp och kommunen stöttade honom direkt med en assistent
på halvtid på dagis. Det fungerade genast bättre, han blev lugnare och assistenten blev hans ”filter” när han lekte med
de andra barnen.

På hösten 1990 började Fredrik i skolan och vi hade sådan tur att hans assistent fick fortsätta även i skolan. Fredrik
mådde bäst av lugna rutiner, helst skulle det vara likadant jämt, och han ville inte vara i för stora grupper. Trots assi-
stenthjälp blev skolan jobbig. Fredrik talade snabbt och snubblande och upprepade ofta det andra sade, han kunde få
raseriutbrott när det blev för stressigt och hade svårt att koncentrera sig. Däremot blev han, och blir fortfarande, lätt
fixerad vid detaljer t ex en fläkt som snurrar. Kontakten med klasskamraterna fungerade dåligt och Fredrik var mycket
ensam och ledsen. Vid ett besök hos barnläkaren 1992 när Fredrik var 9 år och situationen började bli alltmer svår-
hanterlig, tyckte hon att utvecklingen inte stämde på en CP-skada. Fler undersökningar gjordes och efter ett par veckor
fick vi beskedet: ”Han lider av Fragile-X syndrom, en kromosomförändring som kan ge olika grad av utvecklingsstör-
ning”. Vi hade aldrig hört talas om syndromet och för läkaren var det ganska nytt också. Först 1991 fanns det säkrare
DNA-provet, som gjorde att man kunde fasställa Fragile-X. Skadan är ärftlig och jag är anlagsbäraren.

Eftersom vi nu förstod hur omfattande hans funktionshinder var, beslöt vi att låta honom börja i särskolan i 3:e klass
och det blev vändningen för Fredrik. Han blev gladare, kunde jobba i sin egen takt och blev inte jämförd med andra.
Idag kan han läsa enstaka ord och han klarar en hel del vardagssysslor och kan åka buss själv. På gymnasiet har han
lärt sig mycket praktiskt och hoppas få en plats som snickarlärling. Han kommer alltid att behöva arbeta tillsammans
med någon som behärskar jobbet och kan leda honom i arbetet, men han älskar att hålla på med händerna och bru-
kar inte lämna ifrån sig något halvdant. Vi som föräldrar känner oss glada och kan se att Fredrik har ett bra liv idag.  

Inger
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GALAKTOSEMI

Matfixerad är ett uttryck som stämmer in på mig. Men inte för njutningen skull, utan för att jag alltid
har koll på vad jag handlar hem och vad jag äter. Mycket tid går åt till att hitta livsmedel jag tål och där
jag kan lita på innehållsförteckningen. Det är livsviktigt med denna kontroll, när man som jag har sjuk-
domen Galaktosemi, en kronisk  medfödd enzymdefekt, som gör att jag inte kan bryta ner galaktos.
Maten måste vara galaktosfri, vilket innebär att många livsmedel måste uteslutas. Galaktos finns i alla
mjölkprodukter och vissa andra produkter innehåller ämnen som jag inte heller tål, t ex inälvsmat (det är
inte så svårt att avstå ifrån) och bl a soja. 

När jag var yngre såg mamma till att jag höll rätt diet och informerade alla som behövde veta, skolan
och kompisars föräldrar. Det var trist att aldrig kunna äta samma sak som kompisarna och känna sig
annorlunda. Mamma förstod hur jag kände, så när det var kalas skickade hon alltid med lite extra av
min mat så att jag kunde bjuda de andra. Då behövde jag inte känna mig så ensam. Jag fick börja med
speciell diet redan när jag var någon vecka gammal. På BB upptäckte de att jag hade gulsot och levern
fungerade dåligt. Jag hade ingen aptit, var allmänt slö och mina ögonlinser började grumlas. Det blev
diet direkt och den måste jag hålla mig till resten av livet, annars kan galaktosen ställa till allvarliga pro-
blem. Levervärdena blev normala igen efter ett tag och även ögonen återhämtade sig. Jag har skaffat ett
armband där det står att jag håller en speciell diet, om det skulle hända mig något och jag inte kan berät-
ta det själv. 

Jag flyttade hemifrån för två år sedan och har nu vid 24 års ålder lärt mig handla och laga rätt mat. Min
dietist, som jag har haft i flera år, hjälper mig väldigt mycket med råd och jag har fått listor på mat som
är OK. Jag har även gått med i Svenska Galaktosemiföreningen som arbetar för att förbättra för oss med
sjukdomen. Vi är så få, så föreningen behövs verkligen. Som tur är, får vi med Galaktosemi ekonomiskt
bidrag för att vi ska ha råd med den dyrare maten som är nödvändig för oss. Ibland blir jag jätte trött på
att alltid behöva tänka på vad jag äter. Att aldrig kunna bara njuta. Det är särskilt jobbigt när jag ska ut
på restaurang och festa med kompisar. Jag blir ofta förvånad över hur dåligt informerad personalen är
om vad de verkligen serverar. Ibland kan kocken knappt svara på vad maten innehåller. Men jag har hit-
tat några matställen i min hemstad, där jag vet att jag kan lita på vad de säger och där de också förstår
problemet. 

Galaktosemin påverkar inte bara ämnesomsättningen. Det hör till sjukdomen att man kan ha svårigheter
med vissa skolämnen och tyvärr stämde det in på mig. Matte och de andra naturvetenskapliga ämnena
fick jag verkligen kämpa med. Det gick långsamt för mig att lära mig nya saker och jag fick ofta extra-
hjälp. Mina föräldrar var ett otroligt stöd och de hjälpte mig alltid med mina läxor. Just nu arbetar jag
på ett bageri och trivs väldigt bra, men jag funderar mycket över vad jag ska utbilda mig till. Säkert är
att det måste vara något som inte kräver mattekunskaper.

Så länge jag sköter mig, påverkas jag inte så mycket av min sjukdom och jag hoppas att det inte ska till-
stöta några komplikationer. En gång per år går jag på kontroll hos min läkare, som kontrollerar blod-
och levervärden. Min dietist träffar jag två-tre gånger per år och ibland ringer jag henne när jag har frå-
gor. Fick jag önska något för framtiden, så skulle det vara att det utvecklas en medicin, som gör att jag
slipper dietmaten. Att kunna bli botat tror jag är att ha för stora förhoppningar. Det dröjer nog länge.

Niklas
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HEMPARENTERAL NUTRITION - HPN

När jag skriver det här har jag just fått hjälp att koppla mitt dropp för kvällen. Jag heter Olle är 14
år och har en sjukdom i min mag-tarmkanal, som gör att jag inte kan ta upp näring ordentligt och
jag har  tvingats operera bort en stor del av min tunntarm. Eftersom jag inte kan äta tillräckligt och
få i mig den näring jag behöver, så måste extranäring tillföras genom en venkateter, alltså direkt in i
blodet. Behandlingen kallas på fint språk ” Hemparenteral Nutrition”, vilket just betyder att jag kan
få intravenös näringstillförsel hemma. Det är oftast mamma som fixar droppet, eftersom hon har
varit hemma mest under åren för att kunna hjälpa mig. 

Det gäller att vara supernoga med tider och hygien. Vid in- och urkoppling av droppet så måste all-
tid sterila dukar, handskar, kompresser, slangar, kanyler mm användas. Gör vi inte rätt, kan jag väl-
digt lätt få en infektion och det är inte bra. Vi har ett speciellt skåp här hemma där vi har alla gre-
jor jag behöver och det ska vara mycket rent. Nu kommer mitt dropp att vara påkopplat till i mor-
gon bitti, då pappa går upp tidigt för att hjälpa mig, så att mamma får sova lite längre.

Jag har varit sjuk sedan jag föddes och det har varit och är fortfarande tungt många gånger. Det har
varit mycket tid på sjukhus, massor av läkarbesök, behandlingar, kontroller och provtagningar. Som
tur är så har de flesta varit jätte snälla och ibland har jag fått bra kompisar när jag legat inne och
då har det inte känts lika trist.

Sjukdomen har påverkat och påverkar mig på många sätt. I jämförelse med mina kompisar i skolan,
så är jag kortare och svagare, eftersom jag vissa tider inte har fått tillräckligt med näring. Jag har
ofta diarréer, och det är inte kul att behöva gå på toa ofta i skolan. Det luktar fruktansvärt illa och
det blir pinsamt. Det händer att min vätskebalans inte är ok och då blir jag rätt yr i huvudet och få
svårt att koncentrera mig på skolarbetet. När det är lunch i skolan går jag med kompisarna till mat-
salen, även om jag inte kan äta alla gånger, tar ett glas vatten och sitter och snackar. 

Droppet, som jag måste ha påkopplat drygt 13 timmar per dygn, hindrar mig en hel del. Jag kopplar
på det vid 17-tiden och tar bort nålen 6.30 på morgonen. Under natten kan det vara lite stökigt
ibland, eftersom pumparna larmar så fort det blir tillfälligt stopp eller luft i slangen. Då får mamma
komma och fixa problemet. Hon vaknar alltid direkt när det larmar. Jag blir också alltid kissnödig
på natten, eftersom jag får så mycket vätska när jag sover.

