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Er du unik?

Eller kender du nogen,

der er unik?

SA ER DETTE MAGASIN TIL DIG.

Der findes flere tusinde sjeeldne sygdomme og nok lige s&
mange mader at leve med en sjelden sygdom pa. I dette
nummer af UNIK mgder vi otte danskere, der er bade
synligt og usynligt bergrte af deres sjeeldne diagnoser.
For nogle betyder den sjeldne sygdom kun lidt, for andre
har diagnosen indgribende betydning for hverdagen.

Du mgder bl.a. Kirsten, hvis datter hverken kan tale eller
bruge sine haender. Og ingen behandling kan &ndre ved
det. Ebbes sygdom kan behandles, til gengeaeld tog det

35 ar, for en gentest gav ham navnet pd diagnosen.

Maria anede ikke, at hun havde en diagnose, men troede,
at hendes voldsomme blgdninger var helt normale.

Og endelig er der Max, der det meste af sit liv ikke har
meerket meget til sin sygdom, men nu indhenter den
sendebuterende, sjeeldne sygdom ham.

Mellem alle historierne deler eksperter ud af deres
viden om arv og diagnostik. Etisk Rad diskuterer ja eller
nej til gentest. Nationalt Genom Center fortaeller om den
nye genbank, der giver hdb om hurtig diagnose og bedre
behandling i fremtiden. Og patientforeninger giver gode
rad til, hvordan du opnéar kontrol over sygdommen og
bliver hgrt af kommunen.

Tak til jer, der eerligt forteeller os andre om livet med en
sjeelden sygdom. Tak til redaktionsgruppen og de andre
eksperter, der uddyber temaerne med deres faglige
indsigt.

Og tak til DIG, der laeser magasinet.
Vi haber, at det vil give dig bedre indsigt i de sjaeldne liv.

Redaktionen

ALLAN LUND
Overlzege ved Center for Sjeeldne
Sygdomme, Rigshospita|et, og
specialist i komplicerede, medfedte
stofskiftesygdomme..

ANETTE TORVIN M@LLER
Overlzege ved Neurologisk
Afdeling p& Aarhus
Universitetshospital. Forsker i
arve|ige sygdomme, isaer sja|dne
muskelsvindsygdomme.

HENRIK FREDERIKSEN
Professor i blodsygdomme ved
Haematologisk Afdeling pd Odense
Universitetshospital og formand

for Dansk Haematologisk Selskab.

MIA MARIA ROSDAHL HANSEN
Parerende, bestyrelsesmedlem
for Dansk forening for Williams

Syndrom og medlem af Sjzeldne
Diagnosers Forretningsudva|g

NAJA SKOUW-RASMUSSEN
Patient og bestyrelsesmedlem i
den europaeiske organisation for
folk med sjzseldne bledersygdomme,
European Haemophilia
Consortium.

SJZALDEN
UDEN BEHANDLING

Da Kirsten fik navnet péa sin datters diag-
nose, ventede hun p3, at lsegerne fortalte,
hvilken behand“ng hun skulle have. Men
lzegerne sagde ikke noget. For der var ikke
nogen behandling.

Maria forstod tidligt, at hun ikke
kunne det samme som andre barn.
Men hun forstod ikke, at der ikke var
nogen hjzelp at hente, og at hun nok ville
de inden for et par &r.

SJZALDEN
UDEN DIAGNOSE

Trods en intens og langvarig segen
kender Helle stadig ikke sin 13-3rige sons
diagnose. Men h3bet spirer, hver gang de
er til kontrol. For taenk nu hvis ...

Maria troede, det var normalt at skifte
bind hver anden time ved menstruation.
Hvad Maria ikke vidste var, at hun delte en

arvelig bledersygdom med sin mor.

DIAGNOSTIK
Der gil( 35 ar, feren gentest gav Ebbe

navnet p diagnosen. Diagnosen har
slettet bekymringerne for sygdoms-
udvikling. Til gengzeld er den arvelig.

ARV

Max er far til fem og fandt som voksen ud
af, at han havde arvet sin mors demens-
sygdom. Nu udlever han og hans elskede
Karin deres dreamme, mens de kan.

Emma va|gte ferti|itets|oehanc||ing for

Redaktor  Lisbeth Bogh May,

at undgé, at hendes barn ville arve hendes
Sanofi Genzyme

sjseldne stofskiftesygdom. En vanvittig

UNIK er et magasin om og med danskere med sjeldne sygdomme. Skribent  Maria Alstrup, . .
o 9 o o Molecule Consultancy kamp - men med en |y|<|<e||g s|utn|ng.
Magasinet udkommer i forbindelse med Sjeeldnedagen 2021. T
Korrektur  Laura Hjortkjeer,
UNIK er finansieret af Sanofi Genzyme og udviklet i samarbejde med en redaktion Molecule Consultancy Maria dremte om at fa barn, men
af eksperter og skribenter. Alle interviewede i magasinet har givet samtykke til, Layout Bausatz Helle h3ber at de nve teknologiske matte sande, at det ville vaere for hardt
at deres historier og billeder trykkes i magasinet UNIK. Foto Mew 3 ’ Y A 8 d hend krobelige k F |
Trykkeri CIMO mu||gheder en dag vil give hende ved hendes skrebelige krop. Fravalget var
SANOEI = Sanofi Genzyme, Lyngbyvej 2, 2100 Kobenhavn @. Oplag 6,000 svaret p3, hvad hendes son fejler. sveert, men i dag ved hun, at det var det
b MAT-DK-2000520 28. februar 2021 Udgivet af Sanofi Genzyme, 2021 I’igtige.
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NAR
DIAGNOSEN
IKKE KAN
BEHANDLES

“Om natten dreommer jeg, at der kommer
noget medicin, der gor, at Iben kan bare en
lillebitte smule selv. At hun kan spise selv, ga
pa toilettet selv eller sige ja og nej. Sige mor”
Det forteeller Kirsten. Hendes datter har
Rett Syndrom, der er en af de mange
sjeeldne sygdomme uden behandling.
ALLIGEVEL KAN KIRSTEN IKKE

LADE VARE MED AT HABE.
>
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Iben var 3,5 ar, da vi fik navn pa diagnosen. Pa det tidspunkt var
hun holdt op med at udvikle sig og kunne ikke tale, sa jeg glaedede
mig til at hore, hvilken behano”ing der kunne hjae|pe. Men |aegerne
sagde ikke noget. | stedet stak de os en bunke papirer, hvor der
stod en masse - men intet om behand“ng. Det fortzller Kirsten,
der ikke kunne forst3, at der ikke var noget at gore ved hendes

datters syndrom.

"Jeg plejer at finde lesninger pa
udfordringer - det kan jeg ikke med
Ibens syndrom. For der findes ikke en
behanc”ing", fortaeller Kirsten.

SJZALDEN UDEN BEHANDLING

eg plejer at finde lgsninger pa udfordringer.

For det har jeg altid troet, at man kunne.

Men det, ved jeg nu, er forkert. Alligevel

kan jeg ikke acceptere, at der ikke er en

behandling, der kan hjelpe min smilende
datter. Jeg leder stadig efter lpsningen og folger med i
forskningen ude i verden. Jeg kan ikke lade veere med
at habe.

STADIG EN SORG

I dag er Iben 9 ar og gar pa specialskole. Hun kan
bevaege sig omkring i hjemmet, men har ikke fuld kon-
trol over sin krop. Hun bruger sine gjne til at forsgge at
tale via en gjenstyringscomputer, og hun har brug for
hjeelp til daglige goremal som at spise og tage t@j pa.

- Det tager lang tid at komme sig over den sorg, det er
at fa et s handicappet barn. Tid og psykologsamtaler
har hjulpet, men det stikker stadig, nar jeg ser andre
barn lgbe rundt pa legepladsen, eller jeg teenker pa
Ibens fremtid. Men jeg kan ikke vaere ked af det hele
tiden. Det er for negativt. Og sa bliver hele mit liv nega-
tivt. Og det tillader jeg ikke.

