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et dr inte ovanligt att ha en sill-

synt diagnos. Uppskattningar

sdger att cirka en halv miljon
lever med ett sdllsynt hilsotillstand
i Sverige. Det ér ett tillstand med en
forekomst hos farre dn fem pa tio tusen
invanare. F& inom varje diagnos, men
sammantaget ménga eftersom det finns
upp emot 8ooo diagnoser. De dr ofta
komplexa, de kan forvirras gradvis och
leda till funktionsnedséttningar som kan
vara omfattande. Tillstinden ér till 80%
genetiska, ofta medfédda och foljer en
hela livet igenom.

Fortfarande ar det sé att vardperso-
nal ménga ganger har mycket bristande
kunskaper om vad sillsynta diagnoser
ar och vad de innebar f6r diagnosbérare
och deras nirstaende, och fortfarande ér
det alltfor vanligt att patienterna far vara
sin egen expert och att anhoriga ofta
maste vara samordnare. Eftersom diag-
noserna dr sa manga och skiftande, och
dessutom ofta komplexa, dr det svart att

ha ett helhetsgrepp pa omradet ocksa for
duktiga lékare.

Séllsynta hilsotillstand ér ett forsk-
ningsintensivt omrade och det séllsynta
gar i titen nar det giller séval utveckling
inom diagnostik som precisionsmedi-
cin. Det dr tva omraden som far stor
betydelse for all medicinsk vérd, ocksa
den helt vanliga. I takt med tidigare
diagnostik, vassare lakemedel och nya
behandlingar 6verlever allt fler ménn-
iskor med sallsynta hélsotillstand. Idag
ar det inte ovanligt att bli riktigt gammal
trots sin diagnos. I den hér tidningen
hoppas vi férmedla kunskap och intryck
som ytterligare ska 6ka medvetenheten
om det sillsynta, och att det inte alls ar
ovanligt.

Séllsynt hela livet 4r en tidning full av
moten med manniskor som alla har egen
erfarenhet av sillsynta hilsotillstand.
Det ar forskare, vardprofession, nérsta-
ende och personerna som sjélva lever
med tillstanden.

Riksforbundet Séllsynta diagnoser har
imer 4n 25 ar fangat in och spridit
enskilda personers berittelser unge-
far som i denna tidning. Vi samlar
ocksa in vira medlemmars kunskap och
erfarenheter i medlemsunders6kningar.
Utifran denna samlade faktabank, kan vi
med sikerhet sdga att omradet séllsynta
hilsotillstand har varit pa tok for lagt
prioriterat under alltfr lang tid. Nu har
regeringen fattat beslut om en nationell
strategi, och uppdragit at Socialstyrelsen
att lamna ett forslag pa en sadan.

Detta ér ett forsta och vilkommet steg
i ratt riktning. Det krévs en plan, for att
omradet sallsynta diagnoser ska kunna
kartldggas, bedomas och dtgardas med
ett langsiktigt och ansvarsfullt perspek-
tiv. Forst da blir det ocksa verklig skill-
nad for patienterna.

MARIA WESTERLUND

Forbundsordférande
Riksférbundet Séllsynta diagnoser

Vad ar Riksférbundet Sallsynta diagnoser?

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar intressepolitiskt for att paverka beslutsfattare att géra de
forbattringar som kravs inom varden och samhallets stod, for de cirka en halv miljon manniskor i Sverige
som lever med sallsynta halsotillstand.

Forbundet bestar av ett sjuttiotal diagnosféreningar. Léngre fram i tidningen finns en férteckning éver
medlemsforeningarna. | en diagnosférening kan medlemmar traffas och utbyta erfarenheter och kun-
skap som gor livet lite enklare. Genom Riksférbundet Sallsynta diagnosers medlemsundersékning vet
vi att féreningarna ar den storsta kallan till kunskap om den egna diagnosen, inte ldkarna eller google.
Letar du efter din férening? Las mer pa sid 27.

Informationstidning fran
Riksforbundet Sallsynta
diagnoser, distribuerad med
Dagens Nyheters riksupplaga
den 29 februari 2024.

Publiceras aveni eDN,
DN s digitala utgava.

Riksférbundet Séllsynta diagnosers vision &r att alla som lever med ett séllsynt halsotillstand

ska ha tillgang till basta vard, stéd och behandling. Genom hela livet.
sallsyntadiagnoser.se

Omslag: Jakob Fichtelius med assi-
stenthunden Alice. Foto David Lagerlof
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Vad ar Sallsynta dagen?

Den sista februari uppmarksammas séllsynta halsotillstand runt omi hela
varlden. Sallsynta dagen &r ett svenskt initiativ som startade 2008 och

som nu har spritt sig till manga lander. Den allra séllsyntaste av dagar ar
skottdagen den 29 februari. Men varje ar finns aktiviteter och kampanjer
som alla kan delta i, for att uppmarksamma sallsyntheten den sista febru-
ari. Fortfarande &r kunskapen lag, inte bara hos allmanheten, utan ocksa

hos manga politiker, beslutsfattare och vardgivare. Darfor ar Sallsynta dagen
en viktig uppmarksamhetsdag som satter ljuset pa det séllsynta och uppmanar
till foréndring. Det ar ocksa en dag att kanna samharighet och stolthet.
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Lat oss arbeta till-
sammans for att
forbdttra varden och
livskvaliteten for de
som behover det mest.

FOTO SAMUEL UHRDIN

Riv hinder och koppla samman

Som ett av de sista linderna i Europa har nu dntligen beslut tagits om att utreda
en nationell strategi for séillsynta. Manga dr positiva till att regeringen gett uppdraget

till Socialstyrelsen. Det ger en medvind som bor utnyttjas, menar Maria Westerlund

pé Riksforbundet Sallsynta diagnoser. Har ger hon nagra goda rad till utredarna.

allsynta hilsotillstand dr en kom-
S plex och ofta férbisedd del av

varden. For att mo6ta behoven hos
de berdrda patientgrupperna kravs
en nationell strategi som samordnar
insatser och prioriterar kunskapssprid-
ning. Det kan tyckas sjdlvklart, men forst
nu har ett beslut fran regeringen kommit.

NAGRA ORD PA VAGEN

Som ett av de absolut sista linderna i
Europa har nu den svenska regeringen
gett Socialstyrelsen i uppdrag att ta fram
en nationell strategi for séllsynta hal-
sotillstind. Det 4r ett viktigt steg for att
forbattra varden och stodet for de som
lever med dessa tillstind. Rent praktiskt
skulle en strategi kunna bidra till att
hinder rivs och befintliga system kopplas
samman, s att en patient exempelvis
snabbare far sin diagnos och ddrmed
korrekt behandling oavsett var i landet
patienten bor, tillgéng till kvalitetsregis-
ter med nationella data och kontinuerlig
utvirdering av vardkvaliteten for perso-
ner med séllsynta hélsotillstand.

Men de har bara ett dr pa sig och vi ar
manga som véntat linge och har hoga
forvintningar. Risken ar 6verhdngande
att resultatet blir en stor besvikelse. Tro
oss, vi har upplevt det forut. Vi har dér-
for nagra rad till Socialstyrelsen for det
kommande intensiva aret:

PATIENTFOKUS: Strategin maste utga fran
patienternas behov. Genom att involvera
patientféreningar och lyssna pa deras
erfarenheter kan vi skapa en mer traft-
siker strategi. Hos patienter och nirsta-
ende finns erfarenhet och kunskap som
ar avgorande for att en strategi ska bli
framgangsrik. Riksforbundet Séllsynta
diagnoser har arbetat med de har fragor-
na i 6ver tjugofem ar. Vara medlemmar
har levt dnnu lingre med utmaningarna.

Involvera oss!

TA DET STEGVIS: En strang prioritering
och konkretisering av forslag 4r nagot
vi forordar. Vi vet att omradet sillsynta

hilsotillstand l4tt flyter ut och de goda
intentionerna gor att man vill gora allt
for alla. Inte s& konstigt, eftersom det

ar ett eftersatt omrade, och behoven
stora. Vi behover se snabba konkreta
forbattringar samtidigt som vi kréver en
hallbarhet och en stadig utveckling pa
omradet. Gor alltsa detta enormt viktiga
arbete i tydliga etapper och beskriv inte
bara vad som behdver goras hir och nu,
utan i nésta steg, och nésta, och nasta...
Att bana vag for uthallighet och palitlig
utveckling dr nagot vi uppmanar er till.

SIST MEN INTE MINST: Anvénd ert man-
dat. Vi vet att manga relevanta aktorer
ar positiva till att just Socialstyrelsen
fatt uppdraget att ta fram detta forslag.
Sé dven vi. Utnyttja denna medvind
och koncensus. Det bygger pa ménga
ars samlade diskussioner och erfaren-
het, som lett fram till 6kad forstéelse av
varandras verksamheter och perspektiv.
Nu ér ritt tid for gemensam handling.
Denna myndighet har dessutom en

unik mojlighet att direkt 4stadkomma
fordndringar inom flera omraden, som
till exempel utbildning av ldkare . Var
pragmatisk och anvind sévil ert egna
mandat att fordndra, som att det rader
en stark samsyn bland relevanta aktorer.

Med dessa tre metodpunkter &r vi 6ver-
tygade om att innehallet i det dokument
ni lamnar till sjukvérdsministern den

31 mars 2025 har en chans att gora skill-
nad pa riktigt, fér den som verkligen
behover det. En nationell strategi for
séllsynta hélsotillstdnd 4r en investering
i vir gemensamma framtid. Lat oss arbe-
ta tillsammans for att forbattra varden
och livskvaliteten for de som behdver
det mest.

MARIA WESTERLUND

Forbundsordférande Riksforbundet
Sallsynta diagnoser
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Europeiska referensnatverk (ERN) —
vad ar det?

Det finns system for samarbete inom EU kring sillsynta

sjukdomar. Sverige har stora fordelar av att delta.

anga personer med sillsynta
halsotillstdnd far inte en
korrekt orsaksdiagnos eller

tillgang till ratt uppf6ljning och behand-
ling. Manga ganger moéts de av en hilso-
och sjukvard som inte har kunskap om
sillsynta tillstdnd i allménhet och abso-
lut inte deras egna tillstind i synnerhet.
Sjukdomarna drabbar ofta flera organ
och att fa ihop alla vardbesok kan vara
en utmaning for den drabbade famil-
jen. De maste kanske sjélva koordinera
sina besok och behandlingar eller sjélva
hitta rétt expert for sitt tillstind. Varje
sjukdom i sig finns endast hos ett fatal
(for definitioner se faktaruta pa sidan
hérintill), men da det finns 7 000-8 0oo
tillstand blir de tillsammans manga som
har ett av dessa tillstind. Sammantaget
ror det sig om cirka en halv miljon per-
soner i Sverige och 30 miljoner i Europa.
Utmaningarna och utsattheten for
individer med sallsynta hilsotillstand
ar gemensamma i manga lander. Darfor
beslot Europeiska kommissionen ér 2017
att bilda 24 europeiska referensnitverk
(ERN), som tillsammans tacker alla
storre séllsynta sjukdomsgrupper. ERN

ABSOLUTVISION / PIXABAY
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syftar till att koncentrera europeisk
kompetens och expertis dé en séllsynt
sjukdom och ett tillstind kraver hog-
specialiserad diagnostik och behandling
eller forskning. En viktig del i ERN-
nitverken ér ocksa patientrepresentanter
som pé detta sitt ges en majlighet att
péverka. Idag ar narmare 1500 hogspecia-
liserade sjukvérdsenheter fran 26 lander
medlemmar i ERN. Mélet med ERN ar
séledes att erbjuda vardgivare tillgang till
Europas samlade expertis géllande sina
patienter med séllsynta hélsotillstand, s&
att kunskapen som finns kan komma alla
EU:s invanare tillgodo oavsett vart de bor.
For att forbattra varden for patienter
med sillsynta hélsotillstind och gora
den nationellt jamlik behéver flera olika
omraden utvecklas. En viktig basfunk-
tionalitet 4r att det finns kvalitetsregister
och klassificeringssystem. De koder
som vanligen anvinds i hilso- och sjuk-
varden dag (ICD) innefattar inte alla
sillsynta halsotillstand utan ett annat
kodverk behovs som komplement (sé
kallade Orpha-koder). Ett annat vik-
tigt omrade 4r vergang frén barn- till
vuxensjukvard dé vi vet att detta ofta
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ar utmanande bade for individ, familj
och vard. En viktig fraga dr samarbete
mellan olika sjukvardsstrukturer. I det
sammanhanget behdver dven den euro-
peiska internationella nivin med ERN
vara med.

VAD GOR ERN-EXPERTERNA?
ERN ger mojlighet for experter att sam-
rdda med varandra via virtuella rdd. De
utbyter information och kunskap for

att till exempel tillsammans faststélla

en patients diagnos och rekommendera
behandling eller studier. Eftersom det
ror sig om sallsynta tillstand ar olika kli-
niska studier svéra att genomf6ra enbart
i ettland. ERN ger mojligheter att hitta
fler med samma diagnos. Pa detta sitt
kan kliniska studier underlittas for att
oka forstaelsen av enskilda sjukdomar,
forbattra mojligheterna att utveckla nya
vardmodeller och verktyg for e-hilsa,
nya likemedel samt medicintekniska
produkter. De olika ERN-grupperna
skall ocksa gemensamt utarbeta europe-
iska riktlinjer och utbildningar.

AKTUELLA FRAGOR FOR ERN
En viktig forutsattning for att uppna
syftet med ERN 4ér att de integreras i de
nationella hilso- och sjukvardssystemen
sa att kliniska moten med europeiska

S
S

kolleger underlittas. I Sverige ar idag
varken ERN-strukturen eller andra
expertteamstrukturer sammanhallna
och overgripande planerade, vilket ger
utmaningar och begrinsar tillgédnglig-
heten. Andra utmaningar &r att samord-
na ERN strukturen med den nationellt
hogspecialiserade varden i Sverige som
inte sa sillan géller sillsynta hilso-
tillstdnd. Nationella och europeiska
remissvagar och kanaler for kunskaps-
spridning behover ocksé utvecklas.

NATIONELL SAMORDNING
KRING ERN
Manga av de mal som finns fér ERN
inom Sverige kan uppnas genom okad
nationell samordning. For att stodja
detta arbete har man inom kunskaps-
styrningen utsett en nationell ERN-
samordnare, verksam inom Centrum fér
sallsynta diagnoser (CSD) i samverkan.
Mer information om CSD och vilka
ERN och andra expertteamstrukturer
som finns i Sverige hittar man via hem-
sidan csdsamverkan.se

Det dr viktigt vid inférande av nya
strukturer sasom ERN att de kopplas till
redan befintliga strukturer och involve-
rar alla regioner och universitetssjukhus
i ett genomtédnkt och sammanhallet sys-
tem. Dér aterstar en del arbete i Sverige.

VAD VINNER VI PA

ATT VARA MED I ERN
Medlemskapet mojliggor natverk,
utbildning och registerbygge. Det kan
ocksa bidra till och ta del av digitala
videokonsultationer mellan exper-

ter, nya riktlinjer for uppfoljning och
behandling, forskning, samarbeten
mellan sjukhus, vetenskapliga organi-
sationer, patientféreningar, andra ERN
och utbyten for vardpersonal. Inget land
har ensamt all den kompetens som krivs
for att véra patienter ska fa den bésta
diagnostik och behandling. Med en vil
inf6rd vardstruktur i Sverige for patien-
ter med sillsynta hélsotillstand och dar
ERN dr en del av strukturen minskar

vi avstanden mellan experter samtidigt
som vi ldr oss av varandra.

MARIA SOLLER,
LOVISA LOVMAR OCH
VERONICA HUBINETTE

for CSD i samverkan

FOR MER INFORMATION
CSD i samverkan

ERN —europeiska referensnatverk (svenska)

ERN —European Reference Networks (English)
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Sallsynt gemenskap och samarbete
i Norden, Europa och hela varlden

Sdllsynthet skapar gemenskap éver granser. Det
som férenar ar livet som annorlunda, med flera
fradgor dn svar, att alltid behdva leta efter ny
kunskap. Ur gemenskap skapas samarbeten.
Nagot det finns gott om i den sdllsynta varlden.

Riksférbundet Sallsynta diagnoser ér ett exempel. Med véra
medlemmars enade rost sprider vi kunskap om séllsynthetens
dilemma och péverkar kunskaps-, vard- och samhallsutveckling.

SAMARBETE INOM NORDEN sker pé olika plan; tillsammans med
vara systerorganisationer bildar vi Séllsynta Brukarorganisa-
tionernas Nordiska Natverk. Med var gemensamma expertis
och erfarenhet paverkar vi laindernas sallsynta strategier och
handlingsplaner

Tillsammans med professionen och myndigheter inom
hilso- och sjukvard bidrar vi till Nordic Network on Rare
Diseases. Ett nétverk for att dela erfarenheter for 6kat samar-
bete och en sammanhallen séllsynt utveckling inom Norden.

I EUROPA samlar var paraplyorganisation EURORDIS vara
séllsynta roster for en gemensam sallsynt handlingsplan inom
EU och bidrar med det séllsynta perspektivet till pagaende
arbeten som den nya ldkemedelslagstiftningen, gemensamma
sociala standards och arbetet mot psykisk ohilsa.

AVEN GLOBALT pratar vi med en enad sillsynt rost genom Rare
Diseases International. Ett imponerande resultat fran detta
arbete dr FN resolutionen om sillsynta diagnoser.

STEPHANIE JURAN
Utredare Riksférbundet Sallsynta diagnoser

LAS MER:
www.sbonn.org
www.eurordis.org

www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/
sallsynta-halsotillstand/internationell-samverkan/

www.rarediseasesinternational.org/un-resolution/

Sallsynta kortfakta

Vad dr en sallsynt diagnos?

Inom EU definieras det som en sjukdom eller
skada med omfattande funktionsnedsattning
och som berér farre an 5 av 10 000.

Mer an 80 procent av alla sallsynta diagnoser
ar genetiska, manga ar kroniska och en del
livshotande.

Sammantaget ar sallsynta diagnoser inte
ovanliga. Det finns mellan 7 000 och 8 000
definierade diagnoser i dagslaget.

F6r manga av diagnoserna saknas tillrackliga
behandlingar. For att komma tillratta med
dessa problem kravs okat samarbete mellan
de experter som finns regionalt, nationellt och
internationellt samt 6kade forskningsinsatser.
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#Ra reDiseaseDay #ShareYourColours #colourUp4RARE

Mellan den 26 februari och den 3 mars 2024 anordnar
vi en farglaggningsutmaning for att uppmarksamma
Sallsynta dagen. Skanna QR-koden nu och var med och
farglagg det symboliska djuret for sallsynta sjukdomar
‘ebran.

Tillsammans kan vi 6ka medvetenheten om behovet
av ytterligare forskning for att utveckla nya diagnos-
och behandlingsalternativ och férbattra varden for
_personer med séllsynta sjukdomar.

MER INFORMATION HITTAR DU PA: WWW.COLOURUPARARE.COM/SE

En kampanj fran

ALEXioN AChiesi Janssenj'

AstraZeneca Rare Disease aiobal rare dise

Cakoddn Wﬂ'
A4 4

U, NOVARTIS



http://www.sbonn.org
http://www.eurordis.org
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/internationell-samverkan/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/internationell-samverkan/
http://www.rarediseasesinternational.org/un-resolution/

ANNONS

6

INFORMATION FRAN RIKSFORBUNDET SALLSYNTA DIAGNOSER

ANNONS

I somras holls ett hackathon pa Karolinska med experter fran
hela virlden som tillsammans forsokte identifiera sjukdomar

som saknar diagnos. Det var framgangsrikt och gav mersmak.

tionellt samarbete for att forsoka

identifiera séllsynta sjukdomar for
patienter som saknar diagnos. Den 17-18
juni holls varldens forsta hackathon for
sillsynta pa Karolinska Universitetssjuk-
huset i Solna.

Arrangemanget anordnades av
patientorganisationen Willefonden
(Wilhelm Foundation i internationella
sammanhang), Karolinska Institutet
och mjukvarubolaget Phenotips i sam-
arbete med SciLifeLab, Klinisk genetik
pé Karolinska Universitetssjukhuset och

Isomras inleddes ett unikt interna-

UDNI (Undiagnosed Diseases Network
International). Bland finansidrerna
fanns Chan Zuckerberg Initiative, ett
filantropiskt aktiebolag bildat av IT-
entreprenéren Mark Zuckerberg och
hans fru Priscilla Chan (som ar barn-

lakare).

NARMARE 100 EXPERTER
Nérmare 100 experter fran 27 linder del-
tog. Kliniska team, forskare, molekylar-
biologer och datautvecklare samarbeta-
deiatt analysera data och tréffa patient-
erna, manga av dem barn. Samarbete

mellan experter fran olika filt ar inte sa
sjalvklart som man skulle kunna tro.

— Vi ville att alla skulle tala med alla,
sager Helene Cederroth fran Wille-
fonden.

- Dirfor fick ingen ha sin titel pa
namnbrickan. Titlar 4r viktiga for
manga. Kravet motte motstand i borjan,
men vi fick igenom det.

- Det dr tydligt att vi blir battre och
snabbare nir vi arbetar tillsammans,
betonar Ann Nordgren, 6verlakare i kli-
nisk genetik vid Karolinska Universitets-
sjukhuset och professor pa Karolinska
Institutet.

ENORM MANGD DATA

Grund for arbetet var en enorm méngd
data. Prover fran manga delar av vérld-
en samlades in och sekvenserades. Tre

FOTO JACOB GRANGE

kraftfulla berdkningsservar installera-
des. Enbart kopiering av all patientdata
tog nio dagar.

— Det var viktigt att ha patienterna
pa plats, menar Helene Cederroth. Vi
ville betona att alla patienter ingar i ett
sammanhang. Det finns familj, andra
anhériga och vinner runt omkring. Alla
drabbas. Manga ldkare och forskare ser
bara patientdata. Nu fick de mé6ta mén-
niskorna.

GOTT RESULTAT

Det multidisciplindra samarbetet fick gott
resultat. 13 patienter, flera av dem frén
Sverige, med odiagnostiserade sjukdomar
deltog. Man hann ga igenom tio under
hackathon-dagarna. Fyra av patienterna
fick en diagnos och for ytterligare fyra
bedéms mojligheterna god att pa sikt

Patientens behov utgangspunkt

| Uppsala arbetar man med
personcentrerad vard enligt en
intressant modell. Kerstin Ham-
berg-Levedahl ar koordinator.

Ett team som arbetar med Person-

centrerad véird och patienten i centrum,

ett team som arbetar 6ver traditionella
granser inom sjukvérden, ett team som

inte tvekar att ta hjalp 6ver nationsgran-

serna nér extra kluriga fall dyker upp -
later det som en drom? I Uppsala r det
verklighet.

CENTER OF EXCELLENCE

P4 Akademiska sjukhuset i Uppsala
finns Center of Excellence for masto-
cytos. Har tar man emot patienter fran
hela Sverige for att utreda och diagnosti

cera den sillsynta sjukdomen systemisk

mastocytos. Det ar en sjukdom som
valdigt forenklat orsakas av en onormal

organ i kroppen.