Jag har fått en ryggsäck som jag kan ha droppet i och det har gjort att jag är lite friare, kan gå ut
med kompisar på kvällarna eller komma iväg och spela elbas som jag börjat med. Men jag måste ju
alltid vara noga med att passa tider. Det värsta är, att aldrig kunna åka iväg på nätterna, utan att en
vuxen är med, oftast mamma eller pappa, för att hjälpa mig. 

Trots alla begränsningar börjar jag ändå lära mig att inte vara arg på mitt funktionshinder hela
tiden. Jag försöker ta vara på alla stunder då jag mår ganska bra och när jag kan hålla på med det
jag gillar.
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HYPOPHYSIS – ADDISONS SJUKDOM

Det är inte så lätt att skriva något kort om mitt liv, men jag kan säga att idag mår jag ganska hyfsat. Och
med det menar jag att det är hyfsat i jämförelse med hur jag mådde under ett par år, innan jag fick diagno-
sen Addisons sjukdom. Hur jag mådde innan jag blev sjuk kan jag inte längre minnas. Under två, tre år
var jag bara var trött. Jag tappade i vikt konstant, försökte äta men mådde bara illa. Det blev allt svårare
att orka med både jobb, familj och allt som skulle göras hemma. Min man fick dra ett jätte lass och jag
kände det mest som om jag bara var till besvär och klagade. På jobbet försökte jag orka med det jag skul-
le, men det fanns inte kraft över till att vara social.

Till slut, när jag hade gått ner 10 kilo, började kräkas och ofta kände mig yr gick jag till vårdcentralen och
förklarade att jag inte mådde bra, hade sömnsvårigheter, humörsvängningar och inte kunde äta. Den gången
bedömde läkaren det som överansträngning och ordinerade vila och promenader. Jag blev halvtids sjukskri-
ven i ett par veckor. 

Överansträngd vid 34 års ålder? Det hade jag aldrig drömt om att man kunde bli. Visst var det jobbigt med
mitt arbete som miljöinspektör, två ganska små barn och hus att sköta. Jag följde doktorns råd och var ute så
mycket jag kunde och orkade, trots min utmattning, men jag kände att något inte stämde. Det blev nytt
besök efter ett par månader och den gången undersökte läkaren mig noggrannare. Jag hade minskat ännu
mer i vikt, men trots att jag mådde så dåligt såg jag solbränd ut. Jag hade fått tydliga pigmentförändringar i
huden. Han sa att han misstänkte att det kunde vara någon form av hormonrubbning och remitterade mig
till Endokrinologen på vårt länssjukhus. Efter ett antal provtagningar ställdes diagnosen Addisons sjukdom.
Addisons sjukdom! Det var något för mig helt främmande, som hade tagit plats i min kropp och styrde mitt
liv. Jag fick veta att det är en kronisk, ofta autoimmun sjukdom. Man börjar helt enkelt bilda antikroppar
mot sina egna binjurar, som då inte längre klarar att bilda det livsnödvändiga hormonet kortisol. Jag fick
påbörja behandling direkt med  kortisolinjektioner. Efter ett par veckor kunde jag övergå till kortisontabletter
som jag får ta två gånger per dag hela livet. Ca två gånger per år går jag på kontroller på endokrinologen och
kontrollerar att mina värden och mediciner är som de ska.

Hur är min vardag idag? Jag blir aldrig frisk, men med noggrann medicinering och fasta rutiner kan jag må
ganska bra. Jag har märkt att jag är extremt stresskänslig och sover tidvis dåligt, trots att jag är så trött. Ett
par år efter att jag fått min diagnos, när jag var 39 år, blev jag halvtids sjukpensionär, jag orkade inte arbeta
heltid längre. Äntligen började jag känna mig piggare. Jag orkade med mycket mer, eftersom jag kunde plane-
ra min dag på ett annat sätt och slapp stressa. Nu fyra år senare, orkar jag fortfarande med mitt jobb och
hoppas göra det ett tag till. 

Med min sjukdom, måste jag alltid vara försiktig om jag får en infektion eller maginfluensa. Det senare kan
bli livshotande och jag måste direkt till sjukhus och få kortisondropp och vätsketillförsel. Jag har alltid med
mig ett så kallat ”kortisonkort”  och bär också en halskedja med en medaljong med samma information.
Min rädsla för att det ska hända något  gör att jag drar mig för att resa någonstans, där det inte finns sjuk-
hus i närheten och jag har inte vågat mig utomlands sedan jag fick diagnosen. Det blir trist och begränsande
och tråkigt för övriga familjen. Men de har faktiskt tagit en charterresa utan mig några gånger och jag har
kunnat glädja mig åt att de har det härligt, trots att jag inte vågat följa med.

Ofta har jag mötts av misstro från omgivningen. Eftersom jag inte ser särskilt sjuk ut och kortisonet framkal-
lar ”rosor” på kinderna är det svårt att bli tagen på allvar. Jag har nu äntligen lärt mig att våga prata om min
sjukdom och förklara att jag kan må ganska dåligt, även om det inte syns utanpå. Människor brukar ganska
snabbt ändra attityd och kan t o m vara glada att de har fått ett förtroende. Från stödföreningen HYPOPHY-
SIS, som samlar många människor med udda hormonella sjukdomar, inte bara Addison,  har jag fått mycket
hjälp hur jag ska hantera min vardag och information om nya medicinska rön som kan vara positiva för mig.

Catharina
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IKTYOS

Jag heter Helen och föddes för 36 år sedan med Iktyos, som gör att jag har en ökad förhorning i huden
och fjällning. Sjukdomen är ärftlig, men ingen av mina föräldrar är sjuka trots att de båda bär på anlaget.
Diagnosen ställdes redan några veckor efter jag föddes. Jag hade tjock, hård hud och på händer och fötter
var den alldeles glansig. Ibland sprack den upp och jag fick djupa såriga sprickor eller hårda, torra fjäll.
Det finns olika varianter av Iktyos och den jag har kallas Lamellär Iktyos.

När jag var liten var det inte alltid så lätt att sköta huden på rätt sätt och det fanns inte lika bra salvor
som idag. Att vara barn med Iktyos var inte roligt. Barn kan vara skoningslösa. Ingen ville hålla mig i han-
den om vi skulle leka och när jag var riktigt dålig, var de rädda att jag skulle smitta dem och höll sig på
avstånd från ”ödlan”. Iktyos smittar inte, men det kan se obehagligt ut och människor stirrar. Med facit i
hand,  kan jag säga att det nog hade underlättat för mig, om mina föräldrar och lärare hade informerat
mina klasskamrater bättre. Jag hade sluppit mycket smussel och skamkänslor.

Det svåraste är att det inte finns så mycket lindring. Jag har störst problem med mina händer och fötter
och det kan göra ont att gå. Hårbotten ser ut som om jag ständigt mjällar och jag undviker därför att ha
mörka kläder och föredrar långärmat och långbyxor för att dölja min torra hy. Det är inte bara hudläka-
ren som får besök av mig ofta, utan också öronläkaren. Hudflagor lossnar även i hörselgången och jag får
svårt att höra.

Idag arbetar jag 75 % och är sjukpensionär på 25 %. Det var inte roligt att bli deltidspensionär, men sam-
tidigt orkar jag med mig själv och min familj på ett helt annat sätt nu. Att sköta huden är nämligen ett
kvartstidsjobb och jag måste sköta huden, för annars orkar jag inget annat. När familjen har gått iväg på
morgonen tappar jag upp ett varmt bad, inte hett, och ligger sedan i vattnet ca en timme för att huden ska
bli mjuk. Sedan vidtar en gnidning av kroppen för att avlägsna överbliven, död hud. Smörjningen efteråt
är mycket viktig och tar tid. Det kan bli lite stressigt på vardagarna, så på helgerna får jag vara noggran-
nare. Jag använder alltid kläder i bomull. Syntetkläder gör att salvan ”flyter runt” som en hinna och man
blir varm. Det blir väldigt obehagligt eftersom jag inte kan svettas. På kvällen smörjer jag mig grundligt
igen och tar på bomullshandskar för att bevara fukten på mina spruckna händer. Jag har alltid salva med
mig i handväskan, det är min medicin, som jag är beroende av. Tvättmaskinen går varm här hemma, efter-
som lakan och kläder blir kladdiga och förstörda av salvorna. Daglig dammsugning är nästan ett måste,
eftersom  det lossar hudflagor och hemmet ser ofräscht ut. 

Det kan låta som om mitt liv är styrt av Iktyos, men så tycker jag inte att det är längre. Jag har lärt mig
att om jag sköter mina bad- och smörjningsrutiner mår jag ganska bra. Jag planerar inte heller långa bilre-
sor när det finns risk att det kan bli hett och jag väljer motionsformer där jag inte riskerar att bli för varm.
På jobbet har jag luftkonditionering som hjälper mig under sommarhalvåret. Vintern kan vara värre med
torr, kall luft. Då får jag smörja oftare för att inte bli uttorkad. Det bästa är egentligen lagom med sol och
möjlighet till luftning. 