NAR IBEN GRINER
Sa Kirsten har affundet sig med situationen og nyder
de gode dage.

Iben har Rett Syndrom, der heemmer
hendes udvikling fysisk og psykisk.

(44
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Iben har ikke fuld kontrol over sin krop og kan ikke tale. Hun bruger
en gjenstyringscomputer til at forsege at kommunikere med.

Andre dage lykkes intet, og tdrerne

sidder lost.

- Jeg elsker at se Iben strale af stolthed og gleede, nar

hun lykkes med noget. Hun maerker, nar vi forstar hen-

de, og belgnningen er stor. Sa griner hun sa inderligt
og smittende. Der er intet sd fantastisk som de dage.

SPORGSMAL UDEN SVAR

Andre dage lykkes intet, og tirerne sidder lgst.
Heldigyvis er Kirsten og hendes mand blevet gode til
at give hinanden et break, nr der er brug for det,
ligesom aflastningen giver et pusterum. Og sa har de

hver en ugentlig fridag, hvor de ikke behgver at forhol-

de sig til andet end dem selv.

- Diagnosen er bearbejdet. Nu opstar usikkerheden
ved alle de spgrgsmadl, Iben ikke kan svare pa. Far hun
mad nok? Kan hun lide maden? Klemmer hendes sko?
Har hun mareridt eller smerter, nir hun vagner midt

Kirsten haber p3, at der en dag kommer
en behandling, der kan hjzlpe hendes

datter bare en ||||e smu|e.

SJZAELDEN UDEN BEHANDLING



Hvad er Rett
syndrom?

Rett syndrom & &t sjae|c|ent og

medfedt neurologisk syndrom,

der pdvirker badde den psykiske og
fysiske udvikling. Syndromet kan

opsta tilfzeldigt eller ved
en genfejl.

Born med Rett syndrom udvikler
sigi deres forste levedr normalt
eller lettere forsinket end andre

bern. Herefter gér barnets
udvikling typisk i std. Det kan

bl.a. vise sig ved, at barnet holder

op med at sine bruge haender,
mister sit sprog, har svaert
ved at spise og skeler.

Folk med Rett syndrom lzerer

sjae|c|ent at tale og gé, og de kan
have ufrivi”ige héndbevaege|ser.

Nogle oplever ogsd felgesyg-

domme som vejrtraeknings-

og sevnforstyrrelser, epilepsi
og skaev ryg.

| Danmark har vi 124 kendte

tilfeelde af Rett syndrom, hvoraf
kun tre er drenge/maend. Hvert
ar er der cirka 2-3 nye tilfeelde af

syndromet.

Kilder: Sundhed.dk,
Center for Rett Syndrom
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“Det er som om, der er en klokke

rundt om |ben. Og bag den er der

: en sed og dejlig pige. Man kan bare

! = v ikke altid komme ind til hende.
i ll 1 f;'i_r‘.‘- 3 ! For Rett syndrom blokerer vejen,”

fortzeller Kirsten.

Kirsten og hendes mand er forzeldre til Iben, der har
Rett Syndrom og lillesoster Jane, der er rask.

om natten? Hvordan har hun det egentligt? Det er som
om, der er en klokke rundt om Iben. Og bag den er der
en spd og dejlig pige. Man kan bare ikke altid komme y ¥

ind til hende. For syndromet blokerer vejen. )

y
= ® ‘— ¥,

HABET LEVER W

Kirsten haber stadig pa at fa hjeelp til at komme igen- y

nem klokken og ind til sin datter. /ﬂ 3

- Jeg ved godt, at der aldrig kommer en medicin, der
fikser hende. Mit problem er ikke, at jeg skal give
hende mad og skifte hende, og at hun aldrig nogen-
sinde kommer til at kunne noget, uden at jeg er med.
Jeg vil bare sa gerne give hende noget, hun kan - selv.
Hvis nu, der kom en behandling, der kunne fa hen-
des heender til at fungere, s hun kunne male. Eller
hvis hun kunne tale, s andre kunne tale med hende.

Enhver forbedring, stor som lille, vil kunne ggre en . / Lykk€ n € 7/;
forskel for min datter. Sa jeg haber stadig. m o 5
nar Iben griner.

4 ‘¢

LANDSFORENINGEN RETT SYNDROM
udgiver fire gange arligt medlemsbladet “Rett Nyt".
Her kan du lzese om andre med Rett Syndrom og om
gode réd, erfaringer og problemer med syndromet.
Se mere pa rett.dk

SJZALDEN UDEN BEHANDLIING
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Eksperten
uddyber

Sadan bliver du
hort af kommunen

At soge stotte gennem det sociale og kommunale system er som

at lsegge et puslespil med 5000 brikker. Uoverskueligt, talmodig-
hedskraevende og til tider frustrerende. Men det er mu|igt, fortzller
Mia Maria Rosdahl Hansen, der er mor til Hjalte med Williams
Syndrom og en del af Sjaeldne Diagnosers forretningsudvalg. Her
deler hun en skabelon for, hvordan du hgjner dine odds for

at opné den stotte, du sager hos kommunen.

MIA MARIA
ROSDAHL
HANSEN
er mor til 6-3rige
Hjalte, der har
Williams Syndrom.

Hun er medlem af
Sjeeldne Diagnosers
forretningsudvalg og
sidder i bestyrelsen
for Dansk Forening

for Williams Syndrom.
Her rddgiver hun
andre sjzeldne familier
om at navigere i det
danske sundheds-
system, og hvordan
man soger stotte.

hvordan du hdndterer lavpraktiske udfordringer i hverdagen. Kontakt via sjaeldnediagnoser.dk/helpline

SJZALDEN UDEN BEHANDLING

et kan tage tid og talmo-
D dighed at laere at finde

rundt i systemet. Det ved
Mia alt om:
- Jeg har brglet hovedet af en fra
kommunen. Jeg vidste godt, at det
ikke var denne ene persons skyld,
og jeg undskyldte ogsi, da jeg gen-
vandt fornuften. Men ud skulle det.
Selvom et hysterisk anfald ikke var
vejen til at opna det, jeg gnskede
for mig og min sgn. Der er smartere
metoder til at fi den hjaelp, man
seger hos kommunen, har jeg leert.

Sadan forteeller Mia, hvis sgn ikke
kan behandles. Til gengeeld kan
han og resten af familien lette
hverdagen med nogle af de stot-
temuligheder, vi har i Danmark.
Erfaringerne deler Mia nu ud af

HER KAN DU FA UVILDIG - OG GRATIS - RADGIVNING

Sjeeldne Diagnosers Helpline kan besvare spargsmal om alt fra sociale rettigheder og stottemuligheder til,

som bestyrelsesmedlem af Dansk
Forening for Williams Syndrom.

VZER DEN GODE PATIENT

- Mit bedste rad til dig, der eri et
forlgb med kommunen, er: Veer
den gode patient - eller pargrende.
Nar du indleder i en skinger tone
med at sige, hvad du vil have, bliver
du automatisk medt af modvilje.
Taler du derimod peent, roligt og
velargumenteret, har du gode odds
for at opna det, du gnsker.

Mia anbefaler, at du forbereder dig
grundigt pa samtalerne med kom-
munen. Seet dig ind i, hvad du har
ret til, og gv dig i at formulere ar-
gumenterne for, hvorfor lige netop
denne stgtte kan gore en forskel for
dig eller dit barn.

Det kan du (bl.a.)

soge stotte til

I’\OS kommunen

Som sjeelden dansker kan du
soge stotte til det, som sygdom-
men er 8rsag til, at du ikke kan.
Listen af stottemuligheder er
imponerende lang og rummer
bl.a. disse omrader:

. Hja|pemid|er, briller, indretning

i hjemmet.