Mastcellen ar en vit blodkropp som
har en miangd olika biologiska funktio-
ner. Systemisk mastocytos klassificeras
dérfor som en blodsjukdom.

rande och svartolkad d4 symtomen kan
hérrora fran manga olika organsystem.
Symtom kan uppsta till foljd av de olika
amnen som frisdtts fran mastcellerna
eller genom att de infiltrerande mast-
cellerna har en direkt paverkan pé olika
organ. Detta gor att det dr en sjukdom
med manga ansikten. Darfor behovs
flera specialistomraden for att patienten
skall f4 en sd bra vard som majligt.

FORKLARINGEN

TILL FRAMGANGEN

Kerstin Hamberg-Levedahl ar kon-
taktsjukskoterska och koordinator for

ansamling av s kallade mastceller i olika

Symtombilden kan vara mycket varie-

teamet. Kerstin dr barnsjukskoterska i
botten med hematologi som specialitet.
Hon tog en magisterexamen varen 2018
med sitt arbete "Att leva med masto-
cytos” — den forsta kvalitativa studien

i Sverige kring den har patientgruppen.
Nu dr hon doktorand vid institutionen
for folkhélso- och vardvetenskap vid
Uppsala universitet

KERSTIN BERATTAR:

— Allt borjar ér 2014 da tva lakare,
som jobbar med och intresserar sig
for systemisk mastocytos, inser att de
behover en koordinator till sin verk-

att utredningarna blir sa smidiga som
mojligt fér patienterna.

Man arbetar med patienter fran hela
Sverige. For att det skall bli sa smidigt
som mojligt for den enskilda patienten,
och dven sa effektivt som mojligt for de

samhet. En koordinator som kan se till

inblandade lakarna, sa beh6ver man
samla ldkare for olika specialiteter kring
patienten under en begransad tid.

UTREDNING OCH REMISS
Malet dr att en utredning som verifierar
eller utesluter en misstanke om systemisk
mastocytos skall ta max tva dagar. Ett
forsta steg ar att bedoma de remisser som
kommer in och detta gors av en ldkare.
Nir remissen dr bedémd och man
anser att det finns en grund for vidare
utredning s& borjar Kerstins jobb. Hon
tar en forsta kontakt med patienten for
att skraddarsy en utredning for just den
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identifiera en diagnos. Tv fall &r fortfa-
rande olosta. Arbetet fortsitter pa distans.

— Det dr helt avgorande att fa en diag-
nos, betonar Helene Cederroth. Patien-
ter med en diagnos far del av vardens
resurser, men de som inte har en diagnos
faller utanfor alla system. Det ér en tra-
gedi for patienten och alla omkring.

WILLEFONDEN HAR GENOM AREN anord-
nat en rad internationella konferenser.
Dessa kommer att fortsitta. Det planeras
aven ett nytt hackathon i juni i ar.

- Vi larde oss jattemycket under férra
arets hackathon, sdger Helene Cederroth.

- I ar kommer det att bli &nnu storre
och dnnu bittre.

PER AXEL NORDFELDT

Undiagnosed
- Hackathon
2024

Hackaton

Under ett hackathon
samlas en grupp
manniskor for att inom
en begransad tidsram
(ofta 24-48 timmar)
tillsammans analysera
en fraga och testa
probleml&sningar.
Ordet dr bildat av
hacker (en hdngiven
datorentusiast) och
maraton. Bendmningen
anvandes forsta gang-
en 1999.

patienten. Redan tidigt i processen
hamtar Kerstin in samtycke till att fa
ta del av tidigare journalkopior.
Dessutom arbetar hon i team med
de sjukskoterskor som har hand om
bokningarna pa respektive specialists
mottagning. Ett eget litet natverk dar
alla dr val medvetna om vikten av
att koordinera tiden pa Akademiska
kring patienten. En viktig del &r att
skapa tydlig och enkel information till
patienten infor besoket.

SPECIALITETER

Teamet har knutit intresserad och
kunnig personal till sig fran speciali-
teter som hematologi, dermatologi,
allergologi, gastro-enterologi, endo-
krinologi, dietist och psykiatri.

Det finns ocksa en struktur med
regionrepresentanter fran hemato-
logen i respektive sjukvardsregion i
landet. Detta for att kunna ge stod till
mottagningarna ute i landet som traf-
far patienter for utredning.

European Competence Network on
Mastocytosis-teamet har valt att inte
skapa en struktur utifran de expert-
team som idag véxer fram i landet.
Man har istdllet valt att finnas med
i ECNM (European Competence
Network on Mastocytosis). Pa detta
sdtt ndr man omedelbart ritt expertis,
eftersom diagnosen klassas som en
hematologisk sjukdom (blodsjukdom)
men kréver ett mycket bredare multi-
disciplinart omhéndertagande.
Patagligt personcentrerat synsatt
Det personcentrerade forhéllnings-
sittet genomsyrar hela teamets arbete.
Kerstin - i sin roll som koordinator
— dr en viktig del i att det multidisci-
plindra omhéndertagandet av patien-
terna fungerar sé fint.

KARIN HOGVALL

Projektledare
Riksférbundet Sallsynta diagnoser

Jag harinte ens
en fast vardkontakt

Jane Sund har PCD (Primar cili-
ar dyskinesi) som bland annat

ger kroniska lungvagsproblem.

Jag har varit sjuk sedan jag var liten
med mycket hosta, lung- och biha-
leinflammationer. Jag hade stindiga
forkylningssymptom. Som barn ville
jag vara normal och gomde mina
hjalpmedel och mediciner fér mina
kamrater. Jag var ofta inlagd p4 sjuk-
hus och missade mycket tid i skolan.

Nir jag borjade utredas tyckte
man forst att sjukdomen liknade cys-
tisk fibros (en helt annan sjukdom).
Det skulle drdja tills jag var 48 &r
gammal innan jag fick rétt diagnos,
PCD (Primar cilidr dyskinesi). Det
foregicks av en segdragen informa-
tionssokning och kamp for att fa vér-
den att lyssna pa mig.

Tidigt under covidpandemin hade
jag turen att traffa en lakare som tog
mig pa allvar och utredde om jag
hade PCD. Det var av stor vikt att fa
ritt diagnos. Nu kunde jag kvala in
som tillhérande en riskgrupp. Jag
arbetar pa skola, s& det var av storsta
vikt att jag tidigt kunde fa vaccin.

TROTS ATTJAG IDAG har ritt diagnos
ar varden bristfillig. Jag far kimpa
for att fa behandling, for att fa hjélp-
medel och bli lyssnad pa. PCD kan
péverka flera organ och lungmot-
tagningen ser inte helheten. Det dr
ett heltidsarbete att hantera sjukdom,
behandling, samhillsinstanser, olika
vardenheter och arbete. Ofta hamnar
jag mellan stolarna och far beritta
min historia om och om igen.

Jag kan inte stalla frigor om PCD
till 1akare eller annan personal efter-
som de inte har kunskapen. Nar jag
fick min diagnos hade jag 6nskat ett
informationsmote, ett multidisci-
plinért team som tog hand om mig.
Idag har jag inte ens en fast vard-
kontakt. Det 4r ldng véntetid for de
intravendsa antibiotikabehandlingar
som jag ofta ar i behov av. Jag har

Primar cilidr dyskinesi

inga regelbundna arskontroller och
inga kuratorssamtal.

Trots att internationellt ledande
specialister faststallt att antibiotika-
behandlingar ska ges frikostigt hos
personer med PCD pa grund av vér
sarskilt utsatta situation med kronis-
ka infektioner och icke fungerande
flimmerhar, méste jag kimpa for att
fa starta antibiotikabehandling. Jag
hinner tyvirr ofta bli valdigt dalig
och far en lang vig tillbaka for att
infektionen hunnit ga fér langt. Om
jag hade haft en och samma vérd-
kontakt skulle denne veta hur min
sjukdom fungerar och kanske kunde
det underlitta f6r mig.

BARN SOM HAR PCD omfattas sedan
ar 2023 av nationell hogspecialise-
rad vard (NHV) vid fyra enheter i
landet: Umed, Stockholm, Goteborg
och Lund. Det dr en mycket positiv
utveckling for PCD-vérd i Sverige
samt for kompetens- och kunskaps-
bildning. I PCD-féreningen PCD-
Sverige verkar vi for att den varden
ska omfatta dven oss vuxna. Det
skulle innebdra att dven jag fick en
samordnad, kompetent vard dir man
ser till helheten.

FOTO PRIVAT

JANE SUNDH

PRIMAR CILIAR DYSKINESI
3-10/100 000

Sjukdomen innebdar bland annat en kombination av kroniska
luftvagsproblem, felaktigt placerade inre organ i bréstkorg
och mage samt nedsatt fertilitet hos kvinnor och infertilitet
hos man. Sjukdomsbilden kan variera starkt mellan patient-
er. Sjukdomen ar medfédd, men vissa symtom kan visa sig

forst senareilivet.

| Sverige féds 3-10 barn per 100000 invanare per ar.

KALLA SOCIALSTYRELSEN

< g \l ’i;*"'j l & - > —
D YN A RUSTIER
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En extra sallsynt patient-
forening firar 20 ar

Nir ett barn far en séllsynt sjukdom stills stora krav pa fordldrar
och anhoriga. Information &r ofta bristfallig, kunskaperna inom
varden ocksa. Nar Marie H. Fahlbergs son Hugo diagnostiserades

for FOP inleddes en marklig resa.

1998 foddes Hugo, fullt frisk men med
korta inatbojda stortar. “Det 4r nog bara
som han legat kldmd i magen”, sa skoter-
skan. Lakaren sa ingenting men tirna ar
noterade i journalen. Jag var aldrig orolig,
Hugo madde vildigt bra. Han &t, sov och
var glad. Upptéckte att ena tummen sak-
nade en led. En knol dok upp pa huvudet
som dndrade form och flyttade runt pa
huvudet. Jag borjade fota knolen morgon
och kvall for att inte bli klassad som en
hysterisk mamma. Forsta aret blev det
bland annat réntgen, ultraljud, datorto-
mografl, ortopedlikare, barnneurolog.

Efter 1,5 ar misstanker en ldkare
négot och skickar oss till Akademiska
i Uppsala for en second opinion. Men
en heldag med experter slutar med “det
hir dr det enda vi kan tdnka oss men vi
vet inte - sok inte pa biblioteket eller pa
nétet dé hittar ni bara virsta sorten och
det dr inte sékert det kommer bli nat mer
pé Hugo” Progressiva fanns inte med i
diagnosen. Sa varfor engagera sig i nagot
som ingen tror att det dr?

Nagra manader senare en ny knél, nu
pé nyckelbenet. Ok, ge mig mer infor-
mation. Efter 4-5 mén far vi ett A4 men
inga tydliga varningar och likaren siger
“om jag hittar mer information s hor jag
av mig” 2 méanader senare exploderade

Hugos FOP efter han halkat i badrum-
met. Pa 6 sméartsamma veckor blev han
last fran midjan till nacken. Tack vare en
dokumentar pa Discovery och Google
hittade jag IFOPA.org och Dr Kaplan.

I samma veva naimns FOP i Fraga Dok-
torn pa TV med nonchalans och felaktig
information. Jag skickade information
till socialstyrelsen under 5 ar innan
nagon éntligen ville skriva om FOP. Och
den ldkaren sa “prata med mamman,
det dr hon som vet mest”. S4, i vintan pa
socialstyrelsen...

... rakade det visst bli en Svensk FOP-
forening med medlemmar frdn Norden
och nu dven Baltikum. Men det var
aldrig min plan, jag ville bara se till att
ldkare och véardpersonal fick tillgdng

till korrekt information om FOP for att
undvika felbehandlingar, onodig skelett-
bildning och lang véntan pa diagnos. Dr
Fred Kaplan, FOP-expert och forskare
fran USA ville tréiffa de Nordiska FOP-
familjerna for att lira sig mer om FOP.
En vin tyckte att jag skulle bygga ett
FOP-nitverk och erbjod sig att sponsra
ett seminarium, forutsatt att jag la mitt
krut pa media for att fa ut information
om FOP. Jag bjod in 7 familjer vi kdnde
till i Norden, planerade ldkarkonsulta-
tioner och bjod in lakare. For mig var

FOTO PRIVAT

det hir smidigare 4n att s6ka bidrag och
resa utomlands med Hugo for att traffa
sin FOP-ldkare.

Det ena ledde till det andra. En bekant
tyckte att jag skulle starta en patientfor-
ening. Nej, inte ansvar for byrakratiska
papper eller att ta hand om andra med
FOP. Det var mitt spontana svar for 20 ar
sedan. Men hon var jurist och erbjod sig
att fixa allt. S& vi startade Svenska FOP-

foreningen i samband med seminariet
juli 2004, “det kan ju vara bra att ha i
framtiden”

Fokus var en maillista sd familjerna
kunde fa senaste nytt om forskningen
och mojligheten att maila om de eller
deras lakare behovde akut vigledning
eller radgivning av Dr Kaplan. Privat
startade jag FOPsverige.se for att fa
ut fakta om FOP och fotoalbumet pa -

Ultrasallsynta — en utmaning for varden

I mangfalden av séllsynta diagnoser
finns det sjukdomar sa sdllsynta att
de trotsar all klassificering (ultra rare).

Dessa extremt sallsynta diagnoser drab-

bar bara ett mycket litet antal individer.

En sddan sjukdom &r PNH, paroxysmal nattlig

hemoglobinuri, en mycket ovanlig blodsjuk-
dom som péverkar de rdda blodkropparna.
Dessa har till uppgift att transportera syre till
kroppens alla vivnader och organ.

Friska roda blodkroppar har skyddande

proteiner pa ytan. PNH orsakas av att stamcel-

ler som tillverkar r6da blodkroppar forandras
(muteras) och borjar producera defekta blod-

kroppar som saknar vissa skyddande proteiner.

Det gor att immunforsvaret inte kanner igen
cellerna och borjar attackera och forstora de
defekta roda blodkropparna, en process som

kallas hemolys. Féljden blir att firre roda blod-
kroppar finns i blodet vilket kan leda till en rad

allvarliga symtom och komplikationer. Sym-
tomen kan variera fran person till person och

inkludera blodbrist, trotthet (fatigue), buk-
och brostsmirtor, sviljsvarigheter, huvudvark,
andfaddhet, aptitloshet och en 6kad risk for
blodproppar.

Det ér en forvirvad sjukdom (inte arftlig
eller smittsam) och vem som helst kan fa den.
Som sa manga sillsynta sjukdomar kdnneteck-
nas dven denna av komplexitet. Okunskapen
gor det naturligtvis svart for personer som
drabbas att forsta orsaken till sina symtom.

Kristin fick sin diagnos 2015. Hon kom till
en specialistlikare efter att en tandlidkare rea-
gerat pa hennes bleka tandkott:

- Férmodligen hade jag haft sjukdomen ett
tag men ignorerat symtomen, varit alldeles for
upptagen med arbete och tonarsbarn for att gé
till ldkaren. Trodde att det var dalig kondition

nér jag blev andfadd av att g& upp for trapporna.

Lars drabbades av pl6tsliga buksmértor och
akte in till sjukhus. Han fick éka hem efter ett
par dagar, men smértorna fortsatte. S& sma-
ningom kom han till ett universitetssjukhus
och en specialistlakare.

- Jag hade 6nskat att nadgon av ldkarna jag trif-
fade hade skickat mig till en specialist mycket
tidigare i stllet for att rekommendera ‘avvakta
och se’-behandling, sdger Lars.

FOR ATT POTENTIELLT kunna bota PNH krévs
stamcellstransplantation. Idag finns 4ven flera
likemedel som kan férhindra nedbrytningen
av roda blodkroppar och pa sa sitt lindra
symtomen och minska riskerna fér komplika-
tioner. Patienter och deras anhoriga upplever
manga ganger brist pa tillforlitlig information
om sina séllsynta diagnoser. PNH dr tyvérr
inget undantag. Patientféreningar fungerar
ofta som en viktig informationskalla och platt-
form for att dela erfarenheter, utbyta infor-
mation och erbjuda stod. I Sverige finns idag
ingen patientférening for sjukdomen.

HANNE AMDAHL

Medical Science Manager, Sobi
sobi.se

PNH

Forkortning for parox-
ysmal nattlig hemo-
globinuri. Paroxysmal
betyder plétslig eller
anfallsvis. Hemoglo-
binuri innebar att ett
amne (hemoglobin) i
de réda blodkropparna
utsondras i urinen och
gor att urinen blir mérk-
fargad. Ordet nattlig
kommer av att den moér-
ka urinen marks framst
pa morgonen da urinen
brukar vara som mest
koncentrerad.

Varje ar insjuknar ca

1 person per 1 miljon
invanare. | Sverige finns
uppskattningsvis 60 per-
soner med sjukdomen.
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—> Hugos FOP. Sadant jag saknade nér

Hugos sjukdom brot ut 2001, att forsta
forloppet fran svullnad till skelettbild-
ning. Fér mig handlar allt om att skapa
forutsattningar for en trygg och siker
vard och vardag, att bygga nytt, fylla i
pusselbitar som saknas, vagleda, utbilda
och inspirera.

HEMSIDAN AR MITT LIVSPROJEKT. Foren-
ingen har egen hemsida fopforeningen.
se med foreningsinformation. Att det
skulle leda till Iakemedelsstudier i Sve-
rige fanns inte i min fantasi. Men hér
ar vi idag, och i juni blir det nytt FOP-
seminarium i Stockholm, di med fokus
pa hela kroppen, inte bara stortér och
extra skelett.

MARIE H. FAHLBERG

ordférande och grundare av féreningen.
Mamma till Hugo, fédd 1998, diagnostiserad
med FOP 2001

FOP

FOP (Fibrodysplasia ossificans pro-
gressiva) ar en genetisk diagnos,
i de allra flesta fall en nymutation.

Drabbar cirka 1 pa 1 miljon fodslar

Runt 900 bekraftade fall i hela varl-
den, ett stort morkertal
Uppskattningsvis fods 1 barn var
44 timme nagonstans i varlden
Statistiskt sett fods 1 barn var 10 ar

i Sverige

12 kanda fall i Sverige. (29 i Norden/
Baltikum)

Korta, inatbdjda stortar fran
fodseln. Men variationer finns

Flare-ups/skov uppstar spontant
eller till foljd kroppsliga trauma
sasom slag, fall, barnvaccinationer,
operationer och virussjukdomar

Feldiagnostiseras i de flesta fall
som cancer

Kirurgi forvarrar tillstandet

Ingen effektiv behandling eller bot,
men kliniska studier pagar

Fér mer information om FOP: www.fopsverige.se « marie@fopsverige.se
For information om FOP Féreningen: www.fopforeningen.se

- N

Att leva med myosit

Den inflammatorisa sjukdomen myosit slar oftast igenom i vuxen alder.

Kunskapen i samhéllet &r Iag och det finns manga olika varianter.

Nir jag for 6ver 25 ar sedan fick min for-
sta autoimmuna sjukdom i skoldkorteln,
forstod jag att genetiken spelar roll. Bada
mina syskon hade ocksa olika autoimmu-
na sjukdomar. Ungefdr 15 ar senare fick
jag nya underliga symptom: 6verarmarna
borjade virka och det spred sig i hela
kroppen. Samtidigt tappade jag all kraft,
fick utslag och 6ppna sar pa kroppen. Det
blev svérare och svérare att svilja mat.

Tiden fran forsta symptomen tills jag
fick vard blev 4 manader. Jag fick min
diagnos dermatomyosit efter en dryg
veckas utredning med massa tester,
blodprover och biopsier. Jag visste inte
vad som skulle hinda med mig, om jag
skulle fé tillbaka min muskelstyrka eller
kunna bérja arbeta igen.

De tunga medicinerna bet bra och
lyckligtvis tdlde min kropp det mesta.
Traningen under fysioterapeutens upp-
sikt gav resultat. Jag kunde aterga till
arbetet och trappa upp till 75%. Men
enligt Forsakringskassans definition var
jag helt frisk, s& det blev ett lotteri om jag
skulle fa 25% sjukskrivning eller inte.
Dermatomyosit klassas under Idiopa-
tiska inflammatoriska myopatier, en
grupp kroniska forvirvade immunme-
dierade sjukdomar. Andra subdiagnoser
ar polymyosit, inklusionskroppsmyo-
sit, immunmedierad nekrotiserande
myopati och antisyntetassyndrom. Alla
kan ha valdigt olika sjukdomsférlopp.
Kvinnor och man drabbas olika, vissa
sjukdomar kan @ven barn och yngre
personer fa. Ofta dr musklerna drabbade
men dven inre organ som lungorna och
hjartat. For de flesta innebér diagnosen
livsling medicinering &ven om en liten

del av patienterna kan tillfriskna helt.
Vid tiden f6r min pensionering valde
jag att utbilda mig till en patient-forsk-
ningspartner. Det innebar att jag for in
patientperspektivet i forskargruppen.
Manga projekt ér internationella efter-
som patientantalet i Sverige ér sa litet,
ca 1400 patienter. Vi har ett natverk av
forkningspartners i olika linder, som
ofta deltar tillsammans i projekten.
Jag har varit med och bildat patientfor-
eningen Riksférening f6r myositsjukdo-
mar under Reumatikerférbundet.

Virt viktigaste uppdrag ar att for-

medla information till véra patienter och

inte minst att 6ka medvetenheten om
diagnosen i samhallet. Kunskapen inom
primérvarden méste oka, eftersom det
ar ytterst viktigt att
fa vard tidigt - for
varje manad som
gér, okar risken for
bestdende skador,
siger forskningen.

ANNELI DIHKAN

reumatikerforbundet.se/attlevamedmyosit

Myosit

Reumatisk muskelinflammation (myo-
sit) ar en inflammatorisk systemsjuk-
dom som utdver typiska symtom som
muskelsvaghet och nedsatt uthallig-
het i arm- och benmuskler ocksa kan
innebdra inflammation i ett flertal olika
organ, daribland lungor, leder och i
huden som kan uppvisa sarpraglade
utslag. Framst drabbas muskler i armar,
ben och nacke med symtom i form av
svaghet och nedsatt uthallighet.

Forekomst 14 per 100 000 individer.

KALLA REUMATIKERFORBUNDET

FOTO JAN OHLSSON
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"Vissa barn

ara arsa.”

. Alla tester visade negativa
resultat - da sa ldkarna att allt &r
"normalt”. Emma Bohlin vet hur
. det &@r att ha en extremt séllsynt

. séllsynt diagnos.

tt ha ett séllsynt halsotillstand
som inte syns innebdr att ofta
motas av misstro, okunskap och

. oforstaelse. Bade i samhillet generellt
: men ocksé av myndigheter och i sjuk-
varden. Sérskilt ndr ingen diagnos stillts.
: Under min barndom visade min kropp
: flera tecken pa att ndgonting inte stod
: ratt till. De likare mina foraldrar tog mig
i till avfairdade mina symptom med att
o “vissa barn bara ar sa.

F_ < N | i jagvaldet, tinkte jag. Eftersom ingen
i annan klagade pé att de hade ont eller att

MYOSIT
14/100 000 :

i Jagfick jobba hért for att halla samma

Likarna sdger att jag dr normal, da ar

de var trétta, sd gjorde inte jag det heller.