Eftersom det är väldigt få i Sverige som har Iktyos, var det självklart för mig att gå med i Iktyos förening-
en när den startade, för att få kontakt med andra med samma problem. Vi lär oss mycket av varann och
har någon kommit på något nytt som hjälper, så berättar man gärna för de andra. Det kanske fungerar för
någon annan också och då är 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 glömma även om jag inte förstod då vad det skulle innebära för mig. Min pappa och jag satt
framför en läkare som verkligen hade lyssnat på oss och tagit till sig hela säcken med problem, som
vi (mest pappa förstås) beskrev  att jag hade. Jag var 12 år och trött på att känna mig utanför och
annorlunda. Vi hade varit hos doktorn några veckor tidigare för mina föräldrar tyckte jag var
extremt lång för min ålder och tunn och smal. Det hade jag ju märkt själv också och jag blev dessu-
tom påmind om det dagligen. Läkaren gjorde en grundlig undersökning och det blev även många
frågor kring hur jag hade det med skolan och kompisar. Han misstänkte nog något redan då, men sa
bara att han ville göra en kromosomanalys (genetiskt test) på mig. 

Känslan att jag var annorlunda hade jag nog haft ända sedan jag var 5-6 år. Jag var ganska blyg
som liten, höll mig gärna för mig själv. Det var sällan några vilda lekar jag ägnade mig åt, men jag
kunde däremot få rejäla raseriutbrott när jag blev otålig och det blev jag ganska ofta. När jag börja-
de skolan var det inte alls så enkelt som jag hade trott att det skulle vara. Jag lärde mig inte läsa
förrän jag gick i trean och jag fick alltid kämpa mycket mer än kamraterna. Ibland struntade jag i
alltihop och då kunde min lärare tycka att jag måste visa lite mer vilja och drive. Men jag kunde
bara inte, jag kände mig som en seg massa. Kompisarna kunde viska ”trög och korkad” bakom min
rygg och självförtroendet sjönk.

Jag fick alltså höra att jag hade Klinefelters syndrom och jag hade naturligtvis inte en aning om vad
det var. Ordet syndrom låter ju som ryska för en tolvåring och gör att man direkt tror att det är
något mycket sällsynt, men av 500 pojkar som föds så har en Klinefelters syndrom eller xxy-
syndrom som det också kallas och det gör den till en av de vanligaste kromosomrubbningarna hos
män. XXY-män har en extra kvinnlig könshormon vilket i de allra flesta fall gör männen sterila.
Min läkare hade kunskap om syndromet och det gjorde att han utifrån mina fysiska symtom hade
misstänkt att det kunde vara Klinefelter och sett till att jag fick genomgå det genetiska testet. Han
förklarade att många av de inlärningssvårigheter jag hade och den trötthet jag kände i kroppen, nog
kunde förklaras av min sjukdom. Han föreslog att jag genast skulle påbörja behandling med manligt
könshormon, testosteron, i form av injektioner var fjärde vecka. Det var viktigt att komma igång
med en gång för att undvika andra problem som jag annars kunde få i puberteten, för små testiklar
och för stora bröst. Redan några dagar efter att jag börjat med sprutorna kände jag en förändring
både i humöret och viljan. Jag började bli en annan kille. 

Medicineringen hjälpte mig att må bättre fysiskt och ju äldre jag blev kunde jag också tackla mina
svårigheter bättre. Skolkompisarna upptäckte så småningom att jag trots mina skolsvårigheter var
ett riktigt proffs på datorer eftersom jag suttit mycket framför datorn när de andra spelade fotboll.
Det var en skön känsla när de kom till mig för att få hjälp och de slutade kalla mig korkad. 

Injektionerna som jag började med som tolvåring har nu bytts ut mot ett plåster och gelé som jag
får stryka på en gång per dag. Det är inte så besvärande, eftersom jag klarar det själv, men jag måste
forstätta med denna behandling hela livet. För något år sedan gick jag med i Klinefelterföreningen
och det har hjälpt mig ytterligare att bearbeta mina upplevelser från barndomen och tonåren. Jag
har ju också märkt att många lever ett bra liv, är gifta och arbetar trots sjukdomen. Jag har börjat
fundera över att jag kanske aldrig kan få egna barn, men jag förstår nog inte innebörden av det
ännu. Som jag tänker nu, så ser jag att det finns så många härliga ungar att engagera sig i, men det
blir säkert annorlunda när jag har träffat den person som jag vill leva med.

Johan 
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LAURENCE-MOON-BARDET-BIEDLS SYNDROM

Jag heter Emma och är 31 år.  Jag föddes med  LMBB (Laurence-Moon-Bardet-Biedl syndrom) vilket
gör mitt liv mycket svårt ibland. Men just nu känns det mesta ändå ganska positivt, för jag har
nämligen efter flera års ansökan, fått en personlig assistent. Jag har kunnat flytta in i min tvåa, som
jag visserligen haft ganska länge, men inte klarat att bo i utan hjälp från nära och kära. Jag har fått
en mycket större frihet och trygghet och behöver inte jämt anpassa mig efter när andra har tid eller
inte. De senaste åren har jag haft ledsagare för att kunna ta mig till och från jobbet och mina för-
äldrar och min bror har hjälpt mig mycket. Jag arbetar halvtid på ett föreningskansli, där mitt
arbetsredskap är en dator med talstöd och förstoringssystem.

Det tog lång tid innan jag fick min diagnos. LMBB är en mycket ovanlig genetisk sjukdom och de
flesta läkare träffar inte under hela sitt yrkesliv, någon med diagnosen. Jag föddes med en extra tå
och ett extra finger, som jag opererade i femårsåldern. När jag inte gick förrän vid 20 månaders
ålder, skyllde man på att det nog berodde på min tå och mina breda fötter och misstänkte inget
konstigt.

I treårsåldern började mina synproblem ge sig till känna. Jag hade svårt att hitta mina leksaker och
mitt mörkerseende var så dåligt att jag ofta blev rädd på kvällar och nätter, och jag snavade lätt på
saker om det var dålig belysning. Mina tilltagande synproblem gjorde att jag fick komma till en
ögonspecialist som konstaterade både tunnelseende och dåligt mörkerseende. Jag har RP ( Retinitis
pigmentosa) och går sedan dess på regelbundna kontroller, ibland flera gånger per år. 

Skoltiden blev tuff. Åtta år gammal var jag redan kraftigt överviktig och min syn försämrades.  Jag
var den feta flickan i starka glasögon, som blev måltavla för barn som inte klarar att någon är
annorlunda. Jag hade svårt att hänga med i skolarbetet och behövde tidvis extra hjälp, eftersom all-
ting tog sådan tid pga av synnedsättningen. Skolläkaren remitterade mig till en specialist eftersom
han misstänkte något allvarligt. Ingen annan i min familj hade de problem jag hade. Med de symtom
jag uppvisade kunde läkarna till slut konstatera LMBB. 

Min vikt har varit min fiende hela mitt liv, typiskt för oss med LMBB, men jag har vunnit kampen
tycker jag och ligger nu på en stabil nivå med god hjälp från min dietist, som jag träffar ofta. Nöjd
är jag inte, men jag har insett att jag inte kan göra så mycket mer. Jag försöker motionera regelbun-
det, går bl a på gym två gånger i veckan och där cyklar jag gärna. Nu blir det också lättare för mig
att komma iväg när jag har min assistent. 

På högstadiet började mina njurbesvär och  jag låg på sjukhus i flera omgångar. Det medicinerar jag
för nu, men måste ändå kontrollera värdena några gånger per år.

Ibland känner jag mig isolerad pga att min syn begränsar mig i allt jag vill göra. Men jag tror att
det kan bli en förändring nu. Mitt stora intresse är jazz och jag är med i en jazzklubb här i stan och
där har jag också mina närmaste vänner. Vi ordnar konserter, jazzkvällar och konsertresor och det
betyder mycket för mig. Hade jag inte jazzen och mina vänner där, skulle det kännas ganska tomt.
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LEUKODYSTROFI

För varje månad som går ändras situationen för vår son Andreas och något nytt tillstöter. Han  lever
dag för dag i en nedåtgående spiral och vi i familjen och alla som har kontakt med honom pga hans
sjukdom, försöker att anpassa oss till den nya situationen och hitta bästa lindring och hjälp. 

Andreas är idag sex år och svårt funktionshindrad. Vi hade, fram till han var ca 1 1/2 år, en glad
liten spelevink som utvecklades som alla småbarn. Kröp, gick, drog i saker, gillade att äta med fing-
rarna, härmade ljud, skrattade och grät. Men en dag märkte vi att skrattet allt mer övergick i gråt
och gången började bli ostadig. Eftersom Andreas har två äldre syskon förstod vi ganska snabbt att
det inte var normalt och misstänkte först en infektion. Han verkade ha mycket ont speciellt när vi
tog i honom och hade ingen aptit. Vi fick komma till BVC som kunde bekräfta det vi själva upp-
täckt och vi fick genast remiss till barnsjukhuset. Efter en noggrann utredning fick vi beskedet att
Andreas har Metakromatisk Leukodystrofi, en medfödd ovanlig kromosomförändring som gör att
nervcellerna i hjärnan gradvis förstörs. Någon bot finns inte, inte heller mediciner som kan stoppa
upp sjukdomsförloppet.