- Traening, fysioterapi, ergoterapi.

- Uddannelse, specialpsedagogisk

bistand, frit s|(o|eva|g.

- Hjeelper, aflosning i hjemmet,

aflastning uden for hjemmet.

o Kurser, forae|clre/szs|<ende-

grupper, psykologhjzelp.

. @konomisk stette, tabt arbejds-

fortjeneste, fortidspension.

- Kersel, transport til skole og

hospitalsundersogelser.

Eksperten
uddyber

66

Du har stgrst
chance for
at opnd det,
du gnsker,
nar du taler
paent, roligt
og velargu-
menteret.

SKABELON FOR SAMTALEN MED KOMMUNEN

- Jeg har efterhanden udviklet en skabelon for, hvordan jeg
starter en samtale med en sagsbehandler: Fgrst traekker

jeg vejret heeeeelt ned i maven. Og sa siger jeg stille og
roligt: “Goddag, jeg hedder Mia. Jeg er mor til Hjalte, der har
Williams Syndrom. Det betyder, at han ikke kan det og det
og derfor har behov for det og det. Sa hvordan kan vi fa det
til at lykkes?”

BLIV HORT

Mia erkender, at nar hun mgder den syvende sagsbehand-
ler inden for tre r, m& hun tage et par ekstra vejrtraek-
ninger. Men gevinsten er stor:

- Jeg oplever helt sikkert at blive hgrt mere, ndr jeg taler
sagligt og roligt om min situation og mit behov. Selvfglgelig
far jeg ikke alt, jeg drommer om. Men det hjaelper absolut at
veere den gode patient.

DUKH, Den Uvi|dige Konsu|entordning pa Handicapomradet,
er paragrafnerder. Her kan du f& rddgivning i reglerne for
stotte og sagsgange, og du kan f3 vej|edning i eventuelle

klagemuligheder. Kontakt dem via DUKH.dk

SJZAELDEN UDEN BEHANDLING
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DET ER
VED Al
VALRE

Dajeg var 2 ar, fortalte
leegerne mine foraeldre, at
jeg naeppe ville blive mere

end 7-8 ar. Der var ingen
behandling, intet hab ...
MEN DET KOM
DER SENERE.

12 SJZALDEN UDEN BEHANDLING
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Jeg forstod tidligt, at der
var meget, jeg ikke kunne.
Hvad jeg til gengzeld ikke
forstod var, at der ikke var
nogen hjzelp at hente, og
at jeg derfor nok ville de
inden for et par ar.

14 SJZALDEN UDEN BEHANDLING
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Jeg forstod
tidligt, at jeg
ikke var
som andre.

aria, der i dag er 40 &r, lever med den
sjeeldne stofskiftesygdom Gaucher,
der gor hendes krop skrgbelig. Derfor
har hun aldrig kunnet det samme
som sine jeevnaldrende, heller ikke da
hun var barn, og der endnu ikke fandtes behandling.

IKKE SOM DE ANDRE

- Forste gang, det gik op for mig, at jeg ikke var som de
andre bgrn, var i barnehaven. Her fes bgrnene rundt
pa legepladsen og op og ned ad klatreborge, mens jeg
sad i sandkassen og sa pa. Jeg ville ogsa gerne vaere
med - men det kunne min krop ikke.

Nar Maria alligevel nogle gange forsggte at veere med,
skete det ofte, at hun faldt. Hun kunne ikke na at
afvaerge og endte som regel pa hospitalet med brud pa
knoglerne.

- Hospitalet blev mit andet hjem. De andre bgrn i
bgrnehaven faldt og rejste sig, fik naeseblod og tgrrede
blodet vaek, havde feber og kom sig. Jeg rag pa hos-
pitalet. Hver gang. Mine led og knogler smertede
konstant, og jeg havde bla maerker over det hele.

Maria maerkede tid|igt, at der var meget, hun ikke kunne. Men at sygdommen kunne tage livet af

hende, forstod hun ikke.

Maria holdt sig derfor i ro s meget som muligt.
I stedet fordybede hun sig i eventyr og tegnede
historier om hospitalsstuer og sygeplejersker.
For sidan sa hendes verden ud.

DE GODE AR
Da Maria var 9 ar, flyttede familien til Grgnland, hvor

Marias mor kommer fra. Maria husker det som en tid,

hvor kroppen tillod hende at vaere barn.

- Jeg havde energi til at ga i skole, og jeg klarede mig
godt. Jeg havde legeaftaler hos mine nye venner.

Jeg laerte sagar at skgjte. Men sd begyndte jeg at fa det
darligt igen. Sa darligt, at jeg ikke kunne ga i skole.

HABET SVINDER IND

Til sidst var Maria s& ramt, at hun som 12-arig matte
tilbage til Danmark for at blive indlagt pa Rigshospi-
talet.

SJZALDEN UDEN BEHANDLING
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Da Maria var 2 ar, fik
forzldrene at vide, at der
ikke var noget at gere.
Der var ingen behanc“ing,

og Maria ville nzeppe
blive mere end 7-8 &r.

€6

Der var ingen behandling,
intet hab for overlevelse.

- Jeg kunne ingenting. Jeg kunne ikke spise. Jeg kunne
ikke ga. Jeg kunne naesten ikke tale. Samtidig var min
krop ved at eksplodere af smerter. Jeg kan huske min
fars blik, da jeg overhorte laegen sige: “Det er ved at
vaere nu.” Det var fgrst da, jeg teenkte, at jeg maske
ikke ville klare den.

MEN SA SKER DET UTROLIGE

En dag kommer overlaegen farende og forteeller, at
USA netop har godkendt den fgrste behandling no-
gensinde til sygdommen. Den kan ikke kurere
sygdommen, men den kan holde den nede.

SJZALDEN UDEN BEHANDLING

- Jeg husker det tydeligt: Laegens iver og min fars - nu
habefulde - blik. Og mig, der ligger der og teenker, at
der ma veere nogen, der holder handen over mig.

Nu begyndte kaplgbet med at fa behandlingen god-
kendt til Maria. Normalt kunne det tage ar, men fordi
det i Marias tilfeelde vitterligt var et spgrgsmal om liv
eller dad, lykkes det at fa en hastegodkendelse.

LEVER INUET
I dag er Maria 40 &r gammel. Hun er stadig meerket af
sygdommen, og det har ikke altid veeret lige let.

Maria husker sin fars blik, da lsegen sagde:
“Det er ved at vaere nu.” Det var forst
da, hun forstod, at hun maske ikke ville

over|eve.
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Gauchers sygdom er en sjzelden
stofskiftesygdom, der kan komme
til udtryk p& meget forskellig vis.
For nogle har sygdommen
begraensede symptomer, og
symptomerne opdages ikke, for
de bliver zeldre. For andre kan
symptomerne udvikle sig kort
efter fedslen og give mange
helbredsmaessige problemer.
Sygdommen opdeles i
type 1, 2 og 3.

Det vaesent|igste yclre kende-
tegn for sygdommen er en ud-
spi|et, rund mave. Den s|<y|c|es, at
sygdommen forstarrer milten og
leveren. Det gor den, fordi kroppen
ikke kan komme af med affalds-
stoffer, der i stedet ophober sig.
Det gr ud over kroppens organer,
som med tiden kan tage skade
- isaer skelet og knog|emarv.

Skaderne p& knoglemarven giver
problemer med lav blodprocent
og lave blodplader, som kan give
|o|0dninger, der er svaere at stoppe.
Netop disse to symptomer er de
hyppigste grunde til, at folk bliver
sendt til udredning. Den lave
|o|oc|procent kan komme til udtryk
som traethed, mens bl& maerker
og hyppige bledninger kan vaere
tegn pa lave blodplader.

Maria har den sjae|c|ne stofskiftesygdom Gaucher,
der giver mange bledninger og bl& mzerker og far
kroppens led og knog|er til at smerte.