© tempo som mina jimnariga. Jag trodde

Loeys-Dietz syndrom

att det jag upplevde var normalt och att
alla kdnde samma sak.

Mamma har alltid trott pa mig, dven
ndr jag inte gjort det sjdlv. Tack vare hen-
nes beslutsamhet tillsammans med min
fantastiska barnldkare Dr Aina diagnos-
tiserades jag vid fjorton ars dlder med
Ehlers-Danlos syndrom (EDS). Fyra ar
senare stilldes diagnosen Loeys-Dietz
syndrom (LDS) typ tva, en sjukdom som
forskarna upptickte forst 2005.

Jag visste inte om mitt séllsynta hélso-
tillstand under mina uppvéxtar. Idag far
jag ofta hora av min omgivning att jag ar
stark. Sa har det inte alltid varit. Nar jag
var yngre betraktades jag av min omgiv-
ning ofta som lat, klumpig och dum.
Kommentarer fran omgivningen som
ekar i mina 6ron dn idag.

LDS ir en bindvévssjukdom. Bindvav
finns lite dverallt i kroppen vilket gor
att LDS kan péaverka kroppen pa manga
satt. Allt ifran blodkarl, hud, inre organ
och skelett kan paverkas. Ett typiskt
symptom dar att stora
kroppspulsadern vid-
gas vilket kan leda
till att den brister.
Diagnosen finns i flera
varianter och ménga
med diagnosen har
inga synliga tecken pa
det sdllsynta halsotill-
standet.

Vad jag vet var
jag den forsta att fa
diagnosen i Sverige.
Sé kan det vara nér
man har ett mycket
sillsynt hélsotillstand
- ibland 4r diagnosen
inte ens upptéckt nér
man borja soka svar.
Nir alla tester visar
negativa resultat med-
delar lakarna att allt ar
“normalt”.

FOTO SATU OCH LANDSTINGET OSTERGOTLAND

EMMA BOHLIN

LOEYS-DIETZ SYNDROM
1/100 000

En bindvavssjukdom som kannetecknas av avvikelser i blodkarl, hjarta
och symtom fran huden. Ofta ingar avvikelser i skelettet och skallens
form. Den allvarligaste komplikationen &r att stora kroppspulsadern
(aorta) och andra artarer vidgas och far ett slingrigt utseende med
utbuktningar. Risken ar da stor for att det med tiden uppkommer en
bristning i aorta. Variationen i symtom och svarighetsgrad ar stor. Ibland
kan de forsta symtomen markas vid fodseln, ibland senare under barn-

domen eller i vuxen alder.

Forekomsten av sjukdomen har uppskattats till 1 per 100000 och halften
av de patienter som diagnostiseras har en nymutation.

KALLA SOCIALSTYRELSEN


http://reumatikerforbundet.se/attlevamedmyosit
http://www.fopsverige.se
mailto:marie%40fopsverige.se?subject=
http://www.fopforeningen.se
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Epilepsi ér inte en enskild sjukdom. Det édr ett symtom pa en

underliggande orsak och férekommer i manga sammanhang.
Flera av dem dr séllsynta sjukdomar. Ett av de svarare dr LGS
(Lennox-Gastauts syndrom). Tommy Stodberg ar specialist

pa svarbehandlad epilepsi.

pilepsi ar den vanligaste kroniska

neurologiska sjukdomen. Ungefir

en procent av befolkningen ar
drabbade och cirka en av 26 individer har
nagon géng under livet epilepsi. Flera séll-
synta sjukdomar har epilepsi som ett av
symtomen. En av de svarare epilepsityper-
na ar LGS (Lennox-Gastauts syndrom).

— Epilepsi dr inte en specifik sjukdom,
sager Tommy Stodberg, 6verldkare och
forskare vid Astrid Lindgrens barnsjuk-
hus och Karolinska universitetssjukhuset.
Tommy Stodbergs specialitet ar svarbe-
handlad epilepsi och han har arbetat och
forskat inom omradet under manga ar.

- Epilepsi dr symtom pa en underlig-
gande orsak som kan vara en medfodd
eller férvarvad skada eller genetisk.
Ungefiér 70 procent av de epileptiska

sjukdomarna har genetiska orsaker.

Frans har svar LGS

Hundratals olika orsa-
ker kan ligga bakom
epileptiska anfall. Det
finns ocksé flera olika
typer av anfall. Tonis-
ka anfall &r en typ,
dr patienten blir helt stel, sedan finns
absenser (tillfalliga medvetande- och
minnesforluster) och atoniska anfall,
dér all muskelspanning férsvinner och
patienten ramlar ihop. Samma patient
kan ha flera olika typer av anfall.

— Nir det géller LGS finns ménga
olika orsaker och syndromet kan yttra
sig pé olika sitt. Nodvindigt for en
LGS-diagnos ér det finns flera olika
anfallstyper, dir toniska anfall maste
inga. Vidare en viss struktur
pd EEG-bilden, som mater
hjarnans elektriska aktivitet.

FOTO JOHAN GARSTEN

FOTO ANNA SVENSSON

En mutation i en gen orsakade att Frans drabbades av LGS.
Det drojde lange innan han fick en korrekt diagnos.

Det ar ett stort arbete att ta hand om ett
svart sjukt barn. Erik Beve vet allt om detta.
Hans son Frans ar ett av de barn som diag-
nostiserats med svar LGS (Lennox-Gastauts
syndrom). Men det tog tid innan familjen
fick diagnosen.

— Nar Frans var ungefar ett ar fick han svara
anfall. De diagnostiserades som feberkram-
per, berattar Erik.

Ungefar ett ar senare konstaterades att
Frans led av nagon form av epilepsi. Flera
typer av medicinering testades. Den som
fungerade bast fér anfallen visade sig ha
svara biverkningar pa Frans humér. Han blev
véldigt ilsken, en personlighetsférandring.

— Vi missténkte att det maste vara nagot
sarskilt med Frans sjukdom. Hans anfall
var sa langvariga. Ett normalt stort anfall
av epilepsi, grand mal med kramper i hela

FOTO ANNA SVENSSON

kroppen, varar nagon minut.
Anfallen som drabbade Frans
varade valdigt mycket langre,
bortat en timme. Han ham-
nade ofta i det som kallas
status epilepticus. Det betyder
behov av akut lakarvard. Ut6-
ver epilepsin hade Frans en
kognitiv funktionsnedsattning
och autism.

Manga utredningar gjordes.
Lakarna pa det sjukhus dar
familjen Beve var skrivna tes-
tade behandling for det ena
epilepsisyndromet efter det
andra. Nar Frans var unge-
far 8 ar kom de slutligen till
Karolinska, dar det finns en
avdelning for svarbehandlad
epilepsi.

- Hér fanns en samlad expertis kring epi-
lepsi. Vi fick en helt annan analys och vard.
Han diagnostiserades med svar LGS. Vi
erbjods ocksa genetisk testning, vilket var
ett pionjarprojekt pa den tiden.

Den genetiska testningen gjorde pa Frans
men ocksa bada foéraldrarna. Da konstatera-
des att Frans sjukdom berodde pa en nymu-
tation och att det inte fanns nagon arftlighet
fran nagon av féraldrarna inblandad.

— De var valdigt skont att fa veta, beréattar
Erik. Utan den utredningen hade vi nog inte
vagat skaffa vart tredje barn.

— Genom den genetiska diagnosen kunde vi
ocksa soka betydligt djupare kunskaper om

Frans sjukdom. Vi kom ocksa i kontakt med

Kognitiv paverkan sasom intellektuell
funktionsnedsittning, autism eller annat
ingar ocksé i kriterierna for LGS.

- Hos de individer med LGS som har
flerfunktionshinder med svara moto-
riska problem, som exempelvis cerebral
pares, dr lungproblem ocksa vanliga,
liksom problem med naringstillférseln.
Lungproblemen &r den vanligaste dods-
orsaken for dessa patienter.

— Just att det ar sa manga faktorer
inblandade for varje patient gor det
avgoérande for oss att arbeta i team, dér
specialister med olika kompetenser till-
sammans behandlar en patient.

LGS etablerar sig oftast under de tre-
fyra forsta levnadsaren. Ofta finns en
annan form av epilepsi redan innan LGS
bilden utvecklas, exempelvis infantil
spasm (Wests syndrom). Tommy Stod-
berg berittar att man inom forskningen
dock med tiden blivit mindre fokuserad
pé beskrivningen av syndrom.

- Syndrom innebér en beskrivning av
att olika symtom existerar tillsammans.

T

A

andra med erfarenhet av samma sjukdom.
Nar vi battre kunde forsta den genetiska
grundorsaken till sjukdomen kunde vi ta ett
steg langre i behandlingen.

Frans hade ocksa problem med atoniska
anfall. Pl6tsligt forsvann all muskelspénning,
han ramlade ihop och kunde sla sig illa.

- Han fick ha hjalm pa huvudet och vi var
tvungna att inreda hans rum med mjuka tex-
tilier sa att han inte skulle sla sig sa mycket.

Frans konstaterades vara en kandidat for
epilepsikirurgi. Man genomférde en sa
kallad corpus callosotomi. Det innebar att
forbindelserna mellan héger och vanster
hjarnhalva skars av sa att anfallen inte kan
spridas 6ver hela hjarnan. Det &r ett dras-

oker mekanismerna bakom sjukdomarna

Det ar ett uttryck for att vi beskriver
ett tillstand utifran och inte riktigt har
vetat vad som hénder inuti patienten pa
orsaksniva, exempelvis i form av genetis-
ka faktorer. Nu har kunskap, teknik och
undersokningsmetoder med exempel-
vis vildigt kdnslig magnetréntgen och
genetisk diagnostik visat en annan vag.
Vi forsoker allt mer hitta sjalva meka-
nismerna bakom sjukdomarna, det som
gor att sjukdomen bryter ut.
— Att forsoka hitta sjukdomsmekanis-
men, det som driver sjukdomen, i stdl-
let for att bara titta pa symtomen dr en
generell utveckling inom diagnostik och
forskning. Det giller inte bara epilepsi.
- Vi har emellertid viss nytta av
syndromténkandet nér det géller prog-
nos for sjukdomsutvecklingen och dven
vilka lakemedel som kan fungera f6r en
patient.

GENETIKEN HAR UTVECKLATS betydligt pa
senare ar. Pa Karolinskas epilepsiavdel-

R

gl

. Y

Erik Beve: Frans sjukdom gor att han har en begrinsad uthdllighet. Pd bilden har han badat och all energi
dr slut. Det harda golvet var ren och skdr dngest for en fordlder till ett barn med atoniska anfall sa det giller
att hdlla i honom hela tiden.

tiskt ingrepp, men i vissa fall effektivt. |
Frans fall lindrades anfallen.

Idag ar Frans 15 ar och har tva yngre systrar,
bada friska. Han mar férhallandevis bra.
Han slipper de epileptiska anfallen under
dygnets vakna timmar. De kan komma
under sdmnen, men ar inte lika svara som
tidigare.

- Det finns aldrig ett facit att tillga i férhand,
betonar Erik. Man maste agera utifran den
information som finns tillganglig for tillfallet.

- Vi gjorde sa. Jag dr glad att det blev sa
mycket battre for Frans.

PER AXEL NORDFELDT

ning har man en lista som kontinuerligt —
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Nar det galler utveckling av lakemedel och terapier finns

ett valdigt viktigt samspel mellan férdldraorganisationerna,

lakemedelsindustrin som tar fram medicinerna, och
akademin, de stora sjukhusen dar forskningen bedrivs.”

uppdateras. 2014 kinde man till ca 80
gener som kunde orsaka epilepsi. Idag
finns ungefar 500 gener pé listan.

- Var och en av dem ér i princip en
egen sjukdom, sidger Tommy Stédberg.

- Ménga av dem ir sillsynta. Aven
sjukdomar med valdigt fa patienter kan
ha mycket aktiva féraldraorganisationer
pé Facebook och andra sociala medier.
Dér samlas mycket kunskap som vi har
nytta av ocksa inom den vetenskapliga
forskningen.

— Nir det galler utveckling av lake-
medel och terapier finns ett valdigt
viktigt samspel mellan f6raldraorgani-
sationerna, likemedelsindustrin som
tar fram medicinerna, och akademin, de
stora sjukhusen dér forskningen bedrivs.
Tillsammans driver vi forskning och
behandling framét.

TRADITIONELLA LAKEMEDEL mot epilepsi
verkar huvudsakligen pa proteinniva.
Ett epileptiskt anfall 4r en okontrol-
lerad elektrisk urladdning i hjarnan.
Lakemedlen ar symtomlindrande, inte

Lennox-Gastauts syndrom

LGS, &r en svarbehandlad epileptisk
sjukdom. Den kdannetecknas av flera
olika slags anfall (varav toniska anfall ar
obligatoriskt) och en typisk struktur pa

botande. De péverkar aktiviteten i cel-
lerna vilket kan minska risken for anfall
men ocksé ge biverkningar.

- Den hittills enda botande behand-
lingen mot epilepsi ér kirurgi, beréttar
Tommy Stédberg. D4 handlar det om en
epilepsi som uppstatt genom en med-
f6dd missbildning eller forvérvad skada
— tumor, drrbildning eller liknande.

— Men 4ven om man inte kan bota
ar det forstds mycket viktigt att kunna
begrinsa anfallen. Vid epilepsi dr den
elektriska aktiviteten i hjarnan ibland
inte normal heller mellan anfallen. Vid
vissa sallsynta epilepsier sprakar det
lite okontrollerat hela tiden och kan vi
minska detta har det stor betydelse for
patienten. Epilepsi kan ge en kronisk
hjarnstress som ocksa paverkar andra
problem, till exempel kognitiva nedsétt-
ningar.

For ungefdr en tredjedel av epilepsi-
patienterna har lakemedel ingen verkan.
Varfor vet man dnnu inte. Fér dem kan
man testa alternativa metoder, som
VNS (elektrisk stimulering av vagus-

EEG (mater den elektriska aktiviteten
i hjarnan) samt kognitiv nedsatt-
ning. Av de barn som drabbas av epi-
lepsi berdknas ca 3,6 % utveckla LGS.

nerven som gér till hjarnan) eller keto-
gen kost (extremt kolhydratfattig och
fettrik kost). Ketogen kost har anvénts i
epilepsibehandling sedan 1920-talet och
fasta, med liknande effekter, har anvints
sedan antiken.

- Den ketogena kosten tvingar hjér-
nan att stilla om sin energiférsérjning
fran socker till fett, beskriver Tommy
Stodberg. For ungefir hilften av de
patienter som inte svarar pa likemedel
har den hér behandlingen bra effekt.
Tommy Stodberg ér 6vertygad om att
studiet av genernas funktion vid epi-
lepsi kommer att ha stor betydelse for
utvecklingen av nya effektivare lakeme-
del och att botande behandlingar kan bli
mojliga. Har spelar séllsynta sjukdomar
en viktig roll.

- Orsakerna bakom sillsynta sjuk-
domar ar ofta vildigt specifika. Vi kan
se vilka symtom som orsakas av en
forandring i en bestdmd gen. Studiet av
sallsynta sjukdomar belyser mekanis-
mer. Det gor att vi kan utforma mycket
precisa behandlingar och lidkemedel

Behandling ar lakemedel (symtom-
lindrande), i vissa fall kirurgi, elektrisk
stimulering av vagusnerven (VNS) och
ketogen kost.

LENNOX-GASTAUTS SYNDROM
5,6-60,8/100 000

och rikta in dem med exakthet for
varje séllsynt sjukdom. Det handlar
om regelritt genterapi men ocksa om
behandlingar som péverkar hur gener
uttrycks eller paverkar proteiners funk-
tion.
— Den kunskap vi far genom detta hjal-
per oss att utveckla varden ocksa av
andra sjukdomstillstdnd som inte ar
sillsynta. Det paverkar forstas hela kost-
nadsbilden for varden av alla sjukdomar.

— Nar det géller diagnostik vet vi att
en korrekt diagnos spar mycket pengar
for varden, bortsett fran att den forstas
lindrar patientens lidande. Diagnostik
kostar pengar, det gor utveckling av
likemedel ocksa. Men genom forsk-
ningen pd sillsynta sjukdomar far vi en
generellt sett battre vird dven av andra
sjukdomstillstand.

- Dessillsynta sjukdomarna driver
kunskapsutvecklingen framat.

PER AXEL NORDFELDT

Férekomst (prevalens) i olika studier
5,8-60,8 individer per 100 000 invanare
vilket motsvarar cirka 600-6 000 indivi-
der i Sverige. Osakra siffror.

NHV for medfodd metabol sjukdom
inklusive nyfdddhetsscreening

Medfédda metabola sjukdomar omfattar hundratals sédllsynta tillstand som kan
yttra sig pa manga olika satt och dyka upp var som helst i varden. Manga ar akuta
och drabbar barn, men de kan dven vara smygande och debutera ndr som helst

i livet. For manga finns behandling som férebygger svar sjukdom eller tidig déd,

och nya behandlingar &r pa vdg.

iagnostik och behandling kraver multi-
D disciplindr expertis omfattande avancerade

biokemiska och genetiska utredningar samt
hégspecialiserad barnmedicin, neurologi och endo-
krinologi. Nyféddhetsscreening med PKU-prov ar
en viktig del av verksamheten, och omfattar idag
26 sjukdomar dir tidig diagnostik och behandling
dramatiskt forbattrar prognosen for drabbade barn.
Nyfoddhetsscreening innebdr ett livslangt program
som bygger pa samordning av en hel vardkedja
over landet, fran det forsta screeningprovet till
efterfoljande riktad diagnostik, individualiserad
behandling och langtidsuppfoljning. Aterkoppling
sker kontinuerligt till screeninglaboratoriet for att

precision och kvalitet ska uppratthallas.

FRAN SOMMAREN 2024 kommer nyféddhetsscre-
eningen och medfédda metabola sjukdomar att
utgora Nationell Hogspecialiserad Vard (NHV).
Nyfoddhetsscreeningen sker vid PKU-laborato-
riet, Centrum fér medfédda metabola sjukdo-

ANNA WEDELL

sjukhuset

mar (CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset
medan riktad laboratoriediagnostik daven sker vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.
Avancerad behandling och uppf6ljning sker vid
dessa tva enheter samt vid Lunds Universitetssjuk-
hus. De tre enheterna arbetar nu tillsammans for att
konsolidera det samarbete som hittills bedrivits pa
informell grund. Ambitionen &r att skapa vardked-
jor fran de hogspecialiserade enheterna hela vigen
till den vard och omsorg som sker pd hemmaplan,
och att sdkerstilla att screeningprogrammet i alla
dess delar fungerar langsiktigt och samordnat 6ver
landet, sé att nuvarande kvalitet kan uppratthéllas
nér verksamheten expanderar.

Professor och 6verlakare vid Centrum fér medfédda
metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universitets-

FOTOGRAF STEFAN ZIMMERMAN
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Tandvard
inte bara tander

Manga sillsynta hilsotillstand medfor en specifik problematik
betraffande munhalsa. For dessa patienter ar det extra viktigt
med dagliga rutiner och en bra tandlakarkontakt. Stina Ekstrom
ar specialist pa munhalsa for séllsynta.

tt ha ett sillsynt halsotillstand

innebdr oftast att man ar

ensam i sin diagnos. Vi inom
tandvarden tréffar patienter i alla aldrar
fran nyfodda till dldre personer. Patien-
ter med eller utan ett sallsynt halsotill-
stand. Méanga ganger ar tandvarden den
vardinstans som de flesta individerna,
barn som vuxna har en regelbunden
kontakt med. Regelbundna undersok-
ningar var 6 - 24 manad, start vid ett
eller tre ar dlder. Tandvardsteamet kan
vid behov rekommendera en utredning
eller skicka remiss vidare till ldkare for
utredning om diagnos nér nagot kliniskt
fynd tyder pa ett séllsynt halsotillstand.
Alla sdllsynta hélsotillstind har inte
samma problematik vad betraffar mun-
hilsa och behovet av extra stod fran
tandvardspersonal. Ménga har ett okat
behov jamfort med en person som inte
har négot sallsynt hilsotillstand eller en
kronisk sjukdom.

FéL]ER INTE NORMALSCHEMAT
Tandvard ér inte bara tdnder, utan mun-
nen ar en del av kroppen som anvinds
fran forsta levnadsminut in i den sista.
Med ett sallsynt halsotillstand foljer
flera forandringar rorande tinderna, till
exempel kan formen pé tinderna ofta
avvika och frambrotten for bade de pri-
mara mjolktdnderna och de permanenta
tdnderna foljer inte normalschemat.

Det giller ordning som tinderna
kommer fram eller position i munnen.
Aven den &lder nir tainderna kommer
fram avviker ofta. Munslemhinnan &r

manga ganger skor och blir énnu mera
omtalig av eventuell medicinering. Kik-
lederna och skelettet kan ha variationer

i utveckling och funktion. Dérfér dr det
viktigt att personer med sillsynta hélso-
tillstand tidigt far hjalpande information
om hur tungans position kan paverka
bade munnen och andningen. Likasa
om att det dr férdelar med att andas med
nésan for att bibehélla bade goda ske-
lettproportioner av kikarna och minska
risken f6r bland annat muntorrhet.

Det finns sallsynta hélsotillstand dér
néagon form av sondnédring beh6vs och
ingen foda eller mycket lite foda tas
genom munnen. D4 aktiveras tuggfunk-
tionen mindre, vilket har flera konse-
kvenser. Salivmédngden kan variera fran
muntorrhet till kraftiga dreglingar. Bada
tillstinden péverkar munhélsan.

TANDBORSTEN VIKTIG
Det ar i och med den paverkan som det
sillsynta hélsotillstandet ger individens
munhailsa extra viktigt att de tidigt far
till rutiner med daglig egenvard, allra
viktigast dr tandborstning med fluorid-
tandkram. Méanga ganger behévs nagon
form av tillagg, till exempel munskolj,
mellanrumsborstar eller en vinkelborste.
Att tidigt fa en tandlakarkontakt for
behandling av eventuella sér i slemhin-
nan eller hur man ska 6va tungpositio-
nen for att minimera risken fér mun-
andning som ger storre pafrestning pa
slemhinnan ar viktigt.

De fysiska forutsattningarna kan
variera over tid. Manga ganger behéver

nérstaende eller assistenter fa
information for bésta forut-
sittningarna att munhélsan
kan skotas pa vardaglig basis.
Balansen mellan f6do- eller
dryckesintag och hur mun-
hélsan skéts ar manga génger
svér. De sillsynta hilsotillstandet kan
leda till 6kad frekvens av f6do- och
dryckesintag per dygn vilket leder

till 6kad risk for kariesangrepp. Idag
finns pa marknaden nya hjalpmedel

for dagligt optimal munhygien, ménga
anpassade for till exempel personer med
inskriankt gapférmaga eller om det 4r
svért att greppa tandborsten.