Efter beskedet hamnade vi i ett chocktillstånd. Vi kunde inte ta till oss allt läkaren sa, utan fick
komma tillbaka flera gånger för att få mer information om vad diagnosen innebar. Vi förstod så
småningom att vi fick ställa in oss på att ta en dag i taget, att Andreas aldrig skulle bli bättre utan
få ytterligare svårigheter och funktionshinder och att han med den erfarenhet som finns av sjukdo-
men, inte skulle uppnå vuxen ålder, kanske inte ens tonåren.

Drygt fyra år har gått sedan Andreas fick sin diagnos. Fyra år som har förändrat hans liv, familjens
liv och vår inställning till det mesta. Vi gick genast med i Svenska Leuko-dystrofiföreningen som
stöttar familjer där en familjemedlem har diagnosen. Vi har fått många råd om hur vi kan lösa pro-
blem när Andreas får nya symtom. Och nya symtom och problem kommer med jämna mellanrum.
Andreas slutade att gå några månader efter diagnosen och återgick till att krypa och nu kan han inte
röra sig alls utan är rullstolsburen. Talet upphörde och han fick allt svårare att äta och greppa. Idag
får han mat via en knapp (Bardknapp) på magen och sond. Det underlättar betydligt och han har
inte längre samma problem med kräkningar. Dessutom vet vi att han får i sig tillräckligt med näring.
Synen har nästan försvunnit och han kan nu endast urskilja ljus och mörker.  

Jag är hemma med Andreas på dagarna och vi får hjälp av en assistent 20 timmar i veckan. Det gäl-
ler att hinna med övriga familjen och hela tiden ändå försöka göra så att Andreas har det så lindrigt
som möjligt. Han får medicin mot sina svåra kramper och smärtstillande mot värken.
Sjukgymnasten kommer hem tre gånger i veckan och tränar hans ömma lilla kropp. Vi har täta kon-
takter med habiliteringen och kan ringa dem så fort något nytt tillstöter. Andreas syskon har deltagit
i en ”syskongrupp” för barn som har svårt sjuka syskon. Det har varit väldigt skönt för dem att
kunna bearbeta sin oro tillsammans med andra i samma situation och med en professionell, utom-
stående vuxen. De har ju flera gånger upplevt ganska dramatiska situationer när Andreas fått kram-
per eller fått svårt att andas och det har väckt många frågor. 

Vårt familjeliv har i stor utsträckning fått anpassas till Andreas och hur han mår. Vi planerar aldrig
någon aktivitet långt i förväg, utan försöker ha den öppna inställningen att kan vi göra något roligt
en dag, så passar vi på. Andreas tål varken för mycket kyla eller värme så vädret blir också en sty-
rande faktor om vi kan göra en utflykt eller inte. Är vi hemma mår han bäst av att det är lugnt
omkring honom och han får lyssna på sin favoritmusik eller bara sitta och kramas. När han mår
bra, mår vi också bra.

Katharina
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MARFAN

Jag har alltid känt mig lite annorlunda och speciell, men när jag växte upp kunde ingen förklara vad
mina diffusa problem berodde på. Lång och smal som jag är, har jag alltid fått höra: 
”Vad smal du är, äter du ordentligt?”
Eller kommentarer som:
”Sträck på dig, tänk på din hållning!”
Mina glasögon och min tandställning som jag hade när jag gick i skolan gjorde inte saken bättre för
att jag skulle känna mig som de andra tjejerna. Jag har jämt haft värk i kroppen  och lätt för att
stuka mig och det är ju inte heller ”normalt” när man är ung.

För några år sedan, fick jag och min familj äntligen en förklaring till mina besvär, men genom en
dramatisk händelse. Pappa fick hastigt föras till sjukhus pga att han helt oväntat hade svimmat. Han
hade fått en livshotande aortadissektion, som måste opereras akut. Efteråt upptäckte läkarna att
aortadissektionen berodde på att han hade Marfans syndrom. I samband med det undersöktes både
min syster och jag, eftersom sjukdomen har stor ärftlighet. Det visade sig att vi båda har syndromet,
men min syster har det mycket lindrigare än jag. Hon är lång och smal som jag, har stora fötter och
långa fingrar, men det enda funktionshinder hon tycker hon har besvär av, är sin synnedsättning. 

För mig var det först en chock att få diagnosen och jag var förtvivlad länge, men samtidigt var det
också en otrolig lättnad. Äntligen har jag en förklaring till alla symtom jag lider av och jag slipper
bli ifrågasatt i olika sammanhang. Men jag får ändå ofta förklara för personal inom sjukvården, vad
det innebär att vara Marfanare, eftersom de flesta inte känner till det.

Idag är jag 25 år och sambo med Lars. Min dröm, när jag skulle välja utbildning, var att bli sjuk-
gymnast, men jag fick tänka om. Det skulle ha blivit för tungt för mig, eftersom det har visat sig att
jag har en försvagning och förstoring på aortan. Istället tog jag examen på socialhögskolan och har
idag jobb som personalkonsulent på kommunen. Ett bra val, för jag stormtrivs med att arbeta med
människor.

Lars och jag har ett fint förhållande, men det finns självklart problem som beror på min sjukdom.
Han är en riktig äventyrare och gillar strapatser, framför allt snowboardåkning och det kan jag inte
hänga med på. Jag tar det lite lugnare, men går gärna på gympa när jag känner att jag orkar. Ibland
har jag en olustkänsla, en oro för att det ska hända något med mitt hjärta. Jag försöker slå bort
känslan genom att vara ute i naturen eller umgås med mina vänner. Vi går ofta på bio eller går ut
och äter och då känner jag mig som vem som helst och kan glömma att jag är sjuk.

Men visst kan jag oroa mig när jag tänker framåt. Hur ska det bli om vi vill skaffa barn? Klarar jag en
graviditet och en förlossning, som ju i mitt fall skulle innebära en stor påfrestning på aortan? Kommer
jag att föra sjukdomen vidare?

Svåra frågor som jag inte har svaren på. När jag målar framtiden i svart är Lars ett stort stöd. Han
är bra på att leva i nuet och får mig att ta en sak i taget. Vi får ta de problemen när de blir aktuella.

Maria
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MÖBIUS SYNROM

Ett leende betyder så mycket. Det skapar kontakt, en positiv känsla mellan människor, även mellan
personer som inte känner varandra. Jag kan inte le, även om jag känner leendet spritta i mig.
Leendet är en känsla som man bär med sig inuti och jag försöker istället förmedla den känslan på
annat sätt. De som känner mig ser när jag ler. Men min begränsade ansiktsmimik är nog ändå den
största sorg jag känner över att ha Möbius Syndrom. 

Min ena ansiktshalva är förlamad och jag kan inte röra ögonen i sidled, vilket ger ett speciellt
kroppsspråk eftersom jag får vrida huvudet istället. Förlamningen har inte bara begränsat min
mimik, utan även gjort att jag har talsvårigheter och andra kan ha svårt att uppfatta vad jag säger.
Hela min uppväxt gick jag hos logoped och fick talträning. Nu går jag inte lika ofta utan försöker
träna själv så gott det går. Min dåliga läppmuskulatur gjorde att jag hade svårt att suga när jag var
baby, så de första åren var mycket jobbiga för mina föräldrar, eftersom jag fick matas med speci-
alnappflaska och matningen alltid tog lång tid. Alla var utmattade innan det var klart. Eftersom
även min finmotoriska utveckling var sen blev det extra träning av den också och jag var ganska arg
ibland, när jag inte hade tid att leka, för att det skulle tränas istället. Men nu när jag är vuxen för-
står jag att det var av välmening, för att jag skulle få det lättare i livet. 

Idag är jag 27 år och har lärt mig leva med Möbius. Jag har lyckats bygga upp mitt självförtroende
efter en ganska jobbig tonårstid. Då kunde jag vara så deppig över mitt annorlunda utseende och att
inte bli förstådd, att jag inte ville kliva utanför dörren på morgonen. Jag visste att jag skulle igenom
ytterligare en dag med blickar från människor jag mötte på gatan eller kommentarer från sk skol-
kamrater. Det kändes omöjligt för mig att vara naturlig när det var killar i närheten. Jag var väldigt
blyg och kände det som om jag aldrig skulle duga. Tjejerna pratade hela tiden om vem de var kär i
eller ihop med. Jag vågade inte bli kär. Och hur skulle jag förresten någonsin våga kyssa någon? Så
småningom blev jag ändå mer självsäker och det var mycket tack vare den support som jag fick från
mina storebröder och föräldrar. De har alltid uppmuntrat mig och behandlat mig som alla andra.
Men blygheten finns ändå kvar. Jag vet ju aldrig hur nya människor ska reagera när de ser mig.

Kontakten med andra som har Möbius har hjälp mig mycket för att bättra på min självbild. Dels
har jag mailkontakt med en tjej i Australien som har samma erfarenheter som jag och för några år
sedan gick jag med i Möbius-syndrom föreningen och vi har möten varje år då vi får träffas och lära
oss mer om sjukdomen. Mötena har också gett mig en insikt om att jag är långt ifrån värst drabbad.
Möbius kan ge mycket allvarligare skador än de jag har och en del föräldrar får kämpa för sina
barn, som har svåra funktionshinder. Forskarna tror inte att Möbius syndrom är ärftligt, men man
vet att det är en skada på två av kranialnerverna som orsakar symtomen. Det känns skönt att inte
behöva oroa mig för om jag för sjukdomen vidare om jag någon gång skaffar barn, för även om jag
har accepterat att jag är som jag är, så önskar jag inte någon annan att behöva leva med Möbius.