Gauchers sygdom kan ramme
béde bern Og voksne af begge ken.
-Jeg var heldig, jeg klarede den. Alligevel har jeg brugt | Danmark har vi 25 kendte tilfeel-
L. . L de af sygdommen. Sygdommen
alt for meget energi pa at aergre mig over de ting, jeg
ikke kan. Og jeg har frygtet, hvad fremtiden bringer.

er medfedt, arve|ig og kronisk.
Heldigvis kan du fa flere typer

Men jeg kan ikke @endre ved hverken fortid eller behandling, som kan afhjzelpe
fremtid. Til gengeeld kan jeg sgrge for, at jeg lige nu sygdommens symptomer
lever det liv, jeg var sa heldig at bevare. Sa jeg fokuse- og komplikationer.

rer pa at lave det, der gor mig glad med de mennesker,
jeg holder af. Og si haber jeg p4, at der i fremtiden vil
komme nye behandlinger, der kan hjaelpe mig med

de udfordringer, som min sygdom stadig giver mig.

Kilde: Sundhed.dk,

overlzege Allan Lund

SJZAELDEN UDEN BEHANDLING
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Eksperten
uddyber

Hvordan hjeelper
du dig selv?

Der vil stort set altid vaere udforclringer forbundet med at leve med
en kronisk sygdom. Uanset om den kan behandles eller ej. Men du
kan gore meget for at gore hverdagen lettere for dig selv. Iszer én ting
kan gore en forskel, fortzeller over|aege Anette Torvin Mgller.

sjeeldne sygdom. De bruger i stedet ungdigt meget energi pa at skjule
bade sygdom og frustrationer. Men tavsheden kan ggre det svaerere at
leve med sygdommen, advarer overlaege Anette Torvin Mgller.

o} | eg oplever, at dem, der har det svaerest, er dem, der ikke taler om deres

ABENHED GIVER SYGDOMSKONTROL

Hun forteeller, at vi alle har brug for nogen at dele vores glaeder og sorger
med. Det er et almenmenneskeligt behov, og det aendrer sig ikke, fordi du
lever med en sjeelden sygdom.

ANETTE TORVIN
MOLLER

er overlzege ved - Jeg ved godt, at det er let for mig at sige, at du skal tale dbent om din syg-

Neurologisk dom. Det kan veere sveert at dbne op for samtalen og sveert at seette ord pa.
afdeling p& Aarhus Men dbenheden gor, at du er bedst muligt i sygdommen. Du lader den ikke
Universitetshospital. styre dig.

De sidste 15 &r har

hun hjulpet sjeeldne . . .
JEPEE Anette forteeller, at det kan vaere mindre sveert at tage hul pa snakken, nar du

taler med en fortrolig ven fremfor familie. Og s minder hun om, at ogsa en
psykolog kan hjeelpe dig med at bearbejde tankerne om at have en kronisk
sygdom. Ofte har patientforeninger kontakter til psykologer, der kender til
sygdomsomradet. Og du vil som regel kunne sgge om tilskud til psykolog-

danskere og forsket i
arvelige sygdomme,
iseer ALS, Huntington,
Duchenne og sjeeldne
muskelsvinds-

sygdomme. samtaler. Men psykologen er din ekstra stgtte. Dine venner og din familie
skal stadig vide besked.
DU SZTTER RAMMERNE
FAHJZELP HER

- Nar du forste gang forteeller en person, at du har en sjeelden sygdom, ma
du forvente spgrgsmal. Hvordan meerker du sygdommen? Hvad forhindrer
sygdommen dig maske i at ggre? Hvordan kan jeg hjelpe dig? Dine svar er
sveert at magte. F& hjeelp din mulighed for at vise, at sygdommen er en del af dig uden at vaere din
og stotte pa livslinien.dk identitet.

De fleste mennesker har
perioder, hvor livet opleves
sa svaert, at det kan vaere
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Unsplash.com
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Hjeelp og fa
hjzelp_ i netvaerk

Lukkede Facebookgrupper er
et godt sted at ove sig i at tale
om din sygdom. Her kan du
bade sperge til r&ds og dele
ud af egne erfaringer.

Grupperne kan ligesom patient-
foreninger gere dig klogere p&
din sygdom, og hvordan du kan
handtere de udfordringer, som
sygdommen kan give.

Husk, der findes bade danske

og internationale netvaerk.

Du er bedst muligt i sygdommen,
nar du taler dabent om den.

Anette anbefaler, at du efter den indledende snak om,
hvad sygdommen betyder for dit liv, seetter rammer
for, hvordan I fremover skal tale om sygdommen.

- Ggr dine venner og din familie klart, hvornar og
hvor leenge du vil tale sygdom. Det er vigtigt, at de
foler, at de altid kan spgrge, men ogsa forstar, at syg-
dommen ikke skal veere omdrejningspunktet for jeres
samtaler.

TAL OM TABUET

Der kan dog vaere perioder, hvor du vil have godt af at
tale mere om din sygdom, end du plejer: Nar det hele
ser sort ud.

- Alle kommer ned i en bglgedal en gang imellem. Du
kan fole dig som en klods om benet og vere frustreret
over, at noget, der er si let for andre, er sa sveert for

dig. Det er normalt og helt okay at have denne slags
tanker. Bare lad vaere med at holde dem for dig selv,
for sa risikerer du at sidde fast i bglgedalen.

Anette forteeller, at hun har mgdt sjeeldne danskere,
der har gaet med triste tanker sa leenge, at de er endt
med at opleve selvmordstanker. Den slags tanker ma
du aldrig gd med alene.

- Det er et keempe tabu at have selvmordstanker. Der-
for er jeg bange for, at mange holder disse meget triste
tanker for dem selv. Men hvis du ikke siger folelserne
heit, risikerer du at sidde fast i tristheden. Til gengeeld
kan du komme ud af hdblgsheden, nar du dbner op og
taler med en fortrolig om, hvordan du har det. Det kan
vaere en naer ven, din laege, en psykolog. En, der lytter,
opfordrer Anette, der understreger, at du aldrig ma gi
alene med tankerne.

SJZALDEN UDEN BEHANDLING
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HABER
STADIG PA
AT FINDE
DIAGNOSEN

Gustav er 13 ar og har et sjeeldent
syndrom. Jagten pa diagnosen
har vaeret lang og intens — og har
ENDNU IKKE GIVET SVAR.
Gustavs mor, Helle, haber stadig
pa en diagnose — men arsagen

er en anden i dag, end

den var tidligere.
>>
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Gustav var 10 minutter gammel, da jeg fik beskeden, at han havde
isoleret ganespa|te og derfor kunne fa sveert ved at amme.

Jeg fattede det ikke. Jeg havde lussingesyge under graviditeten

og var derfor blevet grundigt tjel(l(et. |ngen fostervandspmver eller
scanninger havde vist skader af nogen art. Sa jeg forstod ikke,
hvordan det kunne ske, fortzeller Helle om de forste tegn pé

sin sens syndrom.

elle indsa endnu ikke alvoren - heller
ikke, da hun sggte om fysioterapi,

fordi Gustavs udvikling sakkede bagud.
Derfor fik hun et chok, da hun laeste
Gustavs journal.

- Der, midt i det hele, stod der, at Gustav var psykisk
og fysisk-motorisk retarderet. Er min sgn retarderet?
Sa bliver han jo ikke rask! taenkte jeg.

EN NY VIRKELIGHED

Helle og hendes mand brgd sammen. For en stund
kunne de kun teenke pa, hvor synd det var for dem og
allermest for Gustavs storebror Mads. Forestillingen ‘ ‘
om kernefamilien med to brgdre, der kunne lege

sammen og veere hinandens stotte, blev fejet af vejen

afenny virkelighed. Jeg mangler nogen at spejle mig i.