Det 4r inte bara patienter med séll-
synta hilsotillstand som kan kinna sig
ensamma, utan dven tandvardsteamen.
Vanligt 4r att manga arbetande inom
tandvérden kanske bara moéter en
patient med ett specifikt séllsynt hélso-
tillstind under hela sitt arbetsliv.

TRE NATIONELLA CENTRA

I Sverige finns tre nationella odonto-
logiska centra, i Ume4, Jonkoping och
Goteborg. De har tandvérdsteam for

att stotta och informera savil patienter
som 6vrig tandvards- och vérdpersonal.
Nér man fatt sin diagnos bor man fa

en remiss till specialisttandldkare for
unders6kning och information om hur
man pa bésta sétt kan bibehalla en god
munbhdlsa och vad som i och med det
sallsynta halsotillstandet kan krava ett
okad tandvardsbehov. Specialisttandla-
karen kan sedan informera allméntand-
ldkaren och tandvérdsteamen for fortsatt
kontinuerliga kontroller och undersok-
ningar.

Behovet av ett gott tandvérdsstod fran
tandvardspersonal kan variera i olika
aldrar for de olika séllsynta hélsotillstan-
den. Familjerna med en medlem som har

FOTON ANNA KAGEBECK, STINA EKSTROM
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ett sallsynt hélsotillstand lever i manga
fall med ett Okat stresspéslag och kan ha
svart att se vad som ska prioriteras.
Ménga génger prioriteras inte mun-
hilsan dé det dr andra och mer patagliga
problem som far storre fokus. Dérfor
ar det viktigt att tandvardspersonalen
stottar berdrd person, nérstaende och
assistenter regelbundet. Ett ndra samar-
bete mellan tandvardsteam, lakare, habi-
litering och nutrition 4r ett maste for att
underlétta det vardagliga livet for alla
personer med ett sallsynt halsotillstind
och deras anhoriga.

ALLA VILL HA EN FUNGERANDE MUN och
en god munhalsa. Tillsammans &r vi
starkare!

STINA EKSTROM

Specialisttandlakare pedodonti, Stockholm
Internationellt och nationellt engagerad

i Séllsynta halsotillstand

Vice ordférande i Svenska FOP-féreningen



ANNONS

INFORMATION FRAN RIKSFORBUNDET SALLSYNTA DIAGNOSER

ANNONS 13

Ratt diagnos grund for all vard

For manga individer kan det vara livsviktigt att fa en diagnos - och ratt diagnos
- for sin sjukdom. Diagnostiken kan dock vara komplicerad, inte minst nar det
galler sdllsynta hélsotillstand. Vilka patienter som erbjuds utredning ar idag
olika 6ver landet. En genetisk utredning av en enda patient kan krdva insatser
av flera specialister och beh6va stora resurser i form av tid och pengar. For vissa
individer gar det trots extensiv utredning inte att faststélla ndgon diagnos.

- Det finns en stor grupp personer i
Sverige som lever med odiagnostiserade
genetiskt orsakade séllsynta diagnoser,
sdger Ann Nordgren, professor i klinisk
genetik vid Karolinska Institutet och
Sahlgrenska akademin.

- En del av dessa individer har intel-
lektuell funktionsnedsattning, ibland i
kombination med missbildningar. Om
dessa patienter erbjuds en genetisk
utredning ér det ungefir 40 procent
som fir en diagnos, medan orsaken
bakom 60 procent forblir okdnd trots
expertkunskap och avancerade genetiska
undersokningar. For bara nagra ar sedan
lyckades vi endast identifiera 12 procent,
s& utvecklingen har gatt mycket framét.

For personer med dessa odiagnosti-
serade sjukdomar kan tillvaron bli extra
komplicerad. Diagnostik &r grunden fér
mycket av den medicinska vérden och
individer som saknar diagnos riskerar
darfor att falla utanfor systemet och
inte fa rétt vard och uppf6ljning da det

saknas kunskap om naturalférlopp nir
diagnosen inte dr kdnd. Patienten kan
inte heller ta del av nyheter inom diag-
nosspecifika likemedel eller forsknings-
framsteg bland mycket annat.

FOR ODIAGNOSTISERADE PATIENTER finns
det forstas inte heller diagnosspecifika
patient- och fordldragrupper, ndgot som
ar valdigt viktigt for att skapa kunskap
kring de sillsynta tillstanden. Wille-
fonden (Wilhelm foundation) erbjuder
dock dessa familjer en plats dér for-
aldrar, syskon och barn kan tréffas och
utbyta erfarenheter samt i st6ttning i
den diagnostiska processen.

— Att inte forsta orsaken bakom en
sjukdom skapar en stor stress hos savil
vardpersonal som foraldrar och andra
anhoriga, fortsétter Ann Nordgren. Om
individen inte fatt en diagnos ér det inte
mojligt att ge en prognos eller att siga
nagot om arftlighet. Vad innebir det for
foraldrarna att skaffa fler barn? Loper

Olika tid for diagnos

Anita 70, Kasper 1, Elizabeth 28, Karin 28 och Juliana 6 ar.
Siffrorna berattar om tiden det tog innan de fick sina

Elizabeth 28 ar

syskon nagon risk for att
bli sjuka?

Ann Nordgren har linge
arbetat med séllsynta béde
diagnostiserade och odiag-
nostiserade séllsynta hilso-
tillstand. Hon leder nu ett
stort nationellt projekt for
att identifiera sjukdomsorsaker hos barn
med IF (intellektuell funktionsnedsitt-
ning) och missbildningssyndrom.

- Det har hant mycket under de
senaste aren. Tack vare modern sekven-
seringsteknik har 6ver 2500 nya sjuk-
domar hittats sedan 2010 och tekniken
har utvecklats sé att helgenomsekven-
sering, dvs sekvensering av hela arvs-
massan, kan erbjudas inom sjukvarden
till ett rimligt pris. Det finns darfér en
viss eftersldpning i kunskap och ett stort
behov av kunskapsspridning bland vard-
personal, bade kring sallsynta diagnoser
och diagnostik. Andra faktorer sd som
patientens alder, véintetider och kost-
nader for olika utredningar har ocksa
betydelse for vilken chans individen har
att fa rétt utredning.

- Vi arbetar nu med att bilda expert-
grupper runt om i landet som ska ana-
lysera forutsattningarna. Socialstyrelsen
har till var stora gladje fatt i uppdrag av

Kasper1ar
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regeringen att ta
fram forslag pa en
nationell strategi
inom omradet sill-
synta hélsotillstand
och vi hoppas att
vart projekt samt
allt arbete som ldggs ner i nationella
arbetsgrupper inom kunskapsstyrningen
for halso- och sjukvérd, till exempel for
diagnostik och sillsynta hilsotillstand
med komplexa vardbehov skall kunna
bidra till en mer jamlik diagnostik.

- Tidigare talade man om intellektuell
funktionsnedsittning som om det vore
en enda diagnos, berittar Ann Nord-
gren. Men idag kédnner vi till omkring
1500 gener som kan vara muterade pa
olika sétt och orsaka IE.

- Dé dr det egentligen 1500 olika diag-
noser, 1500 olika tillstind som behover
sin individuella behandling och kréver
en specifik uppf6ljning.

- Sa diagnostiken ar vildigt mycket
mer differentierad idag. Mélet &r att
varje individ skall fa tillgdng till ratt och
individuellt anpassad utredning, diag-
nostik och behandling.

PER AXEL NORDFELDT

Juliana 6 ar
Nar Juliana vantade sitt for-

128 ar kampade Elizabeth
med svar smarta och
misstro fran varden.

- Det har hént att de sagt
"Du har angest — nu kan
du ga” eller att jag har bli-
vit dumpad pa psykaku-

diagnoser. For Anita och Elizabeth har diagnosen varit

en befriare, for Karin en livraddare, for Juliana en vdag mot
forstaelse. For Kaspers foraldrar ett mardromsbesked,
men det hade varit annu varre om de inte vetat. Alla har
de behdvt sina diagnoser. Alla berattelserna ger exempel
pa varfor det ar sa viktiga att kdmpa for allas rétt till en

Vid 18-manaderskontrollen pa BVC vacktes oro.

Ett ar senare fick Kaspers fordldrar beskedet.
Sonen har MPS, Mukopolysackaridos, i en vari-
ant som gor att hjarnan forstors i langsam takt.
— Det var en mardromsdiagnos. Men det hade
varit annu varre utan. Om vi inte vetat hade vi
riskerat att utsatta Kasper for behandling som

sta barn var hon orolig 6ver
att det fanns utvecklings-
storning i slakten. Lakaren
tog ingen notis. Sex ar
senare fick hon veta att hon
sjalv och yngste sonen har

korrekt diagnos sa tidigt som mgjligt.

Karin 28 ar

Som barn var Karin mager och narsynt. Hon fick ater-
kommande ga till Idkare men man hittade inte nagot fel.
Som 28-aring fick Karin Olsson av en slump veta att hon
har Marfans syndrom. Tva ar senare rakade en vaninna
héra om syndromet pa Radiodoktorn. Karin kontaktade
Radiodoktorn och det ledde till att hon fick behandling.

ten. Jag tappade hoppet.

Sedan fick hon diagnosen
Ehlers-Danlos syndrom.

— Det har gatt fran total
misstro till graddspar i
varden. Korrekta diag-
noser ger en korrekt for-
staelse, darmed korrekta
atgarder.

- Annars hade jag férmodligen inte klarat mig, sager Karin.

Svar 6vergang

Manga vittnar om en svar 6vergang mellan barn- och vuxensjukvard.
Inom barnsjukvarden arbetar man bredare och med mer samarbete
mellan experter. Vuxenvarden dr starkt specialiserad och fragmenti-

serad. Behover det vara sa?

anga av de sillsynta halsotillstan-

den dr medfodda. Redan det lilla
barnet har ofta stora vardbehov. Dessa
kan fordndras under uppvixten men
diagnosen forsvinner inte. Inom hélso-
och sjukvarden hidnder nagot nir en
patient vid 18 ars dlder passerar gransen
mellan barn och vuxen. Det kallas 6ver-
gang, eller transition. Fér ungdomar
med en séllsynt diagnos medfér den en
okad risk, i synnerhet som sjukvéarden

for vuxna dr mycket specialiserad, frag-
mentiserad och saknar samordning.

”Jag uppmanas att sldppa taget — men
vem tar emot?” dr ett citat frén en for-
ilder. ”Jag gick fran att vara en manniska
till att bli ett antal organ’, 4r ett citat fran
en patient.

RIKSFORBUNDET SALLSYNTA DIAGNOSER
testade tillsammans med tvd Centrum
for Séllsynta diagnoser nya végar och

dodat honom, sager pappa Oskar.

Anita 70 ar

Du &r nervos, sade lakaren till 13-ariga Anita och

skrev ut Sobril.
Men handerna fortsatte skaka.

Fragile X Syndrom. Yngste
son ar utvecklingsstord.
Sjalv ar hon vélfungerande
men har kdimpat med en
del svarigheter.

- Nar jag fick diagnosen foll
allt pa plats, sagerJuliana.

Efter 50 ar fick hon sin forsta diagnos for dystoni.

20 ar senare blev hon skakfri

—Jag har fatt ett nytt liv vid 70 ars alder, sager Anita.

verktyg framtagna av unga vuxna som
sjilva lever med sillsynta halsotillstand.
Det var enkla grepp som underlittade
for ungdomen att skapa en relation med
varden och sin egen diagnos. Det allra
viktigaste var ndrvaron av en person i
varden (en sjukskoterska eller kurator)
som kunde skapa tillit och fértroende
och som visste vdgarna i sjukvardsla-
byrinten. En lots, som inte édr forildern
men som dnda tar ett ansvar for hel-
heten. Tillsammans med lotsen gick
ungdomen igenom sin diagnos och vilka
vardkontakter hen har och varfér. Ung-
domen kunde ocksa stilla fragor kring
andra dmnen pa fragekort. Rummen de

LOUISE HERTZBERG

mottes i var inga undersékningsrum.
Hér var varmt ljus, tilltalande farger och
bekvama maobler. Vi sag tydliga fram-
gangar bland ungdomarna. En vuxen
fortroendeperson, en kontaktkarta, ett
rum och en kortlek. P4 sdtt och vis rena
sjalvklarheter. Men ocksa ett uttryck for
den 6nskan som finns hos de unga vux-
na om en mer personcentrerad vérd.
Projekttiden ar 6ver, och p4 méanga
héll fungerar inte 6vergangen. Téank att
det ska vara sa svart att gora det enkla.

MALIN GRANDE
Kanslichef Riksforbundet Sallsynta diagnoser
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En ny stor karlek

En graviditet medfor alltid en stor omstallning och manga fragor.
Kanske sérskilt mycket f6r den som har en sillsynt sjukdom. Sa var
det for Emelie, som har Addison. Det dr en sjukdom som bland

annat kan medfora stora risker i samband med en graviditet.

en 6 oktober 2017 gjorde jag
ett graviditetstest som visade
positivt. Jag var 25 ar och hade

knappt 1 ar och 4 manader tidigare fatt
diagnosen Addisons sjukdom. Trots att
jag inte ens 6 manader tidigare hade
traffat barnets pappa for forsta gangen
sa fanns det ingen tvekan — barnet
skulle vi behélla. Nagon manad innan
vi triffades hade jag fatt veta att nér
man lider av Addisons sjukdom finns
det en risk for att immunforsvaret bor-
jar angripa dggstockarna, vilket i sin
tur medfor svarigheter att bli gravid.

I vérsta fall kan man bli infertil och
inte kunna bli gravid alls. I september
2017 var vi pa det forsta motet pa IVF-
kliniken tillsammans. Jag hade fatt
besked av Visterbottens ldns landsting
att de skulle st for kostnaden av en
aggfrysning, pa grund av den risk min
sjukdom medforde.

P& IVF-kliniken hade de varken stor
kunnighet eller erfarenhet av att utsatta
kvinnor med Addisons sjukdom fo6r
den ratt kraftiga hormonella behand-
lingen och det kdndes verkligen inte
bra. Jag minns hur osikert och otryggt
det kidndes. Min hilsa var redan véldigt
instabil. Lakaren gjorde ett ultraljud
pé motet dir han kunde se dggblasor -
vilket betydde att jag hade dgglossning
precis da.

I bilen hem grit jag. Livet kindes sa
ordttvist. Jag minns att det kindes som
att jag var tvungen att vilja mellan att

antingen utsitta mig for den kraftiga
hormonella behandlingen som ingen
riktigt kunde svara pé hur jag skulle
reagera, eller att i vérsta fall kanske inte
kunna fa nagra egna barn. Det kindes
verkligen inte som nagot man skulle
behova vilja mellan. Jag kdnde inte till
nagon annan i min alder som behovde

gd runt med sadana tankar, for de var
friska.

FOTO PRIVAT

Jag behovde dock till min stora gladje
aldrig ta nagot beslut. Bara nagra veckor
efter motet blev jag gravid pé naturlig
vag. Lyckan var sa stor. Det kdndes verk-
ligen som att det var meningen att vart
barn skulle komma till oss just precis
da. Hela min familj var 6verlycklig. En
gnista och ett hopp tindes i mitt liv, som
i 6vrigt stormade
hért pa grund av
det svara sjukdoms-
besked jag ganska
nyligen hade fatt.

Men parallellt
med min stora
gladje borjade nu
ocksé en stor kamp
med min fysiska
hilsa. Alla hormo-
ner borjade stilla
till det enormt i min
kropp, som i sin tur
borjade stilla till det
mycket med min
sjukdom. Jag hade
sddant fruktansvirt
illamaende och kriktes flera gdnger om
dagen redan i vecka 6. Jag blev heltids-
sjukskriven hela graviditeten plus nagra
manader efter forlossningen. Jag blev
inlagd pa Norrlands universitetssjukhus
inom medicinsk akutvard i sammanlagt 3
veckor dér jag fick mitt livsviktiga hydro-
kortison via blodet, eftersom jag inte
kunde behalla det via munnen pa grund
av att jag kriktes sd mycket.

FOTO PRIVAT

N LT A

Inne pa sjukhuset forsokte man med
olika preparat hejda krdkningarna, men
ingenting fungerade. Man provade forst
alla preparat man kinde sig ganska siker
att ge till en gravid kvinna, tills man pa
slutet var tvungen att anvdnda preparat
som inte var riktigt lika sikert. Men
stora mangder hydrokortison pa grund
av min Addison var inte heller bra, sa
det var verkligen pest eller kolera jag
hade att vilja mellan. Oron vi kdnde for
barnet i min mage gér inte att beskriva.
Det var vildigt tur att jag fick ga pa
Specialistmddravarden och gora massor
av ultraljud for att f6lja bebisens utveck-
ling. Till var stora lycka sag alltid allting
valdigt bra ut. Det var mycket varre med
mig, men det kindes helt okej sa linge
min bebis madde bra.

TILL SLUT HITTADE MAN ett preparat som
fungerade. Mina krakningar kom en-tva
ganger om dagen i stillet for mer 4n tio
génger om dagen. Nu kunde jag i alla
fall aka hem och slapp ligga pa sjukhus
lingre. Men trots preparat fortsatte jag
att md illa och krikas till den dag var son
foddes. Jag orkade inte heller ta ménga
steg under graviditeten. Jag hade lagt
blodtryck och var totalt utmattad och
slut.

Forlossningen gick trots allt bra. Jag
led av stor angest och fick hjilp av tera-
peuter via modravarden for att klara det
psykiskt. Forlossningsplanen var detal-
jerad och maste tvunget f6ljas till punkt

Vad ar Addisons
sjukdom?
Addisons sjukdom

ar en endokrin sjuk-
dom som beror pa att
binjurarna inte till-
verkar tillrackligt med
kortisol och aldoste-
ron. Dessa hormoner
behdovs fér bland annat
regleringen av blod-
trycket, saltbalansen
och omsattningen av
proteiner, glukos och
fett. Symtom &r trott-
het, viktnedgang och
yrsel pa grund av lagt
blodtryck. Bristen pa
kortisol och aldosteron
behandlas med lake-
medel. Varje ar insjuk-
nar knappt en person
per 100 000 invanare i
Addisons sjukdom.

KALLA SOCIALSTYRELSEN

och pricka. Fortroendet for sjukvarden
var krossat sedan tidigare, eftersom det
bara nagot ar tidigare varit nira att jag
dott pa grund av Addisons sjukdom. Nu
var det inte bara mitt liv det gallde, utan
i vérsta fall 4ven var sons liv om nagot
skulle ga pa tok. Barnmorskorna hade
dven ldst mitt eget personliga forloss-
ningsbrev som jag hade med mig. De
satte sig ner med mig och beklagade det
jag hade varit med om. De erkénde att
de inte hade sa stor kunskap eller erfa-
renhet av foderskor med Addisons sjuk-
dom, men att de skulle gora sitt absolut
basta. Och viktigaste av allt, de lovade
att de skulle lyssna pa mig. Det var en fin
stund och det kindes som att vi nddde
fram till varandra.

Nir det var dags var man tvungen att
ge mig hormonpreparatet Solu-Cortef
flera ganger for att jag skulle orka. Jag
var valdigt svag. Krystandet tog valdigt
lang tid. Sa lang tid att man pa slutet
var pa vég att borja hjilpa mig med
sugklocka, men det behovdes aldrig. Ut
kom han till slut. En stor bebis pé 4 kilo.
Frisk. Vacker. Vilskapt. Allt jag ndgonsin
hade kunnat 6nska mig. Vi grat, bade jag
och barnets pappa. Médngder. Bade av
lycka och littnad. Vi hade nu fitt en ny
stor kérlek i vart liv. Var Carl. Min Carl.
Dig ska mamma gora precis allt for. Dig
kommer jag att dlska for evigt.

EMELIE EKLUND
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P4 Agrenska far syskonen ta plats

Noa dr 17 ar och har tre yngre syskon. Hans yngsta bror Amos
foddes med ett sillsynt hélsotillstand. - Amos tog mycket av mina

fordldrars tid och kraft. Det var sjalvklart och jag kunde forsta varfor.

Samtidigt fanns en oro som var svir att sétta fingret p4, sdger Noa.

o

grenska, som ligger p4 lilla
Amundon strax soder om
Goteborg, anordnar drygt

20 familjevistelser varje ar. D4 samlas
familjer med barn som har sillsynta
hilsotillstand. Bdde barnen med diagnos
och deras syskon far tréiffa andra som
delar liknande erfarenheter.

- En grupp som ofta gloms bort ar
syskonen. P4 vistelsen far de utrymme
att prata med varandra om hur det ar
att vara syskon i en séllsynt familj, sager
Samuel Holgersson som &r sjukskoterska
och arbetar i Agrenskas barnteam.

AMOS FODDES MED
DIAFRAGMABRACK

I december 2023 kom Evelina Roséns
familj pa familjevistelse till Agrenska.
Ut6éver mamma Evelina bestar familjen
av pappa Johan, syskonen Noa 17, Ester
13, Elton 12, samt sexdrige Amos som
toddes med diafragmabrack.

- Vi fick veta att Amos hade dia-
fragmabrack pa rutinultraljudet. Det
var omvalvande och det fanns vildigt
lite informa-
tion om till-
standet och

FOTO PTIVAT

prognosen.
Vi visste inte
ens om han
skulle 6verleva.
Beskedet kén-
des som att ga
inien mork
tunnel, sdger
Evelina.

Medfott diafragmabrick (CDH)
innebdr att barnet fods med en under-
utvecklad diafragma - muskelplattan
som skiljer brosthalan och bukhalan
fran varandra. Det medfor att buk-
organen passerar upp i brostkorgen dér
hjarta och lungor finns och utvecklingen
av lungorna péverkas. CDH ér sillsynt
och i Sverige fods det cirka 25 barn med
tillstandet varje ar. Svarighetsgraden
varierar mycket mellan individer.

— Det var som mest kritiskt nir
Amos skulle fodas eftersom andningen
var paverkad. Vi visste redan innan att
vi inte skulle fa halla honom. Teamet
skulle springa ivég for att se till att han
fick igdng andningen i respirator, siger
Evelina.

Amos opererades fyra dagar efter for-
lossningen. Det skulle dréja nastan tva
manader innan hela familjen fick lamna
sjukhuset. Under tiden turades Evelina
och Johan om att dka hem till syskonen.
De fick mycket stod av Johans foraldrar
som bodde hos familjen. Noa var 11
ar ndr Amos foddes. Han tréffade sin

lillebror for forsta gangen nyopererad
med slangar i kroppen.

- Jag minns att det var jobbigt att han
var sjuk, men det dr forst nu nér jag ar
hir pa Agrenska som jag inser att det ar
speciellt med syskonrollen. Att jag har
tagit mycket extra ansvar f6r mina sys-
kon, sdger Noa.

SAMTAL SYSKONEN
EMELLAN

Under vistelsen pa Agrenska har varje
familjemedlem ett eget program. Forald-
rarna lyssnar pa foreldsningar om veck-
ans séllsynta halsotillstand och delar tips
och erfarenheter med varandra.

— En viktig del i barnens och ungdo-
marnas program ar att ge tid for samtal.
Genom lek och samarbete byggs fortro-
ende i gruppen, vilket stegvis 6ppnar
upp f6r tankar om kénslor och utbyte av
erfarenheter. Samtalen kan vara ganska
breda, alltifran fragor om liv och dod till
fritidsaktiviteter. Vi snackar en stund.
Sedan gor vi ndgot skoj tillsammans,
sidger Samuel Holgersson.