Viveca 
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NEUROFIBROMATOS

De första tecknen på min sjukdom dök upp när jag var fyra månader gammal. Svagt brunfärgade
fläckar i huden som tolkades som någon sorts allergi. De gick inte bort, men var heller inte oroande.
Fläckarna, fick vi veta senare, var typiska ”Café au lait” fläckar. Diagnosen, Neurofibromatos (NF1) fick
jag först vid tre års ålder, då min syn snabbt försämrades. Jag skickades genast till ögonspecialist som
hittade en godartad tumör på synnerven, ett sk Opticus Gliom. Man avvaktade med operation, efter-
som risken var stor att jag kunde förlora synen vid ett ingrepp. Det blev täta ögonkontroller tills jag
var 10 år och Gliomet hade självläkt. Jag hade otrolig tur och jag är tacksam att läkarna vågade ha is
i magen och inte operera direkt, annars hade jag kanske varit blind idag. 

När Gliomet upptäcktes gjordes ingående undersökningar och mina föräldrar tillfrågades om sjukdo-
mar och symtom. Min pappa berättade att han hade vissa mycket lindriga hudförändringar som han
egentligen aldrig lidit av. Men det visade sig att han hade NF1 och hade fört sjukdomen vidare till
mig, men jag hade fått den i en svårare variant.

Jag har fått lära mig lite i taget vad det innebär att ha Neurofibromatos, eftersom det är en sjukdom
som kan ge nya och obehagliga överraskningar när man minst anar det. En av överraskningarna var
att jag inte växte lika snabbt som mina kompisar och ryggen blev allt snedare. Jag började utveckla
scolios och fick under flera år ha korsett för att minimera skadorna i ryggen. Det var hårt att som
liten kille vara så annorlunda och inte kunna hänga med och spela fotboll eller delta i idrotten som
de andra. Det var inte bättre på de vanliga lektionerna heller. Jag hade svårt att sitta still och koncen-
trera mig och lärarna tyckte att jag var allmänt stökig och hade svårt för mig. Jag lärde mig inte skri-
va och läsa förrän i trean och jag kände mig ofta väldigt dum och barnslig, eftersom klasskompisarna
inte drog sig för att påpeka det i alla sammanhang.

I tonåren började jag isolera mig. Då dök nämligen de hatade neurofibromen upp. Jag fick fula knölar
och knutor under huden på bålen och armarna. Tonåringar kan klaga på en liten finne, men det här var
som att bli invaderad, eftersom de inte går bort av sig själva, utan måste skäras bort. Jag blev fixerad
vid att inte visa vissa kroppsdelar, undvek gymnastiken, för då var jag tvungen att duscha inför alla
andra och det klarade jag inte. Jag skämdes fruktansvärt och gick alltid klädd i långärmat och knäppt
ända upp i halsen. Råkade någon se mina knutor kunde jag få höra att jag såg äcklig ut och var smitt-
sam. Två gånger har jag opererat bort knölar för att de gjorde så ont, så jag inte hade något val. En ope-
ration är ändå inte en säker metod, eftersom det kan växa ut en ny nervknuta på samma ställe.

För några år sedan, vid 22 års ålder, bestämde jag mig för att försöka bryta min isolering och våga
leva, trots min sjukdom och min längd som hämmade mig (jag är bara 163 cm). Jag hade tidvis varit
mycket deprimerad, speciellt när fibromen ”skenade” iväg, och fått hjälp av psykolog. Ett första steg
blev att gå med i Neurofibromatosföreningen för att lära känna andra som var i samma situation som
jag. Genom föreningen har jag fått nya vänner och lärt mig nya sätt att tackla min sjukdom och
omgivningens reaktioner. En del symtom, som återkommande huvudvärk och diffusa smärtor i knä-
och handleder, är inte synliga men påverkar mig ändå dagligen. De måste jag hantera själv, eftersom
ingen tror på att jag mår dåligt. Jo, min flickvän som jag har träffat via internet och som accepterar
mina 163 cm och knölar och som ser att jag är en människa. Mitt liv har förändrats radikalt sedan
jag träffade henne. Jag vågar ta mer kontakter och är mer utåtriktad. Och vi har kul! Det är det vik-
tigaste. 

Framtiden känns ändå oroande eftersom jag inte vet när Fibromatosen ska hitta på nya överraskning-
ar åt mig och jag har många funderingar kring om jag någonsin törs skaffa barn. Det är 50 % risk
att jag för sjukdomen vidare och denna sjukdom önskar jag inte någon.

Stefan 25 år
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NOONANS SYNDROM

När jag skriver det här får jag hjälp av min mamma. Jag är inte så snabb att formulera mig, men
med datorn går det lättare att skriva och när någon vuxen sitter bredvid. 

Jag heter Jakob och är 14 år. När jag var några veckor gammal fick mina föräldrar veta att jag har
Noonans syndrom. Diagnosen ställdes när man upptäckte ett medfött hjärtfel, som jag sedan har
opererats för två gånger. När jag var baby gick jag inte upp i vikt som jag skulle och har sedan dess
legat under de normala längd- och viktkurvorna. Ibland fick jag sondmatas för att få i mig mat
ordentligt. Jag har aldrig varit särskilt intresserad av mat, speciellt inte när jag var liten, men nu
börjar jag lära mig att jag måste äta för att växa, men jag är ganska petig med vad jag äter. Jag får
också sprutor varje kväll med tillväxthormon, för att jag ska bli lite längre än man vanligtvis blir
om man har Noonan. Kanske har jag tur och blir 165-168 cm. Det har varit jobbigt att alltid vara
kortast och svagast i klassen och inte hinna med kompisarna. Jag är ganska klumpig också och det
har inte gjort det lättare.

Att vara kort och svag börjar jag acceptera, men mitt annorlunda utseende gör mig jätte ledsen
ibland. Jag har ett typiskt Noonan-utseende. Lågt sittande öron, brett mellan ögonen och hängande
ögonlock som gör att jag alltid ser trött ut. Och ibland är jag trött också. Väldigt trött på att män-
niskor stirrar på mig och tror att jag inte förstår någonting för att jag ser så annorlunda ut och det
händer att jag blir retad i skolan. Mitt självförtroende kan vara i botten och jag har inte vågat gå på
något disco ännu, som mina kompisar gör. Det är annat jag undviker också, för att jag känner mig
annorlunda, men vi är ett gäng killar som brukar spela dataspel och det är kul.

Skolarbetet går ganska bra, särskilt när jag får hjälp av specialläraren. Hon är med mig i klassrum-
met några timmar i veckan och ibland går jag till henne och sitter och arbetar i en mindre grupp.
Där är det mer lugn och ro och jag kan jobba i min egen takt. Matten är svårast men skrivningen
tycker jag blir bättre och bättre. Jag hoppas att jag ska orka fortsätta i min vanliga klass högstadiet
ut, så får jag se hur det blir på gymnasiet. 

För två år sedan gick jag och min familj med i Svenska Noonanföreningen. När jag åkte på sommar-
träff förra året, var det första gången jag träffade någon med samma sjukdom som jag själv har. Vi
hade jätte roligt hela familjen och jag fick en kompis som jag mailar till och ringer flera gånger i
veckan. Det känns bra att han förstår precis hur jag känner och vad som kan vara jobbigt. Mamma
och pappa har också fått några som de kan diskutera med, hur man kan få bättre hjälp och få andra
att förstå problemen som vi med Noonans syndrom har. Idag verkar det som det bara är muskler
och utseende som räknas, speciellt bland ungdomar och det får jag leva med varje dag och försöka
övervinna.

Tankar från Jakob
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PKU (FÖLLINGS SJUKDOM)

Ett blodprov när jag var nyfödd 1981, gör att jag idag lever ett ganska normalt liv. Det verkar
kanske inte normalt om man tittar in i köket i min lilla etta: Avancerad digital matvåg, matlistor på
kylskåpet, speciella matvaror mm. Blodprovet tas på alla nyfödda i Sverige och används för olika
tester och prover. I de allra flesta fall visar proverna inget annat än att allt är ok och föräldrarna
funderar inte så mycket över vad läkarna egentligen har testat. Mina föräldrar fick däremot ett sorg-
ligt negativt besked,  ”PKU-testet” visade att jag hade Föllings sjukdom och att det var allvarligt om
deras lilla flicka inte genast fick förebyggande behandling. De fick snabbt sätta sig in i en sjukdom
som de inte ens visste fanns.

Jag föddes alltså med PKU eller Föllings sjukdom som den också kallas. Den är ärftlig, men mina
föräldrar är inte sjuka, utan bär på anlaget. Jag kan inte bryta ner proteiner på rätt sätt eftersom jag
saknar ett viktigt enzym. Det låter inte så allvarligt, men det kan ge svåra skador på centrala nerv-
systemet och allvarlig utvecklingsstörning om man inte får behandling inom några veckor från föd-
seln. 