- Det tog lang tid at fordgje og acceptere alvoren i
Gustavs sygdom. I starten var jeg som lammet. Men

langsomt blev jeg klar til at handle. Nu var det tid til derledes ved min sgn: Langsom udvikling, skelen, seerlige ansigtstreek, lille hoved-
at finde en lgsning. omfang.. Med de ord dgde habet om, at jeg selv kunne gare Gustav rask.
Helle haber, at de nye teknologiske

mu"gheoder en dag vil give hef‘de Helle var overbevist om, at hun med den rette kost JAGTEN PA EN DIAGNOSE

svaret p&, hvad hendes sen fejler.
og treening kunne ggre ham rask. Det var fgrst, da [ stedet kastede Helle nu al sin energi ind i at finde en diagnose.
Gustav blev tilknyttet Center for Sjeeldne Sygdomme
pa Rigshospitalet, at hun forstod omfanget af Gustavs - Gustav fik gentest og blev undersggt igen og igen. Jagten pa diagnosen var intens
udfordringer: og langvarig. Indtil den dag, hvor laegen fortalte, at der ikke var mere at undersgge.

Alt var forsggt, og svaret manglede stadig.
- Laegen sagde, at Gustav formentlig havde et syn-
drom. Og sa begyndte hun at liste alt det, der var an- Helle savnede nogen at spejle sig i.
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“

”

Der er nog|e ting, man
he|c|igvis Fortraenger,

fortzeller Helle:

Man kommer videre.

”

“
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DET LYKKEDES

Lige for UNIK blev trykt, holdt Helle op med at habe.
For efter 13 ars sogen er det endelig lykkedes at
finde diagnosen - en hyper sjselden proteinfejl.

En genanalyse gav svaret. Gustav er s3 vidt
vides den eneste dansker med sygdommen.
Og hans storebror kan ikke give den

videre til sine fremtidige bern.

Gustavs storebror har ikke noget syndrom, men havde
Helle faet flere barn, ville der have vaeret 25 % risiko for,
at ogsa dette barn ville vaere handikappet.

L v o

SJALDNE-NETVZARKET

For dig, der har sjeelden sygdom taet inde pa livet og ikke har en relevant forening at henvende
dig til, fx hvis du ikke har en cliagnose. Netvaerket er bade for patienter og pérorende oger
styret af Sjeeldne Diagnoser. Som medlem far du bl.a. adgang til en lukket Facebookgruppe,
hvor du har mu|ighec| for at tage kontakt til de andre medlemmer af Sjae|c|ne-netvaer|<et.

Laes mere om netvaerket pa sjae|dne-netvaerket.sjae|dnediagnoser.c“(

66
Mon Gustavs syndrom er arveligt?

- Jeg kunne se, hvor meget det betgd for andre
foreeldre at fa en diagnose. De kunne udveksle
erfaringer med andre i samme situation og fa
en forstéelse af sygdommen, og hvad fremtid-
en ville bringe. Jeg var voldsomt misundelig.

DIAGNOSEN MANGLER STADIG

I dag er Gustav 13 ar og har stadig ikke en
diagnose pa sit syndrom. Til gengeaeld har han
faet flere andre diagnoser, som har gjort Helle
klogere pa sin sgn.

- Gustav har autisme og har det bedst med
hverdage uden overraskelser. Han har ogsa
faet konstateret ADHD og far medicin for det.
Det har givet mere ro i hverdagen. Sa nu er der
overskud til at grine ad hans finurlige humor
og lytte med, nar han udspgrger fremmede

SJZALDEN UDEN DIAGNOSE

mennesker om deres liv. Han kan vaere ret sa
charmerende, forteller Helle med et smil.

NY TEKNOLOGI GIVER NYT HAB
Som tiden er gaet, fylder den manglende diag-
nose mindre.

- Vi har fundet ro i det. Det er opslidende at
jage diagnosen, og jeg tror, jeg ville have kgrt
mig selv helt ned, hvis jeg var blevet ved s
intenst, som jeg gjorde i starten. Men vi gar
stadig til kontroller, og hver gang haber jeg pa
nyt. Isar vil jeg gerne vide, om syndromet er
arveligt. For hvad nu hvis Gustavs storebror
risikerer at give det videre til sine fremtidige
bern? Laegerne bliver stadig klogere pa gener
og far bedre teknologiske muligheder. Sa jeg
héber, at jeg en dag far nogle svar. m




Opgiv ikke habet
om diagnose

(44

Du lever
bedst med
en sygdom

uden
diagnose,
nar du

30

HENRIK
FREDERIKSEN

er professor i

blodsygdomme og
overlzege pd Haema-
tologisk Afdeling p&
Odense Universitets-
hospital. Han forsker
i kendte og sjeeldne
blodsygdommes
arsager, forekomst
og fremtidsudsigter.
Henrik er ogsa
formand for blod-
lzegernes faglige
selskab,

Dansk Haematologisk
Selskab.

domme. Han leder efter svar pa, hvad der forarsager
sygdommene, hvor ofte de forekommer, og hvad fremtids-
udsigterne er for de mennesker, som sygdommene rammer.
Hans ihaerdighed har betydet, at han flere gange er lykkedes med
at finde en diagnose pa en sygdom, der har veeret ukendt i artier.

‘ \ enrik Frederiksen forsker i kendte og sjeldne blodsyg-

- Vores forstaelse for gener og genetiske sygdomme vokser hele
tiden. Hvad vi ikke kunne diagnosticere for fem ar siden, kan vi
maske finde diagnosen pa i dag. Det lykkes langt fra altid, men

chancen for at fi en diagnose bliver hele tiden stgrre, forteeller han.

Chancen for at finde
diagnosen vokser med tiden.

BEVAR HABET

Efterhdnden, som flere og flere bliver gentestet, vokser maengden
af data, vi kan sammenligne og analysere. Derfor bliver forskerne
hele tiden dygtigere til at forsta genernes sammensatning.

- I takt med, at vores viden vokser, vokser héabet for
en fremtidig diagnose ogsa. Sa selvom laegerne endnu
ikke er lykkedes med at finde en diagnose pa din
sygdom, er det vigtigt, at du bliver ved med at ga til
kontroller og far lavet de undersggelser, der skal til.
Bade for at holde gje med, hvordan den ukendte
sygdom udvikler sig, og fordi der maske en dag
kommer det svar, du har ventet pa.

ACCEPTER UVISHEDEN

Henrik understreger, at selvom hidbet om en diagnose
eksisterer, bliver du ogsa ngdt til at finde en accept af,
at du endnu ikke har et navn pa diagnosen.

- Du lever bedst med en sygdom, nar du accepterer
den som en del af dit liv. Selvom du ikke har en diag-
nose, kan du stadig spgrge din behandler om, hvad
han eller hun forventer, at sygdommen vil betyde - og
ikke betyde - for din hverdag. Er der noget, du undrer
dig over, sa sporg. Indsaml den viden, der er, og fa vej-
ledning i, hvad der kan veaere af helbredsproblemer nu
og i fremtiden, og hvordan du far hjeaelp til at handtere
dem. Viden om sygdommen vil ggre uvisheden om
diagnosen lettere at acceptere. Og sd ma tiden vise,
om det en dag bliver muligt at finde diagnosen.

accepterer
den som en

del af dit liv.
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Maria var 25 ar, for hun fandt ud af,
at hun er fodt med en sjelden
blodersygdom. Tegn havde der
ellers vaeret nok af med bla maerker,
heftig menstruationsbledning og et
kejsersnit, der ikke ville stoppe med
at blode. Men sadan var det jo bare
i Marias familie. Hendes mor havde
de samme tegn. MEN SA EN DAG
FALDT BRIKKERNE PA PLADS.
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eg ville gnske, at jeg havde

talt med mine veninder i

teenagedarene, for s havde

jeg forstaet, at mine heftige

blgdninger ikke var normale.
I stedet brugte jeg alt for meget energi
pa at planlaegge, hvilket tgj jeg havde pa,
sa jeg kunne skjule det, hvis jeg blpdte
igennem, og jeg keempede for, at ingen
s& mit store natbind, nar vi kleedte om til
idreet. Jeg var si flov.