Under ledning av Samuel eller nagon
annan i barnteamet uppmuntras sysko-
nen att dela med sig.

- Jag tycker att det kindes vildigt bra.
Ibland kunde det vara svart att komma
igang i ett samtal, men vi hade vara stun-
der da alla delade med sig av bitar fran
sina liv. Det blev en fin stimning i rum-
met, berattar Noa.

VIKTIGT MED KUNSKAP

OM DIAGNOSEN

Okad kunskap om diagnosen r ett viktigt
mal vid varje familjevistelse. Under veck-
an far de dldre barnen med diagnos och
syskonen tréffa, och stilla frégor till en av
de experter som foreldst for foraldrarna.
- Hos manga syskon kan kunskapen
vara bristfallig. Det kan bero pé att de
inte har kunnat ta till sig informationen
eller forstatt den. En gang fragade ett
syskon till en pojke med skelettcancer
om hans harda tag p4 innebandyplanen
hade orsakat broderns sjukdom. Det &r
tunga tankar att bira ensam. Vi vill hjil-
pa till att ta bort en del av fragetecknen,
sager Samuel Holgersson.

Manga syskon funderar pa hur det
ska bli i framtiden. Idag mar Amos
mestadels riktigt bra. Férkylningar blir
svara och ldngdragna och han har tita
uppfoljningar i sjukvarden, men annars
ar han som vilken sexaring som helst.

— Just den hir veckan kan det vara
skont for de yngre syskonen i andra
familjer att f4 hora hur det fungerar
for Noa och hans familj just nu, séger
Samuel Holgersson.

EVELINA SOKTE EFTER

SAMMANHANG

Redan nir Amos ldg i magen kénde
Evelina en stark ldngtan efter att fa tréiffa
andra foréldrar till barn med diafragma-
brack. Vad som saknades var en diagno-
sforening.

- Jag ville veta hur de hir resorna
kunde se ut och hur andra hade det for
att slippa kdnna mig sa fruktansvirt
ensam. I samband med det kom jag i
kontakt med andra fordldrar genom
Facebook och med Riksférbundet Sall-
synta diagnoser, siger Evelina.

Under sin foraldraledighet med
Amos bildade Evelina foreningen CDH
Sverige tillsammans med ett par andra
toraldrar till barn med diafragmabrack.
Foéreningen drev bland annat fragan att
aka pa familjevistelse till Agrenska.

FOTO AGRENSKA

— Det har varit fint att komma hit dar
man ser till hela familjen. Det finns en
oro infor framtiden och ménga fragor dr
obesvarade. Att ha varit med om néagot
stort och chockartat gor att radslan alltid
finns néra till hands. Da dr det otroligt
viktigt att fa dela kidnslorna med andra
som faktiskt forstar, sager Evelina.

Pa Agrenskas hemsida hittar du mer
information om Agrenskas arbete och
kalendarium 6ver kommande vistelser.
Dir finns dven ett kontaktformuldr, for
savil privatpersoner som yrkesverk-
samma, vid énskemal om att Agrenska
anordnar en familje- eller vuxenvistelse:
agrenska.se

SARA LESSLIE
Redaktor Agrenska

FOTO AGRENSKA
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sallsyntas situation
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en som har en

séllsynt diagnos méter
"I ofta stor okunskap.
| Myd%:t i varden kan
~ bli vasentligt battre.
Vi har kommit langt
L Sverige, mendet finns
mycket kvar att gora.”

Jakob Fichtelius har syndromet Sturge Weber. Det har lart honom mycket om varden i Sverige.
Bland annat vill han minska de regionala skillnaderna och argumenterar for att det ska skapas nationella
riktlinjer f6r 6vergangen mellan barn- och ungdomsvard till vard av vuxna.

orrklockan hinner inte borja
D ringa innan Alice ljudligt halsar

vialkommen. Jakob Fichtelius
Oppnar dorren och ler ett brett leende
nér han ser sin sambos entusiasm och
energi. Hon dr ganska liten. Svart super-
mjuk pals, vackra bruna 6gon och med
en mirklig formaga att vara precis 6ver-
allt samtidigt. Ar man labradoodle s ir
man. Alice ar Jakobs assistanshund och
mycket viktig i hans liv.

Jakob Fichtelius lever med den sill-
synta diagnosen Sturge Weber. Syndro-
met innebér hudpéverkan (angiom),
portvinsfirgade stora eldsmérken i
ansiktet. Synen begransas och Jakob har
ungefar 50 procent av synfaltet kvar. Till
sjukdomen hor ocksa epilepsi och kram-
per. Dessa slipper Jakob, eftersom han
som barn opererade bort vénster hjarn-
halva. Det ér ett stort, komplicerat och
riskfyllt ingrepp.

- Mina forildrar hade inte ett litt
val, sidger Jakob. Om jag inte opererades
skulle jag sannolikt d6 av kramperna.
Men de patienter som gjort operatio-
nen fore mig hade avlidit av den. Mina

TEXT: PER AXEL NORDFELDT « FOTO: DAVID LAGERLOF

fordldrar fick arbeta ganska lange for
att overtyga lakarna om att genomfora
operationen.

- Jag ér den forsta som 6verlevde en
sadan operation. Det dr ganska coolt.
Men héger sida av kroppen blev for-
lamad genom ingreppet. Anda bittre dn
att vara dod.

Jakob har lart sig hantera férlamning-
en. Det gar i det stora hela bra, men han
har vissa rorelsesvarigheter, problem
med att ga och vénster arm hénger inte
med.

Idag ar Jakob 36 ar och flyttade for ett
drygt ar sedan till Uppsala. Nu bor han
néra Vistertorg i omrédet Eriksberg.
Dir trivs han bra och gillar staden.

- Jag dr fodd i Uppsala och bodde hir
ndr jag var liten, berittar Jakob. Det 4r
folk som fortfarande kdnner igen mig
sedan den tiden. For ett tag sedan métte
jag en av mina gamla forskolldrare.

Utbildningar vid bland annat folk-
hégskolor har gjort att han bott pa
manga olika adresser 6ver stora delar av
Sverige. Det har ocksé gett honom en

insyn i varden mellan olika regioner for
den som har en séllsynt diagnos.

— Det ir stora skillnader mellan regio-
nernas vard och vilka stodatgirder man
kan fa del av. Sa skulle det inte behéva
vara. Det borde finnas riktlinjer for lik-
vardig vard i hela landet.

EN ANNAN SAK om uppror Jakob ér att
det inte finns nagot fungerande system
for att gé fran barn- och ungdomsvard
till vuxenvard.

- Nir du fyller 18 maste du 6ver en
natt ta hand om allt sjdlv. Det ar inte
rimligt. Behovet av vard och stod dr
detsamma den dag man fyller 18 som
dagen innan. Barn och unga far en helt
annan hjélp av vardsystemet. For de over
18 finns ingenting. Man kan fa en god
man, men kunskaper och engagemang
varierar starkt hos dem. Det finns heller
inga fasta regler for vad en god man ska
gora. I vissa regioner hjélper de till med
sjukvardskontakter, i andra inte.

- Till exempel behover jag ga till en
sjukgymnast med jamna mellanrum,
inte bara under en kort tid.

Som s& manga med séllsynta diagnoser
har Jakob tvingats bli expert pa sin egen
sjukdom.

- Jag ber likarna att ldsa pa, men det
gor de aldrig. En stor del av vardtillfillet
maste darfor laggas p4 att jag forklarar
hur min sjukdom fungerar. S4 r det
ockséd pa min hélsocentral hir i Uppsala
som ligger bara nadgra hundra meter fran
lagenheten. Jag traffar olika lakare hela
tiden och det ar stora skillnader i vad de
vet om mitt syndrom.

- Det tar valdigt mycket tid och ener-
gi att tvingas forklara allt fran borjan
hela tiden.

Jakobs stora erfarenhet av varden har
aven lett till ett politiskt engagemang.
Han var en tid aktiv i SSU (Socialdemo-
kraternas ungdomsférbund) men ér nu
for gammal for det. Han har varit starkt
engagerad i foreningen for Sturge Weber
(som for narvarande ar vilande), liksom
manga ar i Riksférbundet Séllsynta diag-
noser. Han fick stipendium fréan férbun-
det for nagra ar sedan och deltog bland
annat i projektet ”Sallsynt mitt i livet”.
2016 fick han Séllsynta priset.
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En fullkomligt pélitlig partner har han i
Alice. Det var familjens hund innan hon
for nagra ar sedan utbildades till assis-
tanshund. En saddan utbildning kostar
omkring 50 ooo och tar nagot ar. Antag-
ningen foregas av ingdende lamplighets-
tester. Dessa klarade Alice med glans,
liksom examen.

DET AR MANGA PRAKTISKA SAKER som
Alice kan utfora:

Jakob nédmner att Alice hjélper
honom att plocka upp saker, hamta
planbok och nycklar. Alice har en slags
leksak som hjélper Jakob att trdna den
forlamade armen och axeln. Hon larmar
om nagot farligt hdnder och kan till och
med hidmta hjilp om det skulle behovas.
Dessutom ar Alice forstas en fin vdn och
trevligt sdllskap, som &ven bidrar till att
Jakob tar sig ut oftare och ror pé sig. Da
ges naturliga tillfillen att traffa andra
och prata lite, med hundégare framfor
allt. Skont, tycker Jakob, d& moten med
andra far honom att kidnna sig mindre
ensam.

9

STURGE WEBERS SYNDROM
2-5/100 000

Detta dr Sturge
Webers syndrom
Sturge Weber tillhor
gruppen neurokutana
sjukdomar, vilket inne-
bar paverkan pa huden
och nervsystemet. Sjuk-
domen kannetecknas
av karlférandringar i
ansiktet (fédelsemarken
eller angiom), pa hjar-
nans yta (epilepsi) och i
6gonen (starr). Personer
med sjukdomen kan ha
symtom fran ett eller
flera av dessa omraden.
Symtomens art och sva-
righetsgrad kan i hog
grad variera fran person
till person. Sjukdomen
beraknas finnas hos 2-5
av 100 000 nyfodda per ar.

KALLA SOCIALSTYRELSEN
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Ett specialmoment som Alice tranats i
ar att ge massage och okad stimulering

av muskler och senor i Jakobs forlamade

hand. Alice masserar handen genom att
intensivt slicka den. Jakob berattar att
en assistanshund ocksa kan tranas att
“kramas”, nagot som kan vara bra for en
person med exempelvis autism.

Nir Alice godkénts och klarat sin exa-

men fick hon den gula assistanshund-
vasten och en ID-bricka med informa-
tion om bade henne och Jakob. Vasten
bér hon enbart ndr hon dr i tjdnst. Da
och da far hon vila och bara vara "van-

lig” hund. Faktum &r att hon inte ens ska

utritta sina behov nér visten ér pa.

JAKOB BERATTAR ATT det 4r manga som

inte vet vad en assistanshund gor och var
de fir vistas. Han far ofta beritta for vak-

tare och andra att en assistanshund bor
fa sdrskild tillatelse att vistas pé platser
dér hundar normalt inte sldpps in. Allt
for ofta behover Jakob forklara att Alice
visst kan fa f6lja med in nar han beséker

exempelvis kopcentra, restauranger eller

aker tag. Det ér lite jobbigt tycker Jakob,
och sdger att det kan vara olika pa sam-
ma stélle frdn en gang till en annan. Det
brukar dock fungera hyfsat att ta med
Alice till tandlakare, 6gonklinik och lik-
nande stéllen.

Alice ger handmassage

Jakob 6nskar att informationen om
assistanshundar ska bli battre och na

ut till fler. Han har forstaelse for att det
finns personer som ér allergiska, men
framhéller att Alice dr en relativt allergi-
vinlig hundras.

FOR TILLFALLET GAR JAKOB en kurs i
service och bemotande. Senare i dr ska
han bérja pa en kurs om vard av aldre.

- Jag ér en vildigt social person, Jag
vill ha ett jobb dér jag méter ménniskor
och far ta hand om dem. Kanske en
traffverksamhet, dar de gamla bor i sina
egna lagenheter och har olika aktiviteter
under dagtid.

Engagemanget i varden kommer han
inte att slappa.

- Den som har en sillsynt diagnos
moter ofta stor okunskap. Mycket i
varden kan bli vdsentligt béttre. Vi har
kommit langt i Sverige, men det finns
mycket kvar att gora.

Han utesluter inte att det politiska enga-
gemanget ater kan blomma upp.

- Jag dr en aktiv person, sa det blir nog
ndgot snart igen.

Las mer om utbildningen av assistans-
hundar: soshund.se

FOTO JONAS FORSBERG

Aven sjilen behdver tas omhand

Séllsynta syndrom medfér manga lakarbesok.
Sjélva varden fungerar bra, men det dr simre med
de psykologiska aspekterna, havdar Karin Olsson.

ag dr faktiskt inte s missnojd med

den sjukvard som jag personligen

far som patient, med den sillsynta
diagnosen Marfans syndrom. Faktum
ar att nér jag verkligen behover vérd,
nér mitt syndrom ger allvarliga symp-
tom, da dr varden pa tarna.

Det beror nog pé att det kan vara
allvarliga saker som kan hénda vid
marfan. Nathinneavlossning, som kan
leda till forlorad syn, dr vanligt om
man inte behandlar. Brusten kropps-
pulsader dr en annan allvarlig konse-
kvens, om det inte behandlas i ratt tid.

Jag har varit med om béda dessa.
Hatten av for varden, som varit blixt-
snabba att fatta situationen nér jag
bara sagt marfan och beskrivit mina
symptom.

Det blir méanga ldkarbesok nar man
har ett syndrom, da vi har besvir fran
ménga delar i kroppen, det medfor
besok hos olika specialister. Det dr ofta
vattentita skott mellan dessa. Men det
har blivit battre under mina 40 ar som
diagnostiserad marfanpatient. Virden
arbetar mer i team och mina hjartla-
kare, som har mott ratt manga patien-
ter med marfan, vet idag att det kan
forekomma allvarliga problem i manga
delar av kroppen. Dessa “special-

Detta ar Marfans syndrom

specialister” vet sadant, det gor inte
en allménlédkare i primérvarden. De
kanske moter en, eller troligare ingen,
patient med min diagnos, under hela
sin yrkeskarridr. Att da veta vad som
mer kan forekomma 4n det jag soker
for, dr inte latt att halla reda pa.
Betydligt simre dr det nér det kom-
mer till de psykologiska aspekterna
av att leva med en kronisk, ofta pro-
gressiv sjukdom. Ingen inom varden
har nagonsin fragat hur det kinns for
mig att leva med vetskap om att min
kroppspulsader kan brista precis nar
som helst. Eller att min syn kan for-
samras kraftigt och i vdrsta fall forsvin-
na helt. Hur min sjal mar i allt detta
finns det ingen som tar hand om.

PATIENTFORENINGEN FOR Marfans syn-
drom planerar nu ett Arvsfondsprojekt
om dessa psykologiska aspekter for
patienter med marfan eller liknande
bindvévstillstand. Kontakt till féren-
ingen finns i denna tidning.

KARIN OLSSON

Ordférande i Svenska Marfanféreningen
och Patientféretradare for Riksforbundet
Sallsynta diagnoser, region Stockholm/
Gotland

Marfans syndrom &r en arftlig bindvavsdiagnos med symtom fran hjart-
karlsystemet, skelettet, lederna och 6gonen. Aven lungorna, tinderna och
huden kan paverkas. Symtomen brukar visa sig under uppvéxtaren eller forst
i vuxen alder och svarighetsgraden varierar mycket. Manga med syndromet
har langsmal kroppsbyggnad med langa och smala armar, ben och fétter.

Orsaken till syndromet @r en mutation i en gen, vilket leder till foréandrad
funktion av proteinet fibrillin 1. Detta ingar i bindvaven som haller ihop
och ger stadga at vavnader och organ. Omkring 10-20 personer per 100000

invanare berdknas ha sjukdomen.

KALLA SOCIALSTYRELSEN
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Drygt hilften av alla séllsynta hilsotillstdnd 4r av neurologisk art.
Idag blir manga siéllsynta diagnosbarare dldre dn i tidigare genera-
tioner. Det innebdr mycket nytt som ska integreras i varden.

ararna briande under 6gon-

locken. Aret var 1990 och de

allt markligare och tilltagande
symtomen fran min kropp hade lett
mig in pé en krokig resa genom var-
den. Jag stod framfor medicinhyllan
pé biblioteket. Dér fanns en bok om
neuromuskuldra sjukdomar - det var
en sadan jag hade enligt den snille
professorn jag traffade pa Karolinska
Sjukhuset samma eftermiddag. Jag var
27 ar och hade precis fatt det glddjande
beskedet att jag vintade mitt andra
barn. Nu hade jag fatt veta att jag bar pé
en mycket séllsynt genetiskt betingad
muskelsjukdom som langsamt skulle
bidra till allt svagare muskler. S& manga
fragor — ndstan inga svar. Detta var
langt fore Internet och Googles tid och
boken i hyllan var den kunskap som
erbjods utanfor sjukhusets viggar. Jag
liste att det gick att forvénta sig en livs-
lingd langt upp i dren. Ménga blev 6ver
50 ar! P4 sitt och vis en god nyhet for en
27-aring, da det kidndes som en valdigt

lang tid. Ddr och da pabérjades pa ett
medvetet plan min sillsynta resa som pa
manga sitt bidragit till ett annorlunda
liv. Inte samre, men annorlunda.

Som sillsynt ar jag langt ifran ensam.
Jag ér i gott sdllskap med minst 500 0oo
andra séllsynta vénner i Sverige. Vara
diagnoser 4r manga - fler 4n 7000 och
mer 4n hélften dr av neurologisk art.
Manga leder till omfattande funktions-
nedsattningar. Men trots att de séllsynta
diagnoserna inte 4r ovanliga, s& ar oftast
kunskapen om dem sillsynt, &tminstone
utanfor specialistvarden. Vara vardbe-
hov &r ofta komplexa och kraver i regel
manga vardkontakter. Vi sjélva och
vara nérstdende utvecklas med tiden till
specialister pd vara tillstdnd och detta ar
verkligen helt n6dvandigt. For vi med
sillsynta diagnoser 4r inte undantagna
de hilsoproblem som 6vriga befolk-
ningen drabbas av och kombinationen
av sallsynt och vanligt kan vara nog sé
komplicerade for hilso- och sjukvarden
att hantera.

MANGA AR HAR FORFLUTIT sedan den
dar kvillen pé biblioteket. Jag dr nojd
med mitt liv och har fatt forménen att
fa se mina tvd barn bli vuxna och fa
egna familjer. Jag har precis fyllt 60 och
min kropp ar fylld av livsglddje om dn
valdigt muskelsvag. Jag bestimde mig
for manga ar sedan att leva fullt ut efter
bésta formaga. Malet dr nu utstakat och
klart - jag vill 4ldras med behag! Det ar
idag ingen omojlig tanke. Jag och manga
andra sillsynta diagnosbirare ser fram
emot att bli dldre 4n tidigare generatio-
ner. Fragan ér bara - dr samhallet och
hélso- och sjukvarden rustade for att
bista oss med séllsynt érsrikedom?

FOTO JAKOB DAHLSTROM

allsynt arsrikedom ny utmaning for varden

Det blir mycket ny mark att bryta och
hantera nér véra séllsynta tillstand skall
integreras med aldrandets utmaningar.

I skrivande stund har Socialstyrelsen fatt
Regeringens uppdrag att ta fram forslag
pé en nationell strategi for séllsynta till-
stand. En sddan strategi maste ocksa ta
hojd for den sillsynta arsrikedomen. Det
ar min absoluta 6vertygelse att vélutfor-
made riktlinjer framtagna i samrad med
alla ber6rda parter inklusive patientor-
ganisationerna kan bidra till en tryggare
sillsynt alderdom. Ett samhalle for alla!

NEUROFORBUNDET ir en parti-
politiskt oberoende intresseorgani-
sation for manniskor i Sverige som
lever med neurologiska diagnoser
eller symtom samt deras familj och
anhdriga. Varje ar insjuknar

ca 40 000 personer i Sverige i en
neurologisk sjukdom. Férutom en
stor del sdllsynta halsotillstand
finns bland de neurologiska sjuk-
domarna exempelvis epilepsi, stro-
ke, migran, Parkinson, MS (muslti-
pel skleros), polyneuropati och ALS
(amyrofis lateral skleros).

LISE LIDBACK
Forbundsordférande Neuroférbundet

Livet med parodontal EDS

Filips liv med parodontal EDS har
kantats av tandproblem, hud-
missfargningar och blédningar.

Filip Berglund, 81, har levt hela sitt liv
med en sillsynt variant av bindvévssjuk-
domen Ehlers-Danlos syndrom (EDS).
Bindvév finns i hela kroppen vilket gor
att den enskilde drabbas med en lang
rad komplexa symptom. Den variant
som Filip har, parodontal EDS (pEDS),
ger upphov till allvarlig tandlossning i
ung élder. Personer med pEDS har ocksa
tunt och skort tandkétt och det dr van-
ligt med overrorliga leder, hudmissfirg-
ningar pa skenbenen och att man litt far
blamarken.

SOM UNG | NORRBOTTEN pé 50- och
60-talet var problemen med tinderna
ingen stor fraga. Men som svetsare hade
han stindiga bekymmer med skrsér,
blamirken och infektioner. Ofta fick han
fragor om sina missfargade ben. Sam-
tidigt delade han symptom med flera
andra i sin familj och visste att proble-
men berodde p& EDS. Han behandlades
for tandlossning och problem med tand-
rotterna och fick till slut tandimplantat
pa go-talet.

Inre blédningar och brusten aorta
hade orsakat dodsfall i familjen sa Filip
begirde vid ett likarbesok att fa gora

ultraljud pa sin bukaorta. Det upptécktes
da att den var ovanligt bred och han kon-
trollerades halvirsvis med magnetront-
gen tills aortan var 67 mm bred och han
opererades. Vid 78 ars alder fick han en
hjartinfarkt som opererades med stentar
(en liten metallcylinder). Alla fysiska
skador under livets géng har resulterat i
storre eller mindre blodningar.

ATT ALDRAS MED EDs ir olika for alla

men en gemensam ndmnare for ménga
ar svarigheter i kontakt med vérden.
Kunskapsluckorna dr stora och manga
med EDS bollas runt i dratal utan att fa
varken ritt diagnos, adekvat behandling
eller ett professionellt bemotande. For
personer med den paradontala varianten
tillkommer bekymret att tandvard kostar
mycket pengar.

ANNALENA KARLSSON
ANDREWS

Vice ordférande EDS Riksforbund
(Riksférbundet Ehlers-Danlos syndrom)

Det har varit méanga turer i virden for Filip
Berglund som har en sillsynt variant av bindvivs-

sjukdomen Ehlers-Danlos syndrom (EDS). Med )
pd bilden dr hans hustru Britta som grundade |

PARODONTAL EDS
1/1000000

Ehlers-Danlos syndrom

ar en grupp genetiska
bindvavssjukdomar som
det generellt sett rader stor
okunskap kring, bade inom
varden och i samhallet i
ovrigt. Den hypermobila
varianten (hEDS) ar vanligt
forekommande samtidigt
som det finns flera mycket
sallsynta varianter.