”Behandlingen” är egentligen en strikt diet med lågt proteinintag, som jag måste hålla mig till hela
livet och det kan kännas hopplöst. Jag kan aldrig äta någonting utan att först ta reda på vad det
innehåller. När jag handlar får jag alltid läsa innehållsförteckningen noga. Nu har jag ju lärt mig
vad som finns att köpa, så det är inget större problem. Men det blir enformigt ibland. Jag blir över-
lycklig så fort jag hittar något nytt som jag tål. Tyvärr är dietmaten dyr, så det är inte alltid jag kan
köpa de nya produkterna. Jag är med i PKU-föreningen och där kan man få bra tips om nya pro-
dukter och de har gjort en kokbok med dietrecept för oss med PKU. 

Det är ganska trist när jag ska ut på krogen med mina kompisar. Det finns nästan aldrig något som
jag kan äta. Oftast får jag knapra på en sallad medan de andra beställer in den ena härliga rätten
efter den andra och då känner jag mig väldigt annorlunda. Mina kompisar vet om min sjukdom och
förstår att det är farligt för mig när jag äter något olämpligt. Jag fick inte samma förståelse när jag
var mindre. Det syns ju inte på mig att jag är sjuk, så jag fick ofta frågor varför jag åt så konstig
mat och alltid skulle få något speciellt i skolmatsalen eller hade med mig egen mat på kalas.

Min dag kretsar kring mat och mediciner. Väga, mäta, räkna, väga, mäta, räkna. Alltid rätt mat,
rätt dietpreparat och mediciner, annars kan jag bli okoncentrerad och trött. Det är livsviktigt att jag
inte får i mig för mycket proteiner. Jag har under hela min uppväxt gått på täta kontroller hos läka-
re och dietist för att kolla mina värden och få hjälp med kostsamman-sättningen. Mina tänder har
tyvärr blivit dåliga av den ensidiga maten, så jag har fått specialisttandvård också. Nu klarar jag av
att sköta min diet själv och jag börjar finna mig i att jag alltid kommer att behöva planera mina
måltider och att det är svårt att göra något spontant. 

Min sjukdom har ändå haft något positivt med sig. Jag har blivit mycket intresserad av näringslära,
eftersom jag har varit tvingad att lära mig så mycket under uppväxten, så idag läser jag till dietist
och hoppas kunna arbeta med friskvård när jag är färdig.

Sara, PKU-are och blivande dietist
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POLANDS SYNDROM

Hård yta men mjuk inuti, så har nog många tyckt om mig. Den hårda ytan lade jag mig till med
under tonåren för att ingen skulle förstå hur jag led av att inte se ut som alla andra och inte kunna
hänga med i alla sporter. Idag vågar jag släppa ut den mjuka sidan mer, speciellt tillsammans med
min ettåriga dotter Amanda, som har fått mig att börja slappna av och acceptera mig själv. Jag har
fått en frisk härlig tjej och jag är en lika bra pappa som vem som helst, trots mitt funktionshinder.

Jag föddes med en felkonstruktion av högra handens fingrar och avsaknad av den stora bröstmus-
keln på höger sida. Men inte förrän jag var 12 år gammal ställde en läkare rätt diagnos och  talade
om för mig att det var Polands Syndrom jag hade. Det är en defekt som uppstår i sjätte graviditets-
veckan pga av en svacka i fostrets syretillförsel. Vid födseln var mina pek- lång- och ringfingrar
sammanväxta och kortare än normalt. När jag var sju månader opererade man isär mina fingrar för
att jag skulle kunna greppa bättre. Senare har jag genomgått ytterligare två handkirurgiska operatio-
ner för få bättre funktion i handen. Eftersom jag är högerhänt så har det varit frustrerande för mig,
att jag inte har haft bra finmotorik i högerhanden, men nu kan jag använda bägge händerna lika bra
eftersom jag har tränat upp även vänsterhanden. När jag var liten frågade människor ofta vad det
var för fel på min hand, men mina föräldrar lärde mig att svara att det inte var något fel mer än att
den var annorlunda. De ville att jag själv skulle se mina friska sidor och inte fokusera på problemen.
Men det har varit tröttsamt, att till och med i kontakterna med sjukvården behöva förklara vad
Polands syndrom är. Ingen vet någonting om det

I takt med att jag växte blev min bröstkorg skevare. Jag var inte särskilt besvärad av det förrän jag
närmade mig tonåren. Jag hade en viss försvagning i högerarmen, men det hade jag lärt mig kom-
pensera. I samband med att jag fick min diagnos, hade jag också börjat lida av att min kropp såg
annorlunda ut. Gymnastiken blev jobbig, duschning inför andra en pina. Om någon sa något bet jag
ifrån och försökte vara tuff, men inuti var jag mycket ledsen. Jag tyckte att alla bara såg hur annor-
lunda jag var och det enda de lade märke till var min bröstkorg och mina fingrar. Jag drog mig mer
och mer undan fysisk aktivitet, vilket var idiotiskt, och jag undvek situationer som krävde bar över-
kropp. Jag hade en grop på min högersida och armhålan var en krater och jag skämdes. När kompi-
sarna frågade om jag skulle hänga med och bada på somrarna hade jag alltid undvikande svar och
ursäkter;  ”Jag har inte lust”, ” nä, jag har ont i halsen”, ”jag ska iväg med min familj”.

Tonåring och kär är fantastiskt, men tonåring och kär och Polands syndrom blev ett problem i alla
fall för mig. Det var mer min egen rädsla som skapade problem. Att våga släppa någon inpå livet
och lita på att jag dög var ett stort steg. Mina föräldrar var fantastiska och stöttade mig så att jag
inte fastnade i mitt eget självförakt. När jag var 22 år vågade jag för första gången visa mig på en
badstrand  utan T-shirt. En stor händelse i mitt liv.

Idag drar jag mig inte undan träning. Den är viktig för oss med Polands syndrom eftersom vi  får en
snedbelastning av den friska kroppshalvan och lätt värk. Med lagom träning och motion mår jag
mycket bättre. Amanda har blivit min stora utmaning. Hon är inte stilla en sekund och vill att jag
ska hänga med på allt. Min fru och Amanda har lärt mig tillit och min hårda yta börjar nötas ner. 

Fredrik
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RETTS SYNDROM

Den här dagen har det hänt något nytt i Karins liv. Hon har för första gången prövat att rida och
jag märkte på hennes ögon att det var något hon tyckte om. Med en vuxen på var sida som såg till
att hon satt stadigt och att hästen gick i lugn takt. Vilken härlig känsla! Slippa, rullstol, inte bli
buren, utan faktiskt rida. Framöver ska hon få rida två dagar i veckan och det är inte bara för att
det ska vara roligt, utan också för att få välbehövlig träning av sin stela kropp. Ridningen blir ett
roligt komplement till bassängträningen och sjukgymnastiken.

Min dotter Karin är 9 år och har Retts syndrom, som drabbar endast flickor. Det innebär att hon är
gravt funktionshindrad och behöver stöd dygnet runt. Hon kan inte prata, utan kommunicerar med
omgivningen via ögonkontakt. Jag, hennes pappa, är med Karin stora delar av dagen, så jag har bli-
vit duktig på att förstå vad hon menar, men även övriga familjen och hennes assistent klarar det
bättre och bättre. 

Vår vardag är mycket inrutad och vi försöker undvika att stressituationer uppstår, för då blir ingen-
ting bra och Karin kan lätt få ett epilepsianfall. På morgonen hjälps min fru och jag åt att tvätta och
klä på Karin. Det tar lite tid eftersom hon inte alls kan kontrollera sina rörelser och ”hjälpa till”.
Hennes två storebröder klarar det mesta själva nu, så morgnarna har blivit lugnare. De dukar oftast
fram frukost medan vi är sysselsatta med Karin. Vid frukosten får Karin hjälp med matningen, efter-
som hon inte själv kan hålla en sked och föra den till munnen. Strax efter åtta kommer färdtjänsten
och hämtar för skjuts till träningsskolan. Där har Karin en egen assistent som hjälper henne att
klara skoldagen som är fylld av träning av olika funktioner, sjukgymnastik, ståträning i ståskal,
musiklyssning, vila, lunch mm. Det är tröttsamt för kroppen att sitta i rullstol, så Karin vill gärna
sträcka ut sig några gånger under dagen och då vill hon helst lyssna till favoritmusiken. Ingenting
får henne på så gott humör som musik.

När Karin har åkt till skolan går jag själv till arbetet. Jag arbetar ca 60 % och det går bra att kom-
binera med Karins tider för hämtning och lämning. Efter skolan åker Karin till sin bassängträning
eller till fritids och då hinner jag handla innan jag hämtar henne. Bassängträningen brukar jag
ibland vara med på och nu blir det säkert ridningen också. 

Vår familj påverkas mycket av Karins sjukdom och svåra situation. Hemma har vi ordnat så att det
ska vara praktiskt och trevligt för Karin, vilket även underlättar för oss. Hon följer med på de flesta
aktiviteter familjen gör tillsammans och det fungerar ganska bra idag. Vi har blivit bra på att plane-
ra. Hela familjen har varit på utlandssemester flera gånger och det har fungerat tack vare noggrann
planering, assistans på flygplatserna och boende som har valts med omsorg. För Karin betyder det
mycket att få vara med i allt familjen gör och känna sig delaktig. 