JEG SPEJLEDE MIG | MIN MOR
UDEN AT VIDE, at vi begge havde
samme blgdersygdom. Og det gjorde
jeg til trods for, at min mor ligesom jeg
kunne blgde voldsomt. Faktisk blgdte
hun si uhaeemmet, da hun fgdte mig, at
hun var i livsfare. Det var ogsa ved at gi
helt galt, da jeg selv skulle fode og endte
med et kejsersnit. For jeg blev ved og
ved med at blgde, og jeg tabte sa meget
blod, at jeg efter tre dage blev genoper-
eret.

JEG T/AENKTE, AT JEG MASKE
IKKE VAR egnet til at blive mor. Jeg
kunne ikke finde ud af at fa barnet ud
selv og endte i et blodigt kejsersnit. Jeg
fik aldrig gang i amningen, fordi min
krop var helt smadret oven pa fpdslen.
Jeg havde en rigtig mggstart pa mor-rol-
len og blev i tvivl, om jeg skulle have
flere bgrn.

66

Jeg troede, det var normalt
at skifte bind hver anden time.

MEN SA FALDT BRIKKERNE ENDELIG PA PLADS. Min mor havde i en
laengere periode faet flere og flere blgdninger, da hendes laege til en konference
tilfeeldigvis hgrer om blgdersygdommen von Willebrand. Beskrivelsen lgd som
en beskrivelse pd min mor. Og saledes fik min mor i en alder af 48 en diagnose for
noget, hun altid havde levet med - i troen om, at det var normalt. Nu pegede pilen
pa mig.

Da jeg fik diagnosen, kunne jeg godt hgre, at jeg burde have reageret pa tegnene.
Hvordan kunne jeg tro, at menstruation var lig med det blodbad, jeg oplevede

SJZALDEN UDEN DIAGNOSE
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Von Willebrands sygdom er
en arvelig bledersygdom.
Sygdommen skyldes mangel
pa - eller darlig funktion af

- det protein, der hedder von
Willebrands faktor. Proteinet
hjae|per blodet med at starkne.

Nar du har von Willebrands
sygdom har du derfor tendens
til hyppige eller voldsomme
b|®dninger. Du kan blede uszed-
van|igt meget efter skader, nar
du far trukket en tand ud eller
ved operation. Du far lettere bl

maerker, har tendens til naeseb|od,

og som kvinde kan du have
|angvarige og kraftige |o|zdninger

ved menstruation.

Von Willebrands sygdom kan
behand|es, men det kraever, at
du ved, at du har diagnosen. | dag
lever omkring 500 danskere med
sygdommen, men det skfannes, at
|angt flere lever med sygdommen
uden at vide det. Sygdommen er
|ige s& normal hos kvinder som
hos maend. Ofte stilles diagnosen
ved, at andre i familien far stillet
diagnosen eller ved ua|minde|ig
voldsom |o|rac|ning under fedsel
eller ved operation.

Kilde: Blederforeningen og professor i

blodsygdomme Henrik Frederiksen

SJZALDEN UDEN DIAGNOSE

hver maned? Hvordan kunne jeg undga at undre mig
over, at min fod ikke blev bla-gul, men kulsort, da jeg
forstuvede anklen? Hvordan kunne jeg tro, at det var
mig, der ikke var egnet til at blive mor, nar nu fgdslen
gik sa skidt?

JEG ER IKKE SIKKER PA, AT JEG HAVDE
FAET FLERE B@RN, hvis ikke jeg havde fiet
diagnosen. Men den fik jeg, og i dag har jeg tre dejlige
unger. Forud for de naeste fgdsler lagde vi en fpd-
selsplan, sa bade jeg og hospitalspersonalet vidste,
hvilken medicin jeg skulle have, og hvordan vi skulle
handle, hvis der opstod blpdninger, eller blodprocent-
en begyndte at styrtdykke. Det blev ikke ngdvendigt,
men gav tryghed.

MINE BORN HAR IKKE ARVET SYGDOMMEN.

Men jeg holder gje med dem. Iseer min 8-arige datter.
Hun far ikke lov til at spejle sig i sin mor, nar hun en
dag far menstruation. Nu taler vi om det, der for mig
tidligere var et tabu. Vi taler om menstruation, blod og
bla maerker. For sddan er det bare i vores familie.

Kraftig menstruationsbledning
kan vaere et tegn p8 en
sjselden bledersygdom.
Alligevel holder alt for mange
kvinder deres udfordringer
med menstruationen for dem
selv. Derfor bliver de i troen om,
b at det er normalt at skifte
Y bind hver anden time og ofte
1 blede igennem.

n Det vil Danmarks Blederforening

gerne zndre ved, og de szetter
derfor saerligt fokus pa sjeeldne
bledersygdomme blandt
kvinder pa:

SJZALDEN UDEN DIAGNOSE
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Genvej til
HURTIGERE
DIAGNOSE

NAR DU GAR TIL LEGEN og fortaller, at du er plaget af
treethed, kraftig menstruation eller hyppig hoste, kan det vere tegn
pa et utal af sygdomme.

Og der vil vaere langt til at fa stillet en sjeelden diagnose. Gar du i
stedet til laegen med konkrete data pa, hvor mange gange du har haft
ondt i maven de sidste uger eller maneder, s bliver dine tegn mar-
kant tydeligere, og du har bragt dig selv teettere pa en mulig diagnose
og adgang til den hjeelp, du har brug for.

DU SKAL STOLE PA DIN MAVEFORNEMMELSE

Hvis du fornemmer, at der er et eller andet, der ikke er, som det skal
vaere, s er det som regel korrekt. Men det kan vaere en udfordring at
fa den hjeelp, du har brug for: For det fgrste skal du selv forstd, at der
er noget galt. Og for det andet skal du kunne forklare din leege, hvad
der er galt.

BEGGE UDFORDRINGER KAN DU L@SE VED AT
DOKUMENTERE DE TEGN, DU OPLEVER.

Prov i en méneds tid at fgre en slags logbog, hvor du skriver ned,
hver gang du oplever det, der fgles forkert. Fx at du har en snurren-
de fornemmelse i armen; at dine haender smerter, som havde du

NAJA
SKOUW-
RASMUSSEN

er bestyre|sesmed|em

i den europaeiske
organisation for folk
med sjeeldne blader-
sygdomme, European
Haemophilia Consor-
tium. Organisationen

repreesenterer 47
nationale patientfor-

eninger for bledersyg-
domme, heriblandt
Danmarks Bleder-
forening, som Naja
tidligere har vaeret
bestyre|sesmed|em

i. Hun arbejder for
tic”ig diagnosticering
af bledersygdomme.

Selv blev hun
diagnosticeret med
blodersygdommen

von Willebrand
som spaed.

braendt dig; eller at du skifter bind hver anden time,
nar du har menstruation. Er tegnene synlige - det kan
fx veere, at din fod bliver helt sort, efter du har for-
vredet anklen - kan du tage billeder, som du kan vise
til leegen.

GOR DET NEMT FOR DIG SELY at dokumentere,
for ellers risikerer du, at du ikke far dokumenteret
symptomerne konsekvent. Brug en notefunktion pa
din mobil, eller find en lille bog, som du altid har med
dig, s du hurtigt kan skrive dato og symptom ned,
nar det sker.

Er du i tvivl, om det,
du oplever, er normalt?
S& sperg en god ven eller
kollega, om de oplever
det samme.

Sperg derimod ikke dine
foraeldre eller s@skende til rads,
for de kan have de samme
symptomer, og derfor kan
du & det indtryk, at jeres
symptomer er helt normale.
Mens sandheden maske er,
at | alle har den samme
arvelige sygdom.