Las mer pa
www.ehlers-danlos.se

FOTO: PRIVAT

patientorganisationen EDS Riksforbund 1992. i

FOTO PRIVAT

Pa Ljusnevdgen sker
aldrandet i trygghet

132 ar har gruppbostaden fér personer med
Prader-Willis syndrom funnits, numera beldgen

i ett hus med vacker tradgard i Bagarmossen i
sédra Stockholm. Pa ett forédldrainitiativ startade
det. Forst i Sverige, kanske i varlden. Tre av perso-
nerna som flyttade in 1992 bor fortfarande kvar.
PWS kraver en strikt kosthallning. Koket ar last och
personalen lagar all mat.

Pa Ljusnevagen finns den tryggheten, liksom
kontinuitet i det sociala och det medicinska - ratt
sjukvard och inte minst ratt tandvard.

Forr var medelaldern 25 ar, men den har stigit
med Skad kunskap. Mer forskning behévs och fler

bostader som Ljusnevagen for ett tryggt aldrande
och ett gott liv.

MALIN GRANDE
Kanslichef Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Prader-Willis syndrom kannetecknas av
omattlig aptit, lag produktion av tillvaxt-
hormon och kédnshormoner samt varierande
grad av intellektuell funktionsnedsattning.
Diagnosen kan leda till svar fetma och
darmed till en 6kad risk att utveckla typ
2-diabetes samt hjart- och karlsjukdomar.
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Vad ar Fragile x?

Fragile x d@r en sjukdom som ofta feldiagnosticeras.
Linda Porali har lart sig det mesta om sin sons sjukdom.

kommer fran den muterade genen

FMR1 péd X-kromosomen. Fragile x
ar den vanligaste orsaken till medfédd
IF (intellektuell funktionsnedsattning).
Det ér vanligt att personer med diagno-
sen ocksa fir diagnoserna autism och
ADHD. Négra far dven epilepsi.

Viktigt att veta dr att personer med
Fragile x har autism och ADHD ”pa
Fragile x-vis” och att Fragile x ar "orsa-
ken” till de andra diagnoserna. Manga
personer med Fragile x kan ha autism-
liknande drag utan att fa diagnosen
autism. Samtidigt kan de diagnosticerade
med autism ha beteenden som inte dr
“typiska” for personer utan Fragile x i
grunden. Exempelvis dr personer med
Fragile x sociala, nyfikna, empatiska,
kérvinliga, omtdnksamma och har en
underbar humor! Eftersom kvinnor har
tvd X-kromosomer har de oftast mindre
och i viss mén annan paverkan fran den
muterade genen 4n mén som oftare far
en fullmutation av Fragile x.

Aven vi som “bara” ir bdrare av
genen kan vara paverkade av att ha den
defekta genen. I Fragile X Premutation
Associated Conditions (FXPAC) ingar
flera symtom och diagnoser som barare
av Fragile x kan fa. Dessa férekommer
alltsa inte hos personer med fullmuta-
tionen. FXTAS, Fragile X-associated tre-
mor/ataxia syndrome blir ofta feldiag-
nosticerat som Parkinson och férekom-
mer hos édldre barare. Kvinnliga barare
kan fa Fragile X-associated primary
ovarian insufficiency (FXPOI), for tidig
menopaus.

F ragile x dr en séllsynt diagnos som

EFTERSOM FRAGILE X dr en ovanlig diag-
nos, i var forening har vi runt 470 med-
lemmar fran hela landet, dr den inte s&
kind inom varden. Dérfor tar det ofta
lang tid att fa rétt diagnos. Nar vi utred-
de vér son tog det 2,5 ar av besok hos
barnavdelningen, specialistsjukgymnas-
tiken, logopeden, horselmottagningen,
synmottagningen, barnpsykolog, dietist

med flera inna diagnosen kunde stillas.
Till slut fick en inhyrd barnneurolog
som kénde till diagnosen Fragile x
ansvar for sonen och bestillde det blod-
prov som behovdes. Nir sonen var

4 ar fick vi diagnosen och pusselbiten
som jag saknade. Nu fick vi svar pa
manga av fragorna om de fysiska pro-
blem och beteenden som han hade.
Som tur dr bor viien region dér de dven
testar syskonen vid konstaterad diag-
nos. Detta ér verkligen inte fallet i alla
regioner ilandet, vilket skapar extra oro
och funderingar i familjer helt i onddan.
Sarskilt eftersom man dven som bérare
av var diagnos kan vara paverkad av att
vara just barare och fa de diagnoser som
ar kopplade till det.

DA AR DET SKONT att ha en nationell
forening dar vi medlemmar kan utbyta

erfarenheter och kunskap. Féreningen ir

aven en av de grundande medlemmarna
av Fragile X International (FraXI) dar
vi kan ta del av de internationella med-

lemsféreningarnas kunskapskallor pa
olika sitt.

LINDA PORALI

Ordférande Féreningen Fragile x
samt styrelsemedlem i Fragile X International

LANKAR

Foreningen fragile x: fragilex.se «

FRAGILE X
J'16-25/100 000 < [2-18/100000

Fragile x

Fragile X International: fraxi.org

Medfétt syndrom som &r vanligast hos pojkar och méan. Orsakas av
en forandring (mutation) i genen FMRX-1 pa x-kromosomen. Mest
utméarkande symtom &r férsenad spraklig och motorisk utveckling,
intellektuell funktionsnedsattning och beteendeavvikelser. Autism,
hyperaktivitet och adhd pa "fragile x-vis"” ar vanliga. Det finns ingen
botande behandling, men symtomen kan lindras.

Férekomst 16-25 pa 100 000 (man) och 8-12 pa 100 000 (kvinnor).

KALLA SOCIALSTYRELSEN

FOTO PTIVAT

e forsta ren var nog de svaraste
dér hela familjen fick bo pa
sjukhus i perioder. Nér jag kom

i upp i skolaldern resulterade det i att jag

© missade mycket av skoltiden. D4 kom
fragan upp bland mina skolkamrater om
varfor Kim inte kunde vara i skolan. De
T ¢ vuxna forsokte nog sa gott dom kunde

i att forklara att Kim var tvungen att aka
: till sjukhuset for att fa medicin.

Nér jag kom upp till 6vre tondren fick

sa man jag skulle vara beredd pa att jag
. kanske aldrig kommer kunna ha ett fast
i jobb eller eget boende. De forstar nog
inte hur férédande det kan vara for en

. ung person att hora.

Men jag bevisade motsatsen pa bade

jobb och hem. Nar jag har tréffat andra

: unga manniskor som 4r i liknande sits

. som jag var s siger jag att “du ska aldrig
lata din diagnos vara ett hinder, som

. ett berg som inte gar att bestiga. Se det
istillet som en utmaning och nar du vil

. stdr pa toppen kommer du ma si mycket
battre”.

Som vuxen har jag fatt fraigan om

: jag ndgon ging onskade att jag var frisk
. och svaret ir nej. Sjukdomen har gjort

mig till personen jag ar idag. Mina erfa-
: renheter dr att nar jag har forklarat min

Sjukdomen har gjort
‘mig till den jag ar

Mitt namn &r Kim Karlsson, jag ar 36 ar. | tidig alder diagnos-
. tiserades jag med den séllsynta sjukdomen Morbus Gaucher,
. en arftlig sjukdom som oftast upptécks hos sma barn.

diagnos sd har jag bara métts med nyfi-
kenhet. Jag vill tacka for mojligheten att
beritta lite om mig sjilv och mina egna
erfarenheter av att leva med en séllsynt

diagnos.

KIM KARLSSON

MORBUS GAUCHER
1/100 000

Morbus Gaucher

Ingar i gruppen lysosomala sjukdo-
mar. Sjukdomsorsak ar en brist pa
enzymet glukosylceramidas. Bristen
leder till att glukosylceramid inte kan
brytas ner utan inlagras i kroppen.
Det leder till att olika organ, framst
mjalten och levern, férstoras och
skadas. Tre huvudtyper. Svarighets-
graden varierar fran svara symtom
redan vid fédseln till mild sjukdom
somn visar sig forst i vuxen alder.

Sjukdomen &ar vanligast i Norrbotten
och Vasterbotten (tidigare 1pa 10000
invadnare, har nu sjunkit). | 6vriga
Sverige ar forekomsten 1 pa 100 000.
Totalt sett finns ca 5 personer per

1 miljon invanare med sjukdomen

KALLA SOCIALSTYRELSEN
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ANNONS

INFORMATION FRAN RIKSFORBUNDET SALLSYNTA DIAGNOSER

ANNONS 21

Genetisk testning och

rehabilitering vid kavernom

Tillgangen till genetisk testning och rehabilitering for patienter
med kaverndst angiom skiljer sig at mellan regionerna. Skillnaderna
ar for stora, menar Jana Bergholz fran patientféreningen CASE.

etydande framsteg inom medi-
B cinsk teknologi och rehabilite-

ringsmadjligheter har skett under
de senaste aren. Det giller dven genetisk
testning, ddr kostnaden sjunkit avse-
virt. Genetisk testning ger inte bara en
definitiv diagnos och viktig informa-
tion for prognos och behandlingsbeslut,
den tillhandahaller ocksé avgorande
information f6r familjemedlemmar
om drftlighetsrisken. Specialiserade
laboratorieanldggningar utrustade med
avancerade sekvenseringstekniker och
expertis inom genetisk analys finns i
Sverige, men skillnaderna i tillganglig-
heten skiljer sig at alltfér mycket mellan
regionerna. Vard ska inte vara beroende
av var man ar bosatt.

KAVERNGST ANGIOM INNEBAR att patien-
terna drabbas av en eller flera hallon-
liknande karlmissbildningar i hjarnan
eller ryggmargen. Missbildningarna kan
bléda och orsaka mindre eller storre
blodningar, epilepsi och neurologiska
symtom. Kavernost angiom kan vara

arftligt men maste inte vara det. Halso-
tillstandet kan forvérras 6ver tid. En
patient beskriver kdnslan som ”tre blod-
tyllda bomber i hjarnan som kan explo-
dera nér som helst”.

PATIENTFORENINGEN FOR KAVERNOST ANG-
oM heter i Sverige CASE (efter den eng-
elska bendmningen cavernous angioma).
De flesta medlemmarna i féreningen har
inte erbjudits genetisk testning. Kun-
skapen om risken for arftligheten vid
kavernom ér inte sa utbredd bland ldkar-
na. Manga soker darfor information pa
nitet i stallet. Det 4r ofta ren tur om man
far tréffa en ldkare som vet att det finns
arftliga varianter av kavernom.
Tillgangen till rehabilitering ser ocksa
olika ut beroende pé bostadsort. I Stock-
holm eller Géteborg finns ofta en sam-
ordnad rehab for hjarnskador, men det
ar mer ovanligt utanfor storstdderna.
Men positiva inslag finns ocksa,
bland annat en vistelse i augusti 2023 pa
Agrenska. Till de positiva inslagen hor
ocksé fantastiska internationella sam-

. _;Em
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MRI OF TEMPORAL LOBE
CAVERNOUS ANGIOMA

Kavernost angiom innebdr
att patienterna drabbas av
en eller flera hallonliknande
karlmissbildningar i hjdrnan
eller ryggmdrgen.

arbeten med forskare for nya likemedel
och forbattrade behandlingsmojligheter.
Dessutom har vi skapat en allians mel-
lan kavernomféreningar 6ver Europa.
Det gar langsamt framét, men det gar
framat!

Foreningen hoppas ocksa pa att
medvetenheten om kavernom bland
lakarna 6kar nér sjukdomen tas upp i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
sillsynta halsotillstand. Foreningen har
lange uttryckt 6nskemal om en text. Nu
ser det dntligen ut som vi snart har natt
malet.

FOTO RICK GUIDOTTI

Occipital
lobe

ALLIANCE TO CURE
CAVERNOUS MALFORMATION

JANA BERGHOLTZ

i samarbete med andra CASE-medlemmar

Diagnosen en livraddare

VID ADDISONS SJUKDOM, dven kallad
primér binjurebarksvikt, fungerar inte
binjurebarken. Kroppens bdda binjurar
producerar kortisol och aldosteron,

tva hormon som dr nédvindiga for var
overlevnad. Kortisol ér ett stresshor-
mon som ocksé reglerar imnesom-
sattning och blodflode. Nir kroppen
utsitts for allvarlig infektion eller storre
kroppsskada okar binjurarnas produk-
tion av kortisol. Aldosteron reglerar
saltbalans och blodtryck. Sjukdomen
kan vara livshotande vid till exempel
en infektion med feber eller en allvarlig
kroppsskada.

En frisk kropp hanterar detta genom
att binjurebarken producerar mer
kortisol. En sjuk kropp klarar inte det.
Da kan en sa kallad Addisonkris uppsta.
Oupptackt sjukdom och/eller okunskap
kan leda till doden.

Det tar ofta manga ar innan rétt diag-
nos stills. Binjurebarkens funktion och
hormonproduktion férsamras gradvis
for att till slut upphora, helt eller nastan
helt. Sjukdomen och symtomen smyger
sig pa. Den vanligaste orsaken till den
forsta vardkontakten 4r ofta vark, trott-

het, orkesloshet och yrsel. Man har tap-
pat matlusten och har ofta gatt ner i vikt.

SYMPTOMEN AR SVARTOLKADE. I ett stan-
dardblodprov ingér inga indikatorer pa
Addisons sjukdom. Det &r vanligt med
felaktiga diagnoser som utmattning,
depression, magkatarr, anorexi, kristall-
sjuka med mera. Ett kortisolprov kan rad-
daliv och bor vara standard vid en forsta
vardkontakt och vid halsokontroller.

BEHANDLINGEN VID ADDISONS sjukdom
ar att de livsviktiga hormonerna till-
sitts i tablettform. Idag hor vi allt oftare
patientberattelser ddr diagnosen har
stallts innan en kris har uppstatt. Det &r
dessa berittelser som stérker oss i att ju
mer kunskap vi sprider, desto tidigare
kan fler f sin diagnos.

Efter en diagnos behover man léra sig
att forsta sin sjukdom. En del Addison-
sjuka far mojligheten att delta pa en bas-
utbildning, en sa kallad kortisonskola,
tillsammans med anhériga. Denna bas-
utbildning anser vi ska vara obligatorisk
for alla patienter. Vi tycker att den ska
vara det dven for sjukvardspersonal.

FOTO INGEMAR LINDEWALL

JANNICA ANDREASSON

Ledamot Svenska
Addisonférbundet

SAMMANFATTNINGSVIS:

« oupptickt sjukdom och/eller
okunskap kan leda till doden.

o ett tidigt kortisolprov kan ridda liv
och bor vara standard vid en forsta
vardkontakt och vid hilsokontroller.

« sjukvardspersonalens kollektiva kun-
skap ar den mest virdefulla nar det
kommer till att forebygga livshotande
tillstand

EVA RAFNER

Ordférande Svenska
Addisonférbundet

<1/100 000
Addisons sjukdom
Addison, primar
binjurebarksvikt, ar
en sallsynt sjukdom.
Vid Addisons sjukdom
fungerar inte binjurar-
na som producerar de
livsviktiga hormonerna
kortisol och aldosteron.
Felbehandlad kan
Addison leda till livs-
hotande tillstand.

Varje ar insjuknar
knappt en person
per 100 000 invanare.
Det finns cirka 1300
personer i Sverige
med sjukdomen.

—> Léas ocksa artikeln om Emelie
Eklunds graviditet pa sidan 14.
Emelie har Addisons sjukdom.
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Nar gensaxen kom fordndrade
den genterapin i grunden. I en
studie vid Umea universitet har
de sdllsynta med Skelleftesjukan
varit pionjarer.

o

r 2012 intréiffade en revolution

i Umed. Da upptickte forska-

ren Emmanuelle Charpentier,
verksam vid Umea universitet, en ny typ
av verktyg som dndrade gentekniken i
grunden: gensaxen Crispr-Casg. 2020
tilldelades Charpentier (tillsammans
med kollegan Jennifer A. Doudna)
nobelpriset i kemi.

Vid samma universitet dr Bjorn
Pilebro verksam som kardiolog. Han har
kommit att specialisera sig pa Skellefte-
sjukan (arftlig transtyretinamyloidos),
och anvinder det nya verktyget i sitt
arbete.

- Sjukdomen ér vanligast i Norr- och
Visterbotten, beréttar Bjorn Pilebro.
Den finns &ver hela virlden men &r van-
ligare i Portugal och Japan.

Genom de svenska kyrkbockerna
kan man spéra sjukan bakat i tiden.

Det gar att folja sjukdomen till slutet av
1600-talet, fore det finns det inga kyrk-
bocker.

- Man har identifierat sex familjer vid
den tiden som anlagsbérare. Idag finns
betydligt fler, kanske 7000-8000 anlags-
bérare i Sverige. Men sjukdomen bryter
bara ut hos ett fatal.

allsynta pionjarer

DET FINNS LAKEMEDEL som lindrar sym-
tomen, och nu alltsa dven gensaxen. Det
later brutalt med en sax.

- Det ir ett oaterkalleligt ingrepp,
siager Bjorn Pilebro. Men det har hittills
gatt bra.

Bjorn beskriver tekniken. Patienten
far dropp under négra timmar. I vétskan
som tillfors finns en mikroskopisk kap-
sel som bestér av en lipidnanopartikel,
det vill siga en liten bubbla av fett, markt
med proteiner sa att den specifikt gar till
levern. I partikeln finns bakterie-RNA
for enzymet Casg plus en guidestrang av
RNA sa att enzymet kan hitta ratt bland
alla miljoner koder som finns i vara
gener. Enzymet klipper av den dubbel-
straingade DNA-spiralen pa ett specifikt
stille och genen stings av. Gensaxen kan
appliceras pa manga olika forskningsfilt.

for gensaxen

Behandlingsstudien omfattar nio per-
soner i Sverige och totalt ett 70-tal Gver
hela vérlden. Det dr den forsta ddr tekni-
ken anvinds i levande manniskor.

- Genterapi kommer pa fler och fler
omraden. Det finns manga etiska aspek-
ter och verksamheten &r vildigt hart
kontrollerad, betonar Bjorn Pilebro.

CRISPR-CAS9 HAR FORANDRAT spelpla-
nen for alltid. Utvecklingen gar valdigt
snabbt och det pagér studier pa ménga
olika sjukdomar och 6ver hela virlden.
Bjorn Pilebro dr 6vertygad.

- Vidr bara i bérjan av det hir. Det
ar en stor utmaning for sjukvarden men
ocksd en fantastisk mojlighet.

PER AXEL NORDFELDT

"Det finns manga etiska aspekter och verksam-
heten ar valdigt hart kontrollerad.”

SKELLEFTESJUKAN
50/100 000

Skelleftesjukan

Arftlig transtyretinamyloidos eller familjir amyloidos &r en
arftlig sjukdom som innebar inlagring av ett protein i kro-
pens vdavnader. Ger symtom fran bland annat perifera nerver,
hjarta, mage, tarmar, dgon och njurar. Symtomen debuterar i
vuxen alder, vanligen som domningar i fotter, underben och
ibland hander. Sjukdomen har ett fortskridande férlopp och &r

pa sikt dodlig.

Férekomst ca 50 fall per 100 000 invanare.

Kalla Socialstyrelsen

Stefan blev symtomfi

| en studie vid Umea universitet
var Stefan Samuelsson en av
de forsta att behandlas med
den nya tekniken.

Na&r Stefan Samuelsson 2019 diagnostise-
rades med Skelleftesjukan var han 59 ar.

— F6r mig var Skelleftesjukan nagot man
bara hort talas om, sager Stefan. Sjuk-
domen fanns inte i min slakt. Jag har for-
statt att mina fordldrar fort den vidare till
mig. Ungefér 5 procent av anlagsbéararna
utvecklar sjukdom.

—Jag fick valdigt ont i fétterna och hade
svart att ga.

Pa grund av det sokte han lakarvard. Det
blev manga lakarbesok innan det konsta-
terades att han led av Skelleftesjukan. Nar
vél diagnosen var stalld fick Stefan bra vard.
Den medicinering han fick var daremot inte
framgangsrik. Genom ldkarna pa sjukhuset
i hemstaden Pitea fick han radet att séka
sig till Umea universitetssjukhus och kon-
takta Bjorn Pilebro som arbetade dar.

— P& hosten 2021 hérde de av sig fran
Umea och berattade att Bjorn startat en
studie med gensaxen Crispr-Cas9. Det
var en helt ny teknik, men jag tackade ja
direkt. Jag tvekade aldrig. Jag var den 12e
personen i vérlden som behandlades med
gensax.

17 maj 2022 fick Stefan behandling med
gensaxen. Direkt efter behandlingen
borjade provtagningar som varade nagra
veckor. Nu gar han pa kontroll en gang om
aret.

- Forst fick jag hoga levervdrden, men de
klingade av redan efter nagot dygn.

— Effekten har varit mycket bra. Forut tog

jag 11 mediciner varje dag. Nu tar jag inga

férutom vissa vitamintillskott. Och jag har
inga smartor i fotterna eller andra symtom.

- Det kdnns néstan som att jag har fatt ett
nytt liv.

5N

19 ar till diagnos

Ann Ek hade turen att komma till en Iakare som kande igen
hennes symtom och kopplade dem till Fabry. Anda tog det

lang tid fér henne att fa sin diagnos.

D et var efter en
stroke 2001
som Ann Ek kom
till sjukhuset och
fick en ordentlig
undersékning.
Eftersom hon bara
var 41 ar och inte
i riskzonen for en
infarkt var lakarna forvanade. Man upp-
tackte en fortjockning i hjartats vinstra
kammare.

Efter stroken gick Ann Ek pa érliga
kontroller for att kontrollera att hjartat
inte véxte ytterligare. Hon hade inte
problem med hogt blodtryck eller hoga
kolesterolvarden. Sedan 2019 hade hon
haft aterkommande urinvégsinfektioner
och remitterades nu till njurmedicin pé&
Karolinska. Man upptackte mycket dgg-
vita i urinen. En ldkare misstankte Fabry
men de som tog proven trodde inte pd
detta.

FOTO PRIVAT

Fortsatta undersokningar ledde till att
Ann Ek kom till S:t Gorans sjukhus. Dar
motte hon en lakare som forskat pa Fabry
i samband med hjértforstoring. Hon
remitterades till Karolinska och njur-
lakaren pé S:t Goran skickade med ett
speciellt meddelande.

- Lakaren bad kollegorna som utred-
de mig att se pa proverna “med Fabry-
6gon’, minns Ann Ek.

- Jag kédnde inte till sjukdomen Fabry
innan vi borjade ta prover for sjukdo-
men. Nér jag kollade min slakt kdnner vi
inte till nagon som haft den. Inte mina
foraldrar eller deras foréldrar, inte min
bror.