Ibland behöver vi avlastning i vardagen och då får Karin åka på ”kortis” över en helg eller någon
natt. De tillfällena ger oss lite extra tid  med pojkarna, som kanske inte får lika mycket av vår upp-
märksamhet som andra barn får av sina föräldrar. Men de har å andra sidan fått stor förståelse för
andra människor och är, tycker vi, betydligt mognare än sina jämnåriga kamrater. Vi har också bli-
vit en mycket sammansvetsad familj som försöker ta vara på de bra stunderna och gläds åt när
Karin mår lite bättre. Som den här dagen, när hon vågade rida och tyckte det var roligt. 

En av årets höjdpunkter är familjelägret som föreningen för Retts syndrom ordnar varje sommar. Vi
brukar delta hela familjen, eftersom det ordnas aktiviteter som passar alla. Vi föräldrar får möjlighet
att diskutera, kan lyssna till föredrag och träffa vänner och barnen som är med har väldigt kul ihop.
Det blir som en stor familj under ett par dagar. 

Karins pappa Robert
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SOTOS SYNDROM

Är 13 år, ser ut som 16 och uppför sig som 11. En bra beskrivning på vår son Oskar. Nu är det lite mer
komplicerat än att det kan sammanfattas i en mening. Att vara 13 och se ut som 16 skulle de flesta ung-
domar tycka är toppen, men så är det inte för Oskar. Han är mer än huvudet längre än alla i klassen
(185 cm) och för en kille brukar det innebära att man inger viss respekt. Men Oskar önskar nog mest att
han bara kunde sjunka in i mängden. Han har inte ordning på sina långa armar och ben och har svårt att
koordinera alla rörelser, så han rör sig lite klumpigt. Hans längd var ingen hjälp när han var yngre hellre.
Omgivningen trodde alltid att han var äldre än han var och hade naturligtvis orealistiska förväntningar
på honom. Det blev verkliga krockar ibland, eftersom han var lite sen i utvecklingen och hade problem
med talet. Han borde ha fått mer förståelse och alla borde ha haft mer tålamod. Istället var det tvärt om.

När Oskar föddes var han en lång krabat på 57 cm med långa armar och ben. Vi tyckte inte att det var
så konstigt, min man och jag är ganska långa. Oskar var helt frisk, men hade lite svårt att suga och kräk-
tes ofta. Efter några veckor upptäckte man att han hade ovanligt hög gom, vilket försvårade för honom
att äta. Matningen tog tid om han skulle få i sig tillräckligt. När Oskar var ett par månader tyckte vi att
hans huvud växte onormalt i förhållande till kroppen i övrigt, men mätningar på BVC visade inget kons-
tigt. Han följde sin kurva, som redan från början låg ganska mycket över det normala eftersom han var
ju så lång. Vi kände oss lugnade.

Vår oro började smyga sig på när Oskar var i 21/2 års åldern och inte hade börjat tala. Han var inte hel-
ler lika motoriskt utvecklad som sina jämnåriga. Även på BVC började man ställa frågor och när man
också upptäckte att han såg dåligt, han är kraftigt översynt, blev det remiss för grundligare undersök-
ning. Nu började vi verkligen oroa oss. Tänk om det var något allvarligare, än att han bara var ”lite sen”
som ju många barn kan vara. Det kändes  som en evighet innan vi fick besked. Vi visste ju inte alls vad vi
hade att vänta. Vi hade ju tyckt att Oskar var som andra småbarn. Glad, ledsen, busig men lite sen och
kanske att han drog sig undan de andra barnen på dagis.

När han var drygt 3 år fick vi veta. Oskar har Sotos syndrom som är orsakad av en nymutation. Varken
hans pappa eller jag har något anlag. Diagnosen kom man fram till, genom att utesluta att han inte hade
någon annan sjukdom med liknande symtom och genom att ta i övervägande de symtom han hade.
Oskar fick nästan omgående börja hos en talpedagog, eftersom han redan var så mycket efter de andra
barnen och problemen inte skulle ”växa bort”. Han fick också börja hos specialsjukgymnast för att träna
grov- och finmotorik. Han går fortfarande i en speciell träningsgrupp, men inte lika ofta längre.
Skolan har varit och är fortfarande det stora problemet. Oskars tal har förbättrats av all träning, men
han har ändå svårt att uttrycka sig och tycker inte om att vara i för stora grupper. Då tystnar han. Hans
humörsvängningar är inte alltid lätta att tackla och han har många gånger fått höra att han har ett hett
temperament. 

Tyvärr har han inte kontroll själv och blir väldigt ledsen när han märker att han har gått för långt och
ofta blir syndabocken när något har hänt och det blir stökigt. Vi har periodvis fått stöd av psykolog,
både som familj och enskilt för Oskar för att lära oss hantera olika situationer. Skolarbetet har han kla-
rat tack vare mycket stöd från lärare, speciallärare och assistenter som har förstått hans behov av struk-
tur och fasta rutiner. När Oskar skulle börja på högstadiet stod vi inför valet att han skulle fortsätta i
normal klass eller gå över till specialklass. 

Vi beslutade tillsammans med Oskar att han skulle pröva att gå i specialklass. Det var inget lätt val, men
Oskars behov av att vara i en mindre grupp och inte alltid behöva kämpa så i förhållande till de andra,
blev avgörande. Än så länge trivs han och vi hoppas att vi har gjort ett riktigt val. Vi har i alla fall en
gladare tonåring hemma.

Oskars mamma Annika



SYMPATICUSOPERERADE

Jag vet att man inte ska ångra något i livet, men jag ångrar min sympaticusoperation. Mitt liv är
idag indelat i före och efter den misslyckade handsvettsoperationen, som jag önskar jag hade ogjord.
Före operationen led jag av handsvett och det kan låta trivialt eftersom vem som helst kan ha lite
handsvett. Men handsvetten var besvärande och påverkade det mesta jag gjorde. Skulle jag skriva
något för hand gled pennan ur handen och pappret blev genomblött. När jag var yngre ville ingen
hålla mig i handen, eftersom jag kändes som en blöt fisk. Jag drog mig för att skaka hand med nya
människor jag träffade, eftersom jag ofta fick en reaktion av obehag från deras sida. I tonåren hade
jag en ständig skräck för att den tjej jag gillade skulle upptäcka hur jag svettades. Ställt mot de pro-
blem jag har idag, så framstår handsvetten nu som lindrig.

Under flera år testade jag den ena medicinen efter den andra och alla sorters kurer, mer eller mindre
ovetenskapliga. Det resulterade ytterst sällan i någon förbättring, utan bara i en tom plånbok. Till
slut föreslog min läkare mig att genomgå en sympaticusoperation. Jag fick veta att fler än 90 %  av
patienterna blev hjälpta av ingreppet. Jag sa naturligtvis ja till operationen. Äntligen skulle jag få ett
slut på mitt lidande med ett enkelt ingrepp. De risker som jag utsatte mig för blev jag inte informe-
rad om och jag var positiv eftersom chanserna var stora att jag skulle bli fri från mina besvär. I
efterhand kan jag förvånas över kirurgernas okunskap om att svettning ofta är en psykosomatisk
åkomma och därför skulle en annan behandlingsform ha prövats istället.

Det är nu sju år sedan mitt liv ändrades totalt. Jag kan visserligen skryta med att min handsvett för-
svann och det blev jag också påmind om av en läkare som sa: ”Ja men handsvetten är ju borta, var
det inte det du ville?”. Visst ville jag det, men jag ville inte svettas över större delen av kroppen, på
rygg, bröst, ljumskar och fötter. Numera måste min dag planeras noga eftersom jag svettas floder. På
morgonen får jag börja med att ta bort lakanen ur sängen, och ibland kudden, för att de är dyblöta.
Efter morgonduschen måste jag eftersvettas, innan jag kan klä på mig och jag hinner inte utanför
dörren för att gå till jobbet, innan kläderna kan vridas ur. Jag har alltid med mig extra kalsonger
och en ren skjorta, så att jag kan byta under dagen och istället för att ta fikapaus passar jag på att
duscha. Det känns nödvändigt för att jag ska klara att vistas bland andra människor. Jag har fått gå
ner i arbetstid för att orka med hela min livssituation och för att mina biverkningar gör att jag är
otroligt trött och orkeslös. 

Operationen gav mig inte bara rikliga svettningar utan också smärtor i ena armen som jag äter star-
ka värktabletter för att dämpa. Någon dag efter ingreppet vaknade jag med ett högeröga som täck-
tes av ett hängande ögonlock. Ingen läkare kunde då förklara varför det blev så och man ville inte
koppla det till operationen. Ändå är hängande ögonlock, på grund av att nervbanorna har skadats,
en känd bieffekt som jag inte hade blivit upplyst om. Däremot är den allmänna åsikten att synen
inte påverkas, men mitt mörkerseende har blivit betydligt sämre.  