DOKUMENTATIONEN GOR DINE TEGN
TYDELIGE - bade for dig selv og din laege.

Den hjalper dig med at forvandle upraecise tegn til
konkret data. Den data giver dig og din laege et feelles
udgangspunkt for at tale om det, der bekymrer dig.
Suppler gerne din dokumentation med spgrgsmal,
som du har forberedt for leegebesaget.

KORT SAGT, jo bedre forberedt du er, nar du taler
med din laege, jo storre er chancen for, at du far den
rette hjelp og diagnose - enten hos leegen eller med
en henvisning til en specialist.
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GENTEST
GAV
DIAGNOSEN

.. efter 35 ar

Ebbe var 56 ar, for en gentest viste
diagnosen pa den blodsygdom, han
havde maerket siden teenagearene.
Diagnosen slettede de bekymringer,
Ebbe havde haft om fremtid og
sygdomsudvikling. Og sa gav den
svar pa, om hans beorn og borneborn

HAVDE ARVET SYGDOMMEN.
>

DIAGNOSTIK 41




42

Da Ebbe ende|ig fik en diagnose, kunne

han slette frygten for, om sygdommen
ville blive veerre i fremtiden.

DIAGNOSTIK

Jeg var omkring 19 ar, da det gik op
for mig, at der var et eller andet, der
ikke passede. Jeg fik voldsomme
mavesmerter, som ikke ville ga vaek.
Laegen kunne ikke hjzelpe, men han
bemazerkede derimod, at jeg var ret
gul i gjnene. Sa jeg blev sendt videre
i systemet. Jeg havde ikke i min
vildeste fantasi forestillet mig, at
mavesmerterne var starten pa et
liv med lobende undersegelser og
kontroller.

a@gerne ndede frem til, at der var noget i

mit blod, der ikke fungerede. Men hvor-

for, og hvad sygdommen hed, kunne de

ikke forteelle mig. Heldigvis var jeg ikke

sé generet af sygdommen, sa det meste
af tiden kunne jeg leve et mere eller mindre normalt
liv - tilsat kontroller og blodpr@ver. Men der var da et
par gange, hvor jeg gerne ville have vidst mere om,
hvad jeg fejlede. Som da min kone spurgte, hvad min
sygdom betpd for fremtiden - og vores bgrn. Eller da
en laege sagde, at sidan nogen som mig sjeldent blev
over 40 4r. Eller da jeg blev akutindkaldt og mg@dte op
til fem alvorlige ansigter. Kun bedemanden manglede.
Der troede jeg, at det var ovre med mig. Men sa var det
falsk alarm.

GENTEST GIVER VISHED

Livet fortsatte. Jeg arbejdede, fik bgrn og dyrkede
kampsport. Jeg havde nok opgivet, da jeg for 8 ar siden
blev tilbudt en gentest. Gentestning var stadig ret nyt,
og vi vidste ikke, om det overhovedet var en genetisk
sygdom, jeg havde. Men taenk nu, hvis den kunne give
mig de svar, jeg manglede?

‘Efter 35 ars
Ve'ﬂten gav
gentesten

svaret.

DIAGNOSTIK
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ke p‘pgrt.
ten holder '
" - ham bade fysisk

form.
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Som barn var Ebbe
bagefter med a|ting.
Han voksede ikke s3

meget og udviklede sig
|angsommere. Men det
var forst som 19-arig,
han 'Forstocl, at der var
noget, der ikke passede.

S4 jeg sagde ja tak. Og teenk engang, 56 ar gam-
mel og efter 35 ars sggen fik jeg endelig et navn
pa diagnosen.

DIAGNOSE SLETTER

BEKYMRINGER OM FREMTIDEN

Jeg har en sjeelden blodsygdom, der gdelaegger
de r@de blodlegemer for hurtigt. Heldigvis er
risikoen for, at sygdommen udvikler sig mini-
mal. Og nu, hvor jeg har en sikker diagnose,
kan evt. komplikationer behandles i tide.

Diagnosen har slettet mine bekymringer for
fremtiden og min levetid. Nu ved jeg, hvad jeg
fejler, og hvordan jeg undgar, at sygdommen
udvikler sig.

FAMILIESCREENING VISER ARV

Til gengeeld har svaret givet mig en anden
bekymring. For sygdommen er arvelig.

Derfor er bade mine foraeldre og mine bgrn
blevet screenet for at se, om de har det defekte
gen. Mine foraeldre har det ikke, men det har

min datter - og for nylig fandt vi ud af, at
hendes sgn, mit yngste barnebarn, ogsa har
arvet det defekte gen.

Diagnosen har slettet
mine bekymringer
for fremtiden.

Jeg synes ikke, det er rart at vide, at jeg har
givet sygdomsgenet videre til nogle af dem, jeg
elsker hgjest. Men jeg trgster mig med, at det
ikke er sikkert, at sygdommen vil udvikle sig.
Lige nu har ingen af dem symptomer og skulle
de fa det, kan det relativt let behandles. For de
behgver ikke at vente 35 ar pa en diagnose.

Vi ved, hvordan vi bremser udviklingen.

Sa jeg veelger at se lyst pa fremtiden.

€6
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Tidlig diagnose
oot en forskel

| dag underseges alle danske spaedbern for 18 medfadte
sygdomme, heriblandt flere sjae|o|ne diagnoser.

Opdager man diagnosen tid|igt, er det mu|igt at bremse
sygdommens udvikling og forhindre mentale og fysiske
handicap, fortzeller overlsege Allan Lund. Han haber,

at vi i fremtiden kan udvide screeningsprogrammet

for nyfedte med flere sjeeldne sygdomme.

o ar vi opdager en diagnose ved den rutine-

: N meessige screening af en nyfgdt, har vi en god

: chance for at stoppe sygdommens udvikling.
Havde vi ikke screenet, ville vi formodentligt fgrst

have opdaget diagnosen, nar de fysiske og mentale
handicap var tydelige - og ikke til at redde.

Det forteeller Allan Lund, der som overlaege pa Center
for Sjeeldne Sygdomme bl.a. arbejder for at stille
sjeeldne diagnoser sa tidligt som muligt. For den tidlige
diagnose kan veere altafggrende for barnets liv.

- Screening af nyfpdte er den eneste made at fa stillet
en diagnose i tide, for barnet far symptomer, og
sygdommen udvikler sig. Samtidig undgar foraeldrene
den ofte lange periode med uvished om, hvad bar-
net fejler. Tidlig behandling af de sygdomme, der er

i screeningsprogrammet i dag, betyder for de fleste
nyfedte, at de overlever sygdommen og far et stort
set normalt liv. Det er fx tilfeeldet for 93 % af danske
bern med en medfedt stofskiftesygdom fundet ved
nyfedtheds-screening.

ALLAN LUND

er over|aege ved

Center for Sjeeldne
Sygdomme pa
Rigshospitalet i

Kebenhavn. Han
har i mange ar fulgt
sjseldne bern og deres
familier gennem
barndom og ungdom.

DIAGNOSTIK
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Screening
af nyf'zdte
i Danmark

| Danmark har vi siden 1975
screenet nyfadte for specifikke
medfadte sygdomme.
Screeningen var tidligere
kendt som PKU-testen, da
sygdommen PKU (Follings syg-
dom) var den forste sygdom
i screeningsprogrammet.
| dag screenes nyfedte for
18 forskellige sygdomme, hvor
en tidlig diagnose kan vaere
forskellen p& liv og ded og pa
normalitet og kronisk sygdom.
Forskere arbejder lobende p& at

udvide listen af sygdomme.

.'rf;:l_s;Pla.sh.cofn
e
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Nar vi opdager en diagnose ved
screening af en nyfedt, har vi en god
chance for at stoppe sygdommen.