Utredningen ledde till att hon kom
till Michael Melin, kardiolog och specia-
listlakare pa Karolinska universitetssjuk-
huset. Ndgra ménader efter provtagning-
en diagnostiserades hon for Fabry. Nu
var det ar 2020. Hon hade fatt vinta 19 &r
efter sin stroke p4 att fa diagnosen.

- Det ir ofta svart att diagnosticera
Fabry, berattar Michael Melin. Symto-
men kan vara diffusa och uppkomma
genom flera olika sjukdomar. Som ldkare
maste man kédnna till sjukdomen for att
misstanka den och inleda en utredning.

- Fabry drabbar mén och kvinnor
olika, fortsdtter han. Mutationen sitter
pé x-kromosomen. Det medfor att kvin-
nor, som har tva x-kromosomer, kan fa
sjukdomen mildare &n méan, som bara
har en x-kromosom.

- Behandlingen 4r inte botande men
lindrar symtomen och stoppar i basta
fall upp sjukdomsforloppet. Dérfor dr
det sa viktigt med tidig diagnos vid
Fabry, betonar Michael Melin.

I efterhand har Ann forstatt att den brin-
nande vark hon i barndomen ként i hander
och fotter var tidiga symtom pé Fabry.

Fabry

FABRY
2/100000

I och med att Ann fatt diagnosen bor-
jade behandlingen. Hon har hjart- och
njursymtom som kan knytas till Fabry.
Varannan vecka dker Ann till Karolinska
for att under ett par timmar fa ett dropp
som tillfér kroppen det enzym hon sak-
nar. De finns olika behandlingar beroen-
de pa vilken variant av sjukdomen man
har. Vissa kan fa medicinen i tablett-
form. Behandlingen &r inte botande men
far sjukdomsforloppet att stanna av.

- Jag kdnner mig mycket piggare efter
en behandling. Piggheten brukar sitta i
négra dagar.

Ann Ek vill hjilpa andra och sprida
kunskap om sjukdomen. Darfor dr hon nu
aktivinom patientforeningen for Fabry.

PER AXEL NORDFELDT

Tillhdr gruppen lysosomala sjukdomar. Innebadr att brist pa ett enzym gor att vissa
amnen inte bryts ner utan ansamlas i cellerna, vilket leder till att blodkarl och andra
organ (hjarta, njurar) kan skadas. Sjukdomen &r arftlig. Svarighetsgraden varierar.
Debuterar i tidig skolalder. Behandling genom tillférsel av det saknade enzymet.
Férekomst ca 2 per 100 000 personer. | Sverige lever ungefar 90 personer med Fabry.

| KALLA SOCIALSTYRELSEN
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Leva med neurofibromatos

- Det hade jag
ingen aning
om, sdger
Patrick.

Det hade ingen annan heller. Men det
ldkaren konstaterat var att Patrick hade
sé kallade café-au-lait-flackar, morka
flackar pa huden, typiska for NF. Nagra
andra symtom hade Patrick dnnu inte.

- Men 1999, ndr jag blev 25, fick jag
svara smartor i benen. Pa vardcentralen
trodde de inte pa mig, de kunde inte
hitta nagot som var fel.

Men Patrick envisades. Till slut skick-
ades han pd magnetrontgen. Det visade
sig att han hade tumoérer pa ryggmairgen.
Det beslutades direkt om operation. Den
gick bra, men nagra ar senare var det
dags igen.

— Det é4r sa med den hir sjukdomen.
Man opererar bort tumérerna, men det
uppstar nya som ocksa maste tas bort.

Sjukvarden hade ldrt sig och Patrick
kom snabbt till operation. Nér han far
ont vet man vad som behéver goras.
2005 opererades han igen. Aven denna
ging gick det bra.

Nar Patrick S6derberg var 20 ar gick han till

en ldkare for att ta bort ett fodelsemarke pa
brostet. Det tog en ovantad vandning. Ldkaren
konstaterade vid undersdkningen att Patrick
hade sjukdomen NF (neurofibromatos) typ 1.

2016 VAR DET DAGS IGEN. Patrick hade
inte sd ont denna gang, men lakaren
menade att tumorerna maste bort,
annars kunde Patrick tappa kéinseln i
benen och i vérsta fall bli rullstolsbun-
den. En ryggkota opererades bort och
han stelopererades i ett omrade av ryg-
gen ("det har paverkat golfsvingen’, kon-
staterar Patrick).

Operationen gick bra dnda till slutet.
Nagot gick snett nér likarna skulle skruva
fast en platta. En skruv gick fel och tréng-
de iniryggmargen. Patrick blev forla-
mad. Nu hamnade han i rullstol énda.

Det blev en lang och besvirlig rehabi-
litering. Patrick lyckades och kunde efter
ungefir sex veckor lamna rullstolen.

— Men det har fortfarande stark
péverkan pa min géng, berittar han. Jag
fick andra problem ocksa. Ryggmairgs-
skadan orsakade nervsmirtor och kins-
lobortfall i olika delar av kroppen. Det
fungerar men paverkar psyket. Allt har
blivit battre, men det tar tid.

Nervsmirtorna ar kvar och kommer
sannolikt aldrig att férsvinna. Han har
knutor pa nervtradarna som orsakar

plotsliga och mycket svéra smirtor.
Dessa knutor gar inte att operera. Patrick
undviker smirtstillande. De orsakar
problem i magen och den har han till-
rickliga problem med dnda.

- Jag kan fa plotsliga smartattacker
som héller i sig nagon minut. Sedan
slapper de. Jag kan ha battre eller saimre
dagar, men det gir and4 att hantera.

NAR HAN TANKER PA SIN BARNDOM ser
han problem som han med sin kunskap
idag kan knyta till sjukdomen.

- Jag hade till exempel betydligt své-
rare i skolan dn mina syskon. Ingen av
dem har diagnostiserats med NF.

De flesta av de som har NF har dven
nagon form av NPF-diagnos. Till exem-
pel ADHD ér vanligt forekommande.
Patrick utreds nu for just detta och kom-
mer troligen att fa diagnosen.

— Ingen vet varfor just jag fick en
nymutation och ddrmed drabbades av
den hir sjukdomen.

Idag &r Patrick
Soderberg 50 ar. Han
gér regelbundet pa mag-
netrontgen vartannat
ar for att halla koll pa
tumorerna.

- Oron finns hela
tiden for att det ska
bli virre. Tumorerna
jag har dr godartade,

NEUROFIBROMATOS
50/100000

men ingen vet om de kan véxla och bli
maligna. Men det har inte hant 4nnu.

Aven tumérer utanpa huden ar van-
liga vid NF. Det har 4ven Patrick.

- Men de doljs till storsta delen av
kladerna. De har 6kat i antal nér jag bli-
vit dldre.

Kiénseln i ryggen dr i vissa delar borta
pé grund av alla operationer.

— Man klipper ju av nervtradar varje
gang.

Patrick har lart sig att till stora delar
hantera sjukdomen och de problem den
medfor. Nu ar han mer orolig for sonen,
till sommaren tio &r, som arvt sjukdo-
men.

PATRICK SODERBERG AR AKTIV inom NF-
férbundets patientorganisation och
arbetar for att sprida kunskap om sjuk-
domen.

PER AXEL NORDFELDT

Neurofibromatos

Tillhor gruppen arftliga tumdérsyndrom. Kannetecknas av
att det utvecklas godartade bindvavstumorer Iangs ner-
vrotter och perifera nerver. Det finns tre typer, typ 1 (van-
ligast), typ 2 och schwannomatos. Ett typiskt symtom

ar bruna flackar pa huden (café-au-lait-flackar). Sjuk-
domen kan paverka manga olika organ och symtomen
kan variera mycket i art och svarighetsgrad. NF kan 6ka
risken for cancer. Det finns ingen botande behandling.

Férekomst ca 50 per 100 000 nyfodda.

KALLA SOCIALSTYRELSEN

Efterlangtat politiskt fokus pa sallsynta halsotillstand -

nu kravs langsiktig finansiering

kan vi gladjas at att det nu ar ett stort

politiskt fokus pa sillsynta hilsotill-
stdnd. Antligen ska Sverige utarbeta en
nationell strategi och samtidigt beslutar
Regeringen och SKR att tillsammans ta
fram konkreta forslag for att stéarka till-
gangen till nya lakemedel, bland annat
for personer med sillsynta hélsotill-
stdnd. Detta dr tva stora framgangar for
den ndrmare halva miljon personer som
lever med ett sillsynt hélsotillstand?.
Samtidigt gar regionerna med stora
underskott, det dr nu helt avgorande att
staten prioriterar séllsynta dven ekono-
miskt.

Det ar tre ar sedan Takeda i part-
nerskap med patient- och bransch-
organisationer startade Nordic Rare
Disease Summit dér patientforetradare,
beslutsfattare och experter inom séll-
synta halsotillstand traffas; 2023 deltog
663 personer fran 33 linder. Vid motet
offentliggjorde Sjukvérdsminister Acko
Ankarberg Johansson att Sverige ska ta
fram en efterldngtad nationell strategi
for sallsynta hilsotillstand. Som ett kon-
kret bidrag till detta arbete uppdateras

| dag pé sdllsynta dagen 29 februari

nu Nordic Roadmap for Rare Diseases,
dér summitens partners gemensamt
formulerat medskick inom tre fokusom-
rdden: tidig diagnos, patientinflytande
och tillgang till innovation, sasom nya
lakemedel.

REGERINGEN VALDE | MOTSATS till manga
andra lander att inte hantera frigan om
tillgang till likemedel inom strategin,
utan behaller den frégan pa Reger-
ingskansliet. Frdn regionerna har man
uppmuntrat statens stod: “ett system for
statlig medfinansiering av vissa terapier
behivs. Staten behover ge ekonomiskt
stod i sdrskilt utmanande situationer dir
nya ldkemedelsbehandlingar som bedoms
effektiva dr forknippade med hoga kost-
nader[...]” 2

YTTERLIGARE ETT KVITTO pa det poli-
tiska fokuset ar att Regeringen och SKR
beslutat att man tillsammans ska ta fram
konkreta forslag for att starka tillgdngen
till nya lakemedel. Arbetet utgar i dessa
delar fran TLV:s rapport “Stirkt tillgang
till lakemedel vid sallsynta hélsotill-
stand.”?

Varje dr fods cirka
3000 barn i Sverige
med ett sillsynt hdlso-
tillstand 4, en komplex
utmaning for bade
fordldrarna, anhériga
och varden.

Takeda stoder SKR:s och

regeringens initiativ:

"Antligen ser vi ett politiskt fokus pa sdll-
synta hdlsotillstind s vil nationellt som
regionalt och ett tydligt patientperspektiv
i framtagandet av den nationella strate-
gin. Vi dr dock oroliga att regionerna i
dessa svira ekonomiska tider inte kom-
mer kunna prioritera sillsynta dven om
man sd onskar. Nu krévs statlig langsiktig
finansiering. Som ett forsta steg vill vi se
en budgetsatsning for sillsynta likt den
regeringen gjort pd cancervdrden for 6kad

Helena Bladh, Public
Policy Lead pa Takeda

jdmlikhet och tillgdng till diagnostik och
behandling” Sager Helena Bladh, Public
Policy Lead.

C-ANPROMY/SE/RDG/0125 Feb-24

www.takeda.se

Killor;
1. Socialstyrelsens Kunskapsdatabas 2023 Statistik
2. SKR 20/00249: Positionspapper: Sverige behdver ett modernt regelverk for lskemedel

ER Y Starkt tillgang till
hallbara lakemedelskostnader

vid séllsynta and - till 14

4. Lif.se: Tillgangen till behandling av sallsynta sjukdomar - en komplex utmaning


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/
https://skr.se/download/18.71b542201784abfbf7a64099/1617274774884/WEBB-13-20-00249-SKR-Positionspapper-lakemedel-2021%20(2).pdf
https://www.tlv.se/download/18.6bf6dd6318adccd40ad39754/1696576783029/starkt_tillgang_till_lakemedel_vid_sallsynta_halsotillstand_till_langsiktigt_hallbara_lakemedelskostnader.pdf
http://www.takeda.se
https://www.lif.se/nyheter/2021/2/tillgangen-till-behandling-av-sallsynta-sjukdomar--en-komplex-utmaning/
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Brinner for de
odiagnosticerade

Arbetsfiltet ar globalt for Willefonden. Malet ér att de med en odiagnosticerad séllsynt sjukdom
ska fa en diagnos. Det dr helt avgorande for att patienten ska kunna ta del av systemen inom
varden. Helene Cederroth berittar om tragedierna som ledde till att Willefonden grundades.

en tragedi som drabbat Helene
D och Mikk Cederroth &r svar att

ta in. Tre barn d6da i odiagnos-
ticerad sjukdom. And4 blir samtalet med
Helene latt och ljust.

- Jag tycker om att tala om véra barn.
De har gett oss s& mycket.

Wille f6ddes med epilepsi och fick
snart dven astma, som medforde svér
och langvarig hosta. Anda hittade likar-
na inget fel. Epilepsi 4r inte en specifik
sjukdom, det 4r ett symtom pa att nagot
ar skadat i hjarnan. Det finns manga
olika typer av epilepsianfall. Men trots
mingder av undersdkningar hittade
ingen vad det var som orsakade Willes
symtom. Han blev ocksa extremt infek-
tionskianslig. Lakarna lugnade forald-
rarna. De hivdade att sjukdomen varken
var arftlig eller dodlig.

- Viville ju tro det. Men idag vet vi att
om man inte kédnner till vilken sjukdom
det dr gar det inte att uttala sig om arft-
lighet eller dodlighet.

Wille var en social och glad pojke.
Det gick bra i skolan, han gillade att ldra
sig saker. Men efter 10-arsaldern for-
andrades hans tillstind. Helene berittar.
Ibland stockar sig rosten, hon fortsitter
anda.

- Han fick svarigheter i skolan. Wille
som alskat att ldra sig nya saker fick
plotsligt problem att ta in kunskaper.
Han kidnde inte igen nira anhoriga. Han
som ldnge last avancerade bocker pa
egen hand ville nu att vi tillsammans
skulle lasa bocker skrivna for valdigt
smé barn.

Efter nya undersokningar diagnosti-
serades Wille for demens. 12 r gammal.

Under tiden hade
Hugo och Emma
kommit till vérl-
den. Lékarna hade
sagt att sjukdomen
inte var arftlig.
Dirfor sag Helene
och Mikk inget
hinder for att skaffa fler barn. Dessutom
finns ett helt friskt 4ldre syskon till
Wille.

Men dven Hugo och Emma visade sig
ha problem som kunde harledas till hjar-
nan, dessutom autism. Alla tre barnen
fick problem med att dta och intog till
slut bara ndringslosning. Men inte heller
i Hugo eller Emmas fall kunde likarve-

tenskapen diagnosticera nagon sjukdom.

MEN BARNEN DOG, ett efter ett. Inom tre
ar. 1999 dog Wille. Han blev 16 &r gam-
mal. Emma var bara sex 4r nér hon dog,
Hugo blev 10. Var och en avdem en
egen tragedi. Det skulle kndcka de flesta.
Helene och Mikk grundade i stéllet Wil-
lefonden, med syfte att hjélpa alla med
en odiagnostiserad sjukdom att fa en
diagnos.

- Vi vet ju inte ens om det var samma
sjukdom vara barn drabbades av. Vi vill
gora allt for att hjdlpa andra med odiag-
nostiserade sjukdomar att fa en diagnos.
For deras skull och for de anhorigas,
sidger Helene med eftertryck.

— Det ir sa vildigt viktigt att fa en
diagnos, fortsitter hon. Om ldkarna
inte vet vad som r fel faller patienterna
utanfor vardens alla system. Aven om det
inte finns ett botemedel kan dnd& mycket
goras for att underldtta de hér patienter-

Det ar sa valdigt viktigt
att fa en diagnos. Om
lakarna inte vet vad som ar
fel faller patienterna utanfor
vardens alla system.”

nas tillvaro. Men
det forutsitter en
diagnos.

— Arbetet som
gors i familje-
grupperna bety-
der sd mycket.
Med en diagnos
finns det mycket hjalp och stod att fa
fran andra i samma situation. Men om
det inte finns ndgon diagnos gar det f6r-
stas inte heller att hitta en familjegrupp.

Darfor har Willefonden fokus pa att
arbeta globalt. Patientunderlaget ar helt
enkelt for litet for att arbeta nationellt
eller ens inom en kontinent. Det hér ar
sjukdomar dar det kanske bara finns en
eller ett par patienter pé en hel konti-
nent, ibland i hela vérlden.

INOM OMRADET siéllsynta sjukdomar rak-
nar vi idag 7000 -8 000 inom EU. Over
hela vérlden uppgar gruppen till kanske
10 000 sjukdomar. Men det finns ocksa
en stor mingd sjukdomar som &r oupp-
tackta av lakarvetenskapen och som
annu inte kan diagnostiseras.

- Vi vet forstés inte hur manga odi-
agnostiserade sjukdomar det finns, men
man beréknar att vi nu lyckats identi-
fiera ungefir 40 procent. I och for sig
bra, men det innebar att 60 procent fort-
farande inte har en diagnos.

En metod Willefonden har tagit ini-
tiativ till 4r varldskongresser. Har samlas
varldens framsta specialister inom diag-
nostisering for att forsoka identifiera
sjukdomarna.

- Vi var lite tokiga, Mikk och jag,
berittar Helene med fortjusning i rosten.

FOTO RICK GUIDOTTI

FOTON PRIVATA

- Vi kontaktade varldens ledande exper-
ter pa séllsynta sjukdomar, beskrev vart
fall och berittade om det vi ville uppné.
Vi bjod in dem till en internationell
kongress. En tid hade vi da arbetat med
insamling av pengar, sa det fanns finan-
siering.

- De tackade ja!
12 virldskongresser har det blivit. Fler
planeras. Vilka dr dd Mikk och Helene?
Helene beskriver Mick som civilingenjor
och datanord. Norderiet fick han utlopp
for i organisationen av det hackathon
Willefonden var med om att anordna i
somras (se artikel sidan 4).

SIG SJIALV BESKRIVER Helene som "ing-
enting”. Néja, det far vil ses som en nér-
mast monumental anspraksloshet fran
négon som under 25 &r byggt upp en
globalt verksam insamlingsstiftelse som
fatt stor medicinsk betydelse, anordnat
12 vdrldskongresser med vérldens fram-
sta experter inom omradet, nu ocksa
hackathon med specialister frin manga
yrkesgrupper och linder. Dessutom
har hon fatt med sig manga av vérldens
framsta sjukhus och lockat négra av de
internationellt frimsta finansidrerna.
Det d4r ménga som fatt hjalp fran
Willefonden tack vare Helenes och
Mikks passionerade engagemang. Bakom
finns hela tiden sorgen 6ver de tre doda
barnen. Men Helene minns ocksa med
virme de fina ar de fick tillsammans.
- Sa lange vi talar om dem finns de kvar.

PER AXEL NORDFELDT
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Sallsynt forskning ar banbrytande

For forskning gdllande barn med séllsynta sjukdomar och IF (intellek-
tuell funktionsnedsattning) med eventuella missbildningssyndrom lan-
serades 2023 en regeringssatsning pa 12,5 miljoner. Det giller ett natio-
nellt forskningsprojekt dar barn med oklara diagnoser nu ska erbjudas
diagnostik i varldsklass med nya genetiska metoder. Metoden &r en
kombination av flera moderna och avancerade tekniker for diagnostik.

— Detta ir ett nationellt projekt inom
GMS (Genomic Medicine Sweden),
berittar Ann Nordgren, professor i kli-
nisk genetik vid Karolinska Institutet
och Sahlgrenska akademin, Géteborgs
Universitet.

Namnet pa forskningsnétverket ar
UDN Sweden (Undiagnosed Diseases
Network Sweden) och Ann Nordgren ar
projektledare. Syftet ar att infora en jam-
lik genetisk diagnostisk med helgenom-
sekvensering (genetisk testning) 6ver
hela landet. Nu pagar sammanstillning
och uppfoljning for 2023.

- Idag finns det 116 behandlings-
bara diagnoser med IF, betydligt fler
an vi kdnde till tidigare, fortsétter Ann
Nordgren.

- Vi kartldgger parallellt betydelsen
for familjerna att fa en diagnos jamfort
med att inte ha nagon och deras tankar
kring genetisk testning. Informationsin-
samlandet berdknas fortsitta dven under
detta ar.

- Vi har inom UDN Sweden byggt
upp ett diagnostiskt expertnétverk fran
landets alla universitetssjukhus och
GMC (Genomic Medicine Center), som
finns i Orebro, Linkoping, Géteborg,
Umed, Uppsala, och Lund. Utifrén
landets expertis har vi skapat multi-
disciplinira team med bioinformatiker,
genetiker, statistiker, psykologer, sjuk-
skoterskor och lakare, som arbetar inom
olika delprojekt ddr dven representanter
for patientféreningen Willefonden
(Wilhelm foundation) ingar.

— Aven administrativ personal ar invol-
verad. Det ér en gigantisk logistisk
utmaning att fa allt att fungera. Vi far in
enorma méngder data som ska lagras

i den nationella genomikplattformen
NGP i Goteborg. Darifran skall alla

i natverket forhoppningsvis inom en
snar framtid kunna dela och analysera
data efter informerat samtycke fran
patienten/dennes familj. Information
om patienterna skall ocksa registreras i
det nya nationella kvalitetsregistret for
Sillsynta diagnoser “Rara Swed”, som
ska ge en samlad bild 6ver séllsynta
diagnoser i Sverige.

- Vi har ocksa utvecklat ett verktyg for
ldkare att kunna registrera kliniska sym-
tom (fenotyp) pa ett standardiserat och
tydligt sétt, som heter tip2toe. Patienter/
foraldrar skall dven erbjudas att fylla i ett
separat tip2toe formuldr dar de med egna
ord kan beskriva barnets symtom. Det
ar helt nodvindigt att fa in en detaljerad
klinisk information om patienten om vi
skall kunna tolka genetiska fynd.

ALLT LAGGS IN 1 ETT SYSTEM dir kliniska
data kombineras med genomikdata. P&
sikt ska alla i sjukvarden inom det sdll-
synta omradet i Sverige forhoppningsvis
kunna arbeta tillsammans och utveckla
diagnostiken genom detta system.

UDN Karolinska som leder UDN
Sweden ér en del av UDN International
(UDNI), sé det finns ett mycket aktivt
internationellt samarbete kring séllsynta
sjukdomar.

— For de patienter vi inte lyckas diagnos-
ticera i Sverige delar vi data med UDNI
for att se om andra internationella
experter kan hitta en 16sning, siger Ann
Nordgren.

— Sverige ligger langt fram ndr det gdl-
ler genetisk diagnostik och det kliniska
arbetet pa sjukhusen. Helgenomsekven-
sering kommer inom en snar framtid att
erbjudas som en forstahandstest inom
klinisk rutindiagnostik for alla barn med
cancer och alla barn med mattlig eller
svar IF och barn med séllsynta syndrom
med missbildningar och/eller IE

NAR DET GALLER FORSKNING behover vi
storre resurser. Sverige har en unik méj-
lighet att bedriva en forskning i vérlds-
klass, tack vare att vi ligger langt fram
nér det giller avancerade molekylara
analyser och da vi har tillgang till unika
register med detaljerad information om
patienters symtom och sjukdomsférlopp.