Det känns ledsamt att även min familj ska behöva lida pga mina besvär och känslighet för värme
och kyla. Solsemester, som nästan alla längtar efter, är uteslutet för mig. Mitt sociala liv utanför
familjen har krympt eftersom jag känner mig ofräsch och skäms inför främmande människor och jag
får panik om det finns stoppade möbler som jag tvingas slå mig ner i. Bevisen för att jag har suttit
där blir alltför tydliga. Mina möjligheter till motion har också varit begränsade, men de sista åren
har jag tränat på ett gym, den enda motion som jag tycker fungerar. Där är det OK att svettas, så
jag utmärker mig inte mer än någon annan. 

Tack vare Föreningen för Sympaticusopererade, som jag är medlem i, har man upphört att utföra
denna typ av operation, men vi är väldigt få som har fått ett erkännande att vi är felbehandlade. 

Staffan
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TURNERS SYNDROM

Jag minns inte, när det var jag verkligen förstod vad det innebär att ha Turners syndrom. När läkaren
gav mig och mina föräldrar beskedet när jag var 10 år, så var det mest bara ett namn på en medfödd
sjukdom. Visst hade jag märkt att jag alltid varit kortast i klassen. Men det var inte så konstigt, någon
måste ju vara kortast. Visst hade jag haft mycket mer problem med öroninfektioner än mina kamrater.
Men jag var väl ovanligt infektionskänslig. Jag hade inte funderat så mycket, men mina föräldrar och
skoläkaren hade däremot börjat oroa sig eftersom jag låg mycket efter i tillväxtkurvan och mina öron-
besvär hade varit ovanligt svåra.

När jag närmade mig pubertetsåldern började insikten om Turners syndrom klarna. Den ena könskro-
mosomen saknas på flickor som föds med syndromet och man föds utan äggstockar. Jag skulle aldrig
komma in i puberteten och utveckla en kvinnlig kropp utan medicinsk hjälp. Mina väninnor började
växa ifrån mig kroppsligt och delvis mentalt. Det var utseende, bröst och killar. Och jag var fortfaran-
de som en 11-åring och inte alls utvecklad. Under ett par år hade jag fått tillväxthormon som gjorde
att jag inte var extremt kort, men min kropp såg fortfarande ut som en liten flickas. Jag fick börja med
hormonbehandlingar för att få igång en ”pubertet” och jag började tack och lov se ut som mina kom-
pisar, om än sent. Hormonsprutorna måste jag fortsätta med tills jag kommer i normal ålder för kli-
makteriet. 

Tankar om att jag aldrig skulle kunna få barn, störde mig inte så mycket i tonåren. De har kommit
smygande ju äldre jag har blivit. För oss kvinnor med Turners syndrom finns det bara två möjligheter
om vi vill bilda familj och det är adoption eller äggdonation. För ett tiotal år sedan fanns ju inte ägg-
donation, så man kan säga att möjligheterna har blivit större. Jag vet inte hur jag kommer att ställa
mig till det ena eller andra alternativet när det blir aktuellt. Idag är jag 25 år och har nyligen träffat en
kille som jag tycker väldigt mycket om, men vi har inte diskuterat familj ännu. Men jag har ändå varit
helt öppen mot honom.

De upprepade öroninfektionerna har gjort att jag hör dåligt idag och har svårt att hänga med när jag
sitter i ett större sällskap och alla talar i munnen på varandra. Då kan jag verka lite frånvarande, för
jag kopplar bort när jag inte kan delta i samtalet. I skolan tog man hänsyn till det och läraren  kollade
alltid upp att jag hade hört. Jag hade inga större problem med skolarbetet förutom matten, som gjorde
mig ganska frustrerad. Det blev mycket stödundersvisning och jag undviker fortfarande, om jag kan,
allt som har med siffror att göra.

Kortvuxenhet, jag är 154 cm, kan vara ett handikapp i dagens samhälle. När meddellängden ökar lite
för varje år, så ser en del ”ner” på den som är extremt kort. Det är svårt i vissa situationer att bli
tagen på allvar. En lång person har naturlig status. Jag har tränat mig att tänka att min åsikt är lika
viktig som alla andras och försöker att inte bli nedslagen när jag träffar ignoranta människor. Men det
är inte bara i sociala sammanhang som kortvuxenhet är ett problem. Hela samhället är inrättat efter
ett standardmått som tycks ligga på 175-180 cm. Att gå i affärer kan vara hopplöst. Behöva be om
hjälp med att få ner en liten sillburk känns förnedrande. 

Numera handlar jag i affärer där jag vet att det mesta är intelligent placerat eller där personalen är
extra trevlig. Hemma har jag anpassat så mycket som möjligt till min längd, det är bara köket som är
opraktiskt och jag får använda pall för att nå upp i skåpen, så det blir mycket extra motion. Motionen
skadar i och för sig inte för det är väldigt lätt att vi med Turners syndrom blir överviktiga och drabbas
av följdsjukdomar t ex diabetes. Jag försöker vara noga med vad jag äter och går på regelbundna kon-
troller hos min läkare. Mitt liv påverkas inte så mycket av sjukdomen tycker jag, men när jag behöver
stöd i någon fråga, så får jag bra hjälp av Svenska Turnerföreningen, som jag är medlem i. 

Sara
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VACTERL

Robin är ute och cyklar på sin trehjuling tillsammans med kompisarna i kvarteret. Jag kan se genom
fönstret hur glad han är, trots att han egentligen är för stor för att cykla på en trehjuling och hans
jämnåriga åker runt på sina fräsiga cyklar. Men det tycks han ha glömt för ögonblicket.
Trehjulingen är fortfarande nödvändig, eftersom han inte har balansen och orken riktigt ännu, men
det dröjer nog inte så länge. Med allt det som Robin hittills har behövt gå igenom, så är vi lyckliga
att han kan vara ute och cykla.

När Robin föddes för fem år sedan och hade han bråttom till världen och kom en månad för tidigt.
Han vägde bara 2,4 kg så vi blev naturligtvis oroade. Några timmar efter födseln insåg vi att vikten
inte var så mycket att oroa sig över, han hade tillräckligt med andra problem. Genast upptäcktes att
Robin saknade tummen på vänsterhanden, men det kom just då i skymundan av att han hade stopp
i ändtarmen sk analatresi. Det blev akut kolostomioperation i väntan på större ingrepp. I samband
med operationen upptäcktes också att han hade ett hjärtfel, ett hål i kammarskiljeväggen, men det
behövde inte opereras omgående. Vi var mycket omtumlade och uppskakade så det var tur att vissa
saker kunde skjutas på framtiden. Vi kunde inte förstå hur hans lilla kropp skulle klara mer.
Läkarna berättade att de var ganska säkra på att Robin hade VACTERLs syndrom eftersom han
utöver hjärt- och analdefekterna saknade sin vänstertumme, och vänsterarmen saknade radialben,
vilket gjorde att armen var böjd. Hur vi orkade med alla dessa besked kan jag inte förstå idag, men
vi hade fullt upp med att ta hand om Robin och försöka sätta oss in i vad VACTERL innebar. VAC-
TERL är ett syndrom där varje bokstav står för ett organ eller en del av kroppen som kan vara
påverkat och minst tre organ är påverkade när man anses ha VACTERL. 

Ännu är inte Robin så medveten om sitt funktionshinder, men alla ärr på hans kropp talar sitt tydli-
ga språk. Vid sex veckors ålder fick han genomgå en hjärtoperation och ytterligare en några måna-
der senare. Nu har han egentligen inte några besvär från hjärtat längre men han måste gå på årliga
kontroller. Det största bekymret har varit hans tarmar. Robin saknade utförsgång och när han var
sex månader opererades han igen för att man skulle skapa en analöppning. Det blev en lång rehabi-
litering, eftersom ändtarmsplastiken måste sonderas varje dag för att det inte skulle bli stramt och
fungera dåligt. Först tre månader efter operationen kunde stomin kopplas bort. I början hade Robin
problem med diarréer och det var ständiga blöjbyten, men det gick efter ett tag över i svåra för-
stoppningar som han fortfarande har besvär av. Under en period fick Robin gå i tarmterapi för att
öva sig att få kontroll över tarmen. 

Robins arm opererades för två år sedan och han fick gå med en ställning i flera månader för att räta
ut den. Det var plågsamt och jobbigt eftersom den hindrade leken. Kirurgerna har också försökt ge
honom ett bättre grepp, genom att försöka omvandla pekfingret till tumme. Ännu vet vi inte hur bra
det kommer att fungera, men vi hoppas att han ska få ett bra grepp och Robin och sjukgymnasten
tränar hårt för att armen och armen och ”tummen” ska bli starka. Därför tror vi att han snart kom-
mer kunna lära sig cykla som kompisarna. 

Min fru och jag var länge tveksamma till att skaffa ett syskon till Robin eftersom vi var oroliga att
det var oss det var fel på, men alla läkare vi talade med sa att man ännu inte hittat något som tyder
på att VACTERLs syndrom är ärftligt. För två år sedan fick Robins sin efterlängtade lillasyster, som
han känner stort ansvar för och alltid uppmuntrar. De svårigheter han har fått lära sig leva med har
gjort att han utvecklat en stor medkänsla för andra.

Robins pappa
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