- Men den kombination av data
som nu arbetas fram dr en viktig bor-
jan. Fanns resurser for att kombinera
Sveriges fantastiska register med geno-
mikdata, journaldata och patientegen-
rapportering skulle Sverige kunna gora
stor skillnad for patienter med sillsynta
diagnoser.

Det paga dven andra forskningspro-
jekt kring séllsynta sjukdomar, bland
annat barncancer.

- Vi har trott att cancer enbart var
slumpartad. Nu har vi data som visar
att &tminstone 11 procent av barn har en
medf6dd orsak till sin cancer.

Inom det sallsynta omradet bedrivs
mycket forskning med syfte att utveckla
metoder for beskrivning av nya syndrom.

- Sillsynta diagnoser banar vig
for precisionsmedicin, betonar Ann
Nordgren.

-
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- De ger led-
tradar om
folksjukdomar.
Sillsynta sjuk-
domar orsakas
ofta av genetiska
toérandringar i en enda gen. Da kan vi se
vad den genen gor. Pa sa sitt gar det att
battre forstd mekanismerna som driver
sjukdomen. Dirfor ger forskningen pa
sillsynta sjukdomar jdtteviktiga led-
tradar till mekanismerna ocksa bakom

manga vanliga sjukdomar.

Ann Nordgren har arbetat hela sitt
yrkesliv med att forska pé séllsynta
sjukdomar. Hon tréttnar aldrig, det ér
oupphorligt fascinerande. Och hon ar
overtygad:

- Medicinen kan komma langt
genom att satsa pa forskning kring sall-
synta diagnoser.

PER AXEL NORDFELDT

Genomic Medicine Sweden
(GMS)

ar ett samarbete mellan landet regioner
med universitetssjukvard och universitet
med medicinsk fakultet som arbetar
tillsammans for att infora forbattrad
diagnostik och individbaserad vard och
behandling inom sjukvarden och starka
forskning och innovation inom preci-
sionsmedicin.

Sdllsynta fonden

Ann Nordgren har tillsammans med

sin dotter Ida Nordgren (ocksa forskare
och lakare) startat en forskningsstiftelse
som samlar in pengar till forskning om
sallsynta diagnoser med en slagkraftiga
slogan: "Donera for en sallsynt god sak”
(https://www.agrenska.se/sallsyntafon-
den/). Hittills har 6ver 50 forskare tillde-
lats forskningsmedel fran Sallsynta fon-
den och planen &r att fonden skall vaxa.

Sallsynta eldsjalar driver forskningen

For snart 20 ar sedan startade féreningen Aniridi Sverige, forst som ett
natverk och sedan som en formell organisation som samlar diagnosba-
rare, familjer och nérstaende till dem som lever med det sdllsynta 6gon-
tillstandet aniridi och aniridirelaterade diagnoser. Malet var att sdtta
den séllsynta 6gonsjukdomen aniridi pa kartan och driva fram forskning.

Vad ar aniridi?

Kongenital (medfédd) aniridi beror
hos de allra flesta pa mutationer
(férandringar) i PAX6-genen och
paverkar framfor allt 6gats utveckling.
Beroende pa grad och typ av genetisk
avvikelse kan dven andra organ paver-
kas. | de flesta fall leder aniridi till en
grav synnedsattning och i sina svaraste
former aven till blindhet. Kongenital
aniridi finns hos ca 2-3 personer per
100 000 invanare.

FOTO EYEROUNDS.ORG/BRICE
CRITSER OCH CINDY MONTAGUE

KALLA SOCIALSTYRELSEN

dgen dit har varit lang med stora

uppoffringar, men idag r Sverige

ledande inom forskningen pa
omradet. I mitten pa oo-talet fanns ing-
en adekvat information att tillgd om ani-
ridi i Sverige, inte ens i Socialstyrelsens
databas om ovanliga sjukdomar. Till-
sammans med andra europeiska patient-
foretrddare borjade Aniridi Sverige
strategiskt arbeta for att narma sig mélet
om mer forskning. Ett forsta steg var att
skapa den europeiska federationen av
nationella aniridiforeningar, Aniridia
Europe, och aktivt stodja diagnosbérare
att organisera sig i flera lander.

2012 anordnades den forsta europeiska
forskningskonferensen om aniridi

i Norge. Det blev startskottet for ett
intensifierat arbete med fler forsknings-
konferenser vartannat ar pa olika platser
i Europa drivna av ideella krafter inom
aniridirorelsen. Idag pagar flera EU-
finansierade forskningsprojekt med
koppling till aniridi tack vare samverkan
med eldsjélar inom forskningen som
exempelvis professor Neil Lagali och
hans team pa Linképings universitet.
Framgangar inom forskningen har rap-
porterats inom flera omraden, bland
annat inom utvecklandet av nya lakeme-
del som syftar till att 6ka produktionen
av ett sdrskilt protein i 6gat och kring att
omvandla celler fran aniridipatienter till
pluripotenta stamceller som majligtvis
kan ersitta de saknade limbala stam-
cellerna i hornhinnan.

ANIRIDI

DEN 31 MAJ - 2 JUNI i dr star Sverige vird
for den sjunde europeiska forsknings-
konferensen i Stockholm, med ett 30-tal
talare fran Europa och Nordamerika.
Det dr unikt att diagnosbirare sjdlva
driver utvecklingen framat och hyllas
bor de diagnosbarare och anhériga samt
forskare och likare som engagerar sig for
att uppmarksamma siéllsynta sjukdomar.

NEVEN MILIVOJEVIC

Grundare och vice ordférande, Aniridi Sverige
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Multidisciplinar hjalp
fOr anhoriga

Colin Reilly forskar pa de
anhdrigas situation nar ett barn
drabbas av en svar sjukdom.
Det finns mycket i samhallets
insatser som kan bli battre.

Nér ett barn
drabbas av svér
sjukdom péverkas
ocksa foraldrar
och andra anhé-
riga runt omkring
patienten. De dr
ofta i stort behov
av stod. Fragan om
hur detta st6d pa basta sitt ska utformas
ar amnet for Colin Reillys forskning.

- Jag forskar pa de psykosociala
aspekterna av neurologiska sjukdomar,
siger Colin Reilly.

Colin Reilly ar irldndare och sedan
flera ar verksam som neuropsykolog vid
Drottning Silvias barnsjukhus, en del av
Sahlgrenska sjukhuset i Goteborg.

- Jag forskar sarskilt pa familjer med
barn som har svarbehandlad epilepsi,

xh\ ‘

till exempel LGS (Lennox-Gastauts
syndrom), siger Colin Reilly. Vi vet att
dessa sjukdomar kan péverka vardnads-
havare vildigt mycket. Jag intervjuar
forildrar, gor utredningar av hur de mar
och om deras livskvalitet.

- Ett problem ér att de séllsynta sjuk-
domarna 4r just sillsynta. Det innebar
att kunskapen 4r l4g utanfor universi-
tetssjukhusen. De epileptiska anfallen dr
bara symtom med orsaker som ar dolda
under ytan. Ofta har dessa barn dven
kognitiva problem med utvecklings-
storning, inldrningssvarigheter, autism,
adhd med mera.

- Undersékningen av epilepsin dr bara
forsta steget till att undersoka hur vi ska
hjalpa barnet och hur vi ska hjélpa forald-
rarna. Min forskning visar att féraldrar
till barn med svér epilepsi ofta lider av
psykisk ohdlsa. Deras livskvalitet paver-
kas starkt av att ha ett sd svart sjukt barn.

- De maste ofta kimpa med vérdsys-
temet, med habiliteringen, med skolan,
de maste ta ansvar for att samordna
allt for barnet. Det bidrar till stress och

[—
T

Det ar valdigt mycket omkring en sallsynt och
svar sjukdom som maste hanteras. Det finns
ofta en frustation hos foraldrarna for att de inte
far det stod fran samhadllet som de behover.”

manga av dem, sdrskilt mammor, kan
inte arbeta heltid utan maste fungera
som assistent at sitt barn.

- Forsta resan handlar om att ta in att
barnet har en svar sjukdom med allvar-
lig epilepsi. Ndsta resa handlar om alla
utredningar och att fa allt att fungera i
vardagen. Nér diagnosen ér stélld blir
det littare att fa stod fran varden och
samhillet, men det tar ofta lang tid att fa
en diagnos eller f ratt diagnos.

- Det ér valdigt mycket omkring en
séllsynt och svar sjukdom som maste
hanteras, betonar Colin Reilly. Det finns
ofta en frustation hos férdldrarna for att
de inte far det stod fran samhillet som
de behover.

| COLIN REILLYS TEAM ingdr barnneurolo-
ger, kuratorer, logopeder, fysioterapeuter
arbetsterapeuter och ménga andra spe-
cialister. En atgard Colin Reilly foreslar
ar att fordldrar och barn direkt ska fa
hjalpa fran ett multidisciplinért team da
ett barn diagnosticerats for svar epilepsi.
Eftersom barnet ofta har andra problem

behover foraldrarna stod for att losa
aven dessa, exempelvis hur den kogni-
tiva funktionsnedséttningen eller stor-
ningar inom motoriken ska hanteras. De
behover veta allt som har med barnets
utveckling att gora och tidigt fa kontakt
med specialister som forstar barnets
sjukdom.

- Det finns mycket under ytan och
det ar var uppgift att ta fram detta.

COLIN REILLY FOLJER BARN upp till 18 ars
alder. D& gar de over till vuxenvard. Den
ar organiserad annorlunda 4n barn- och
ungdomsvérden och det innebar manga
nya utmaningar for familjerna.

- Vi bedriver ett forskningsprojekt kring
6vergang (transition) for ungdomar med
svirbehandlad epilepsi. For att 6ver-
géngen ska bli sa effektiv som mojligt for
ungdomarna men dven for deras forild-
rar, sager Colin Reilly eftertdnksamt.

PER AXEL NORDFELDT

Sallsynta priset 2024

Vi har ett resultat:

Efter att Sallsynta priset har gatt till enstaka
personer dnda sedan starten 2008 ar det i ar
antligen dags att uppmérksamma flera! Vi
brukar séga att det séllsynta inte dr ovanligt
och att vi blir starkare tillsammans. Detta gil-
ler i hogsta grad nér det handlar om att enga-
gera sig for viktiga fragor som kan leda till for-
bittring for manga. Det ér ofta en nédvéndig-
het att kroka arm och hjilpas it. Inte minst om
man sjélv lever med en séllsynt diagnos som
staller till det och satter kdppar i hjulet for ork
och hilsa. Genom Sillsynta priset 2024 vill vi
manifestera detta lite extra.

Det dr en stor dra for oss som forbund att
idag presentera inte mindre dn tre pristagare.
Tre unga, initiativrika, kreativa eldsjéilar som
upptéckt att det dr en fordel att ta hjélp av var-
andra.

Sillsynta priset 2024 tilldelas de tre perso-
nerna bakom instagramkontot @trekroppar-
sammaproblem - Fanny, Fredrika och Nadja.

Genom sitt nystartade konto skriver de om
sin vardag med sina kroniska och sillsynta
sjukdomar. De delar 6ppet och respektfullt
tankar, erfarenheter och reflektioner med
bilder som synliggér utmaningarna med att
vara ung och sillsynt.

Kontot &r strukturerat, utbildande, erfa-
renhetsbaserat och tar upp olika teman inom
omradet.

Det vicker tankar och tar sina foljare i han-
den genom béde gladjeamnen och sorg.

Kontot fungerar som en kompis f6r andra
unga i liknande situationer. Men ocksa som en
dorr pa glant for vuxenvirlden, dir mojlighet
ges att kika in och fa en battre forstaelse for
unga som lever med séllsynta kroniska hilso-
tillstand.

Vi gratulerar Fanny, Nadja och Fredrika
till priset och onskar er varmt lycka till med
ert fortsatta engagemang. Det ér viktigt for
manga!

Pristagarna far dela pa 25 ooo kr.

MALIN GRANDE
Kanslichef Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Detta ar Sallsynta priset

Vid varldens férsta Sallsynta dagen
den 29 februari 2008 utdelades
"David Legas stipendium". Syftet var
- och ar fortfarande — att uppmark-
samma unga eldsjalar verksamma
inom de ideella natverk som &r ovar-
derliga for personer med séllsynta
diagnoser.

Den forsta mottagaren av priset,
2008, var Sandra Derbring. 2012
tilldelades priset Lina Wadenheim,
2016 Jakob Fichtelius och 2020 Kalle
Mohammar.

Fran vdnster Fredrika, Nadja och Fanny

FOTO PRIVAT
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A

AMC-féreningen i Sverige
https://amcforeningen.se
Aniridi Sverige
https://www.aniridi.se
Apert-foreningen
https://www.apert.se

Bota FA!
http://www.bota-fa.se

BWS Sverige — en forening for
Beckwith-Wiedemanns syndrom och
relaterade tillstand
https://www.bwssverige.se

C

Caverndst Angiom Sverige (CASE)
https://p.facebook.com/CavernostAngi-
omSverige.CASE

CDH Sverige - Foreningen for medfott
diafragmabrack
https://cdhsverige.se

D

Dravets Syndrome Association
Sweden - DSAS
http://www.dravetssweden.se

E

EDS (Ehlers-Danlos syndrom)
Riksforbund
https://ehlers-danlos.se

F

Fabryféreningen i Sverige
https://fabry.se

FAMY-Norrbotten/Skelleftesjukan
https://famynorrbotten.se

FAMY Visterbotten
http://www.famy.se/#

Foéreningen 22q11
https://www.22q11.se/

Féreningen AHUS-FFII
https://www.facebook.com/aHUSIi-
festough

Foreningen Esofagusatresi
https://esofagusatresi.com
Foreningen Fragile-X
https://fragilex.se

Féreningen Mitosverige (féreningen

nedlagd, men natverk finns)
https://www.mitosverige.org

1T lIIIIIII
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Riksforbundet Sallsynta dlagnosers
medlemsféreningar och féreningarnas hemsidor

FOTO JONAS FORSBERG

Vill du veta mer om en diagnosférening, titta pa foreningens hemsida!
Om féreningen saknar egen hemsida, hanvisas till Riksforbundet Sallsynta diagnoser. Inom férbundet finns
dven en grupp for den som har en séllsynt diagnos, men som saknar diagnosférening (fria gruppen).

Foreningen Rett syndrom i Sverige,
RSIS
https://www.rsis.se

Foéreningen Smith-Magenis syndrom
http://www.smithmagenis.se

H

Hemakromatosforbundet
www.hemokromatosforbundet.se

HHTSVERIGE (Hereditdar Hemorragisk
Telangiektasi)
https://www.hhtsverige.org

HSP-Sverige
https://www.sallsyntadiagnoser.se

Hypertrofisk Kardiomyopatis Svenska
Séllskap (HCM SS)
https://hcmsvenska.se

Iktyosforeningen
https://iktyos.se

Intresseféreningen for Nemalinmyopati
https://nemalinmyopati.se

K

Kabukiféreningen Skandinavien
https://kabukiskandinavien.se

Klinefelterndtverket
http://www.klinefelter.se

Kraniofaciala féreningen i Sverige
https://kraniofaciala.se

L

LAM Academy - natverk for forskning
kring LAM - lymfangioleiomyomatos
och for stod till patienter och anhdriga
https://www.lamacademy.org

Lymf Sverige - Férbundet for lymfo-
dem, lipédem och dercum
https://www.lymfsverige.se

M

Morbus Gaucherféreningen
https://morbusgaucher.se

Mobius syndromféreningen i Sverige
https://www.mobiussyndrom.se

N

NF-forbundet i Sverige
https://www.nf-forbundet.se

NOC - Natverket for ovanliga
kromosomavvikelser
https://nocsverige.se

Natverket for Spinalmuskelatrofi
(SMA)
http://nsma.nu

P

Patientféreningen for Duchennes och
Beckers muskeldystrofi (DBMD)
https://dbmd.myclub.se

Patientféreningen Lymf
(grupp Dercum)
https://www.sallsyntadiagnoser.se

PBC-féreningen (PBC Sverige)
https://www.pbcsverige.se

PCD Sverige (primar cilidr dyskinesi)
https://pcdsverige.se
PWS-féreningen i Sverige
http://prader-willi.se

R

Riksforbundet Huntingtons sjukdom
(RHS)

https://huntington.se

Riksforeningen for 16 p 11.2 kromosom-
deletion och —duplikation
https://www.sallsyntadiagnoser.se

Riksforeningen for CAH
https://www.cah.se/

Riksféreningen mot porfyrisjukdomar
(RMP)

https://porfyri.se

Riksforening for myositsjukdomar
https://myosit.reumatiker.se

Riksforeningen for systemisk skleros
https://rss.reumatiker.se

S

SCA NetWork
http://www.sca-network.com
Spin-Off

https://spin-off.se

Svensk Dysmeliférening
https://www.dysmeli.se

Svensk Dystoniférening (SDF)
https://www.dystoni.se

Svenska Addisonféreningen
https://www.addisongruppen.se

Svenska CDG-Foreningen
https://cdgforeningen.se

Svenska Cornelia de lange Féreningen
https://www.sallsyntadiagnoser.se

Svenska ED-féreningen
https://www.svenskaed.se

Svenska Epidermolysis Bullosa
Foreningen (SEBF)
https://ebforeningen.se

R e MO S o

Svenska FOP-féreningen
https://fopforeningen.se

Svenska HPN-féreningen
https://hpn.se

Svenska Marfanféreningen
https://marfan.se

Svenska MPS Féreningen
http://www.mpsforeningen.se

Svenska NCL Féreningen
https://www.svenskancl.se

Svenska Noonanféreningen
https://www.noonan.nu

Svenska PKU-féreningen
https://www.pku.se

Svenska PS-foreningen
https://linda996.wixsite.com/polands-
sydrom

Svenska Sotossallskapet
http://sotos.se

Svenska Turnerféreningen
http://www.turnerforeningen.se

Svenska VACTERL-féreningen
https://www.vacterl.com

T

TSC (Tuber6s Skleros Complex) Sverige
https://tsc-sverige.se

w

Willefonden
https://willefonden.se

Williams Syndromfdreningen i Sverige
http://williamssyndrom.se

Wilsons férening Sverige (WFS)
https://www.sallsyntadiagnoser.se

X

XLH Svenska Patientféreningen
https://xIh.nu

MEDLEMSKAP |
SALLSYNTA DIAGNOSER

Vill du veta mer om hur du eller din diag-
nosférening blir medlem i Riksférbundet
Séllsynta diagnoser? Kontakta oss da pa
info@sallsyntadiagnoser.se eller kika in pa
https://www.sallsyntadiagnoser.se/medlem/
medlemsskap-i-sallsynta-diagnoser/
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Lever med
syndromet
hela livet
varje dag

Nir Cecilia var bara nagra &r gammal hade hon
redan opererats 150 ganger. En séllsynt diagnos
paverkar manga delar av kroppen och dven stora
delar av livet. Men Cecilia visar att ocksa skon-
heten finns dir. I manga ar har hon knutit det
speciella RARE-armbandet for Riksférbundet

Séllsynta diagnoser.

( : ecilia dr séllsynt - bara vartannat &r
fods det ett barn med hennes diag-
nos: Aperts syndrom.
Cecilia tog for flera ar sedan initiativet till
Riksférbundets RARE-armband. Hon knyter
det i makramé, allra helst medan hon lyssnar
pé ljudbocker. Fram till nu har Cecilia knutit
3000 RARE-armband i manga olika vackra
farger. Genom att bara ett RARE-armband
uppmarksammar du de sillsynta fragorna
och stédjer Riksférbundet Séllsynta diagno-
sers verksamhet.

I dag dr Cecilia Wallenius 41 ar. Nar hon
foddes den 27 februari 1982 pa Nykopings
lasarett var det startskottet pa inte bara hen-
nes liv, utan ocksé pé en lang rad kirurgiska
ingrepp och otaliga vardbesok. Vid bara
nagra ars alder hade hon blivit sévd 150
ganger och opererat hiander, fotter, 6ron och
missbildningen i ansiktet.

39 . S

Stod forbundets

arbete och fa ett

vackert handknutet
al

"Ibland nar det

Skallen pé en nyfodd baby ska vara mjuk,
for att hjarnan ska fa utrymme att vixa.

P4 ett barn med Aperts syndrom har s6m-
marna mellan skallbenen redan stelnat.
Darfor opererar man och loser upp som-
marna. Fingrar och tar dr sammanvixta och
maste delas pa. Fa barn utsitts for sé mycket
kirurgi som de med Aperts syndrom. Cecilia
hade ocksa standiga infektioner pa grund

av tranga andningsvagar- och horselgangar
och fick gora en stor tandreglering. Var-

den var snabb med att ge bade diagnos och
behandling, men att ta hand om kénslor och
det psykosociala var inte lika sjdlvklart, Vare
sig det géllde fordldrar, syskon eller Cecilia
sjalv.

VARTEFTER KROPPEN VAXTE gjordes fler opera-
tioner men kvar blev ett annorlunda utseende
och manniskor som stirrade. Nu i vuxen

ol

blir manga
blickar och
kommentarer
pa en dag,

sa kanner jag
att nu far det
racka.”

alder ar vardingreppen fa, men behovet av
stod har inte forsvunnit.

- Ibland nér det blir manga blickar och
kommentarer pé en dag, sa kdnner jag att nu
far det rdcka och jag blir kanske nedstaimd
eller irriterad, sager Cecilia.

Att leva med en syndromdiagnos paverkar
manga delar av kroppen och livet. Den gér
inte 6ver, trots operationer och behandlingar.
Personen som lever med syndromet, gor det
hela livet varje dag. Far man inte varden och
vardagen att fungera ar det mycket som kan
bli fel. Pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser
arbetar vi for att alla som lever med ett séllsynt
hélsotillstand ska ha tillgang till basta vérd,
stod och behandling.

MALIN GRANDE
Kanslichef Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Seanna QR-koden harintill och stéd Riksforbundets
viktiga arbete. Du far ett armband som gavobevis:

¥ "Vill du stédja Riksforbundets viktiga arbete utan
attfa ett'gavobevis swishar du direkt till 123 900 15 61

Ilds merpa www.sallsyntadiagnoser.se/
vait-90-konto/sallsynta-armband

FOTO JONAS FORSBERG

1/100000
Aperts syndrom
Ett tillstand som hor
till gruppen medfédda
kraniofaciala missbild-
ningssyndrom. Barn med
detta syndrom féds med
en annorlunda huvud-
form. De har fingrar som
inte separerats under
fosterstadiet utan sitter
ihop liksidigt pa véanster
och héger hand. Aven
tarna sitter ihop liksidigt.
Manga har ocksa andra
skelettmissbildningar och
nedsatt rérlighet i leder.

Uppskattningsvis har 1
barn av 100 000 nyfédda
Aperts syndrom.

KALLA SOCIALSTYRELSEN

= [SVENSK .
'INSAMLINGS
koNTO TKONTROLL


http://www.sallsyntadiagnoser.se/ vart-90-konto/sallsynta-armband
http://www.sallsyntadiagnoser.se/ vart-90-konto/sallsynta-armband
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