SCREENING FOR FLERE SJZALDNE
SYGDOMME | FREMTIDEN

Der er en lang raekke kriterier, der skal opfyldes for, at
en diagnose kan blive en del af screeningsprogram-
met. Ikke mindst skal der skal vaere en tilgaengelig
behandling, der kan sendre radikalt pa fremtids-
udsigterne.

- Alle de sygdomme, der er i screeningsprogrammet,
er udvalgt, fordi de kan behandles. Vi arbejder hele

tiden for at fa flere sjaeldne sygdomme med i program-

met. Men det kraever et stort forarbejde. Vi skal veere
sikre p4, at vi kan behandle de bgrn, der viser sig at

vaere syge. Og vi skal kende sygdommen til bunds,
s vi ogsa ved, hvad vi ggr med evt. undergrupper af
sygdommen.

Lige nu har Allan Lund og hans kolleger s@gt om at fa
spinal muskelatrofi med i screeningsprogrammet -
en sygdom, som bgrn normalt dgr af - men som kan
behandles succesfuldt, hvis den opdages som nyfadt.
Neest pa listen star flere andre sjeeldne sygdomme -
ikke mindst MPS 1, der med tidlig knoglemarvstrans-
plantation kan forebygge b.la. det mentale handicap,
som mange med sygdommen udvikler.

DIAGNOSTIK
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Nyt hab for mere pracis

diagnose og bedre behandling

Genetiske analyser bliver mere og mere udbredt til at stille en sjzelden
diagnose. Hos Nationalt Genom Center vil de samle de mange analyser i
et nationalt supercomputersystem, som bl.a. vil rumme en gendatabase.

BETTINA
LUNDGREN

er direkter for

Nationalt Genom
Center. Hun er ud-
dannet speciallzege i

mikrobio|ogi og har de
sidste 30 &r arbejdet
med gener til cliag-
nostik som overlzege
for Mikrobiologisk
Afcle|ing og sidenhen
centerdirektar for

Diagnostisk Center

pd Rigshospitalet.

HVAD SKER DER,
NAR DU FAR LAVET
EN GENANALYSE?
Fa svaret hos Nationalt
Genom Center, ngc.dk

DIAGNOSTIK

Sjeeldne bern og unge er udvalgt som pilotprojekt.

Direktor for centret, Bettina Lundgren, fortzeller, hvad det

betyder for dig, der har en sjzelden sygdom.

1. HVADER NATIONALT
GENOM CENTER?

Nationalt Genom Center er en ny styrelse
under Sundheds- og Z£ldreministeriet.

| centret vil vi i taet samarbejde med
forskere og hospitalsafdelinger indsamle
60.000 danskeres gendata over de naeste
fire &r. De genetiske data vil blive samlet

i en gendatabase i centrets super-

computersystem.

SUTIEIE 2. HVEM LAVER DEN

GENETISKE ANALYSE?

Din lsege tager den blodpreve, der skal
danne grundlag for din genetiske analyse.
Blodpreven omdannes til data, som
sendes til den nationale supercomputer.
Computeren praesenterer data for |aegen,
der kan lave et svar og tilretteleegge din
behandling ud fra den nye viden. Det vil
veere din |aege, der giver dig svar pa din

genetiske analyse og dit videre forlab.

5. HVORFOR ER SJ/ZLDNE BGRN
OG UNGE UDVALGT SOM PILOTPROJEKT?

Sjeeldne sygdomme er et af de omrader, hvor en omfattende genanalyse virkelig kan
gere en forskel. Sandsynligheden for at stille en diagnose forbedres med det nye na-
tionale system, og dem, der behandler sjeseldne sygdomme, har allerede erfaring med at
arbejde med de komplekse genetiske data. Lige nu fokuserer vi pa barn og unge for at
have en afgraenset patientgruppe. P4 sigt hdber vi ogsd at inddrage de sjzeldne voksne.

4. HVAD BETYDER GENDATABASEN FOR
MIG, DER HAR EN SJZALDEN DIAGNOSE?

Hvis du kender diagnosen, vil Nationalt Genom Center
nok ikke gere en forskel for dig her og nu. Men p4 sigt
haber vi at kunne kombinere de mange data, sa vi bliver
klogere pa, hvordan vi behandler sygdomme bedst muligt
- og hvad der skal til for at udvikle behanc”ing til de
sygdomme, hvor der ikke findes behanc”ing i dag.

Og det vil maske kunne gavne dig.

5. HVAD BETYDER GENDATABASEN FOR MIG,
DER STADIG LEDER EFTER EN DIAGNOSE?

Vi haber, at vi pd sigt kan stille flere diagnoser - ogsa hos dem,
som a|o|rig har faet et svar p&, hvad de fejler. Men du skal ikke
forvente, at det sker |ige med det samme, for vi har allerede
for vane at genanalysere sjzeldne danskere. Dog vil vi fremover
analysere det fulde genmateriale og ikke som tidligere kun de
dele, som vi ved, kan vaere arsag til sjzeldne sygdomme. Sa jeg
haber, at vi vil |y|<|<es med at finde hidtil ukendte diagnoser i
fremtiden.

6. FAR CENTRET ADGANG

TIL MIN GENETISKE ANALYSE?

Alle genetiske analyser, der er Foretaget efter 1. juli 2019,
er kommet med i gendatabasen - hvis du har givet dit
samtykke til det. Er du genanalyseret, kan du bidrage til
viden og forskning ved at tillade, at vi ma opbevare din
genetiske analyse i den nationale gendatabase. P& den
made kan du med dine data vaere med til at gore os
klogere pa sygdomme, forebyggelse og behandling - en
viden, der kan hjzelpe den naeste patient. Sperg din leege,
hvordan du ger.

/. HYORDAN UNDGAR | MISBRUG AF DATA?

Gendatabasens
S gevinster

Vi skal bruge indsam|ingen af

genetiske analyser til tre ting:

« Pracis diagnose
Data giver mere viden om
patienters gener og sygdommes
arsager, sa vi Forhébent“gt
kan stille en preecis diagnose
hurtigere.

. Bedre behand“ng
De mange gendata kan afslore
manstre for, hvorfor en specifik
person reagerer eller ikke reage-
rer pd en bestemt medicin eller
far bivirkninger. Analyserne kan
vise, hvordan vores levevis pa-
virker kroppen, og hvordan vores
arvemateriale - generne - kan
forudsige virkninger og bivirk-
ninger ved medicin. Med den
forstaelse vil vi kunne malrette
behanc“ingen til den enkelte
person.

. Person|ig medicin
Forstaelsen for, hvad gener, arv
og livsstil betyder For, hvordan
vi tager imod en behand“ng, kan
pa sigt gore det muligt at udvikle
bedre behand“ng, skraeddersyet
til den enkelte patient.

Det er dig, der som patient fortzeller, hvad vi ma bruge din data til. Vi kan hverken lave en genetisk analyse pa dig eller

bruge dine data til forskning uden dit samtykke. Inden du far taget en genetisk analyse, giver du skriftligt samtykke til,

at vi opbevarer data i vores supercomputersystem. Du kan ogs8 give samtykke til, at vi m& bruge dine data til forsk-

ning, sd vi kan blive |<|ogere pa sygdomme. Vi har en staerk sikkerhedsmodel, der sikrer, at data kun videregives til dem,

du har givet goc”(ende|se til. Fx din |aege. Vi kan og ma ikke dele dine data med fx forsikringsse|skaber.
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Vi
udlever
vores
dremme
- NU

Max var 27 ar og far til fire sma piger, da han fik
beskeden, der @endrede alt: “Du har arvet genet for
Huntingtons sygdom - en langsomt udviklende
demenssygdom. Lige nu er sygdommen usynlig,
men DEN VIL UDVIKLE SIG SENERE | LIVET

OG VISE SINE GRIMME TANDER”
>
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Max og Karin var godt I gang med familieliv og karrierer, da Max
for knap 30 ar siden blev undersegt for Huntingtons sygdom.
Hans mor, moster og morfar havde alle den arve|ige sygdom, men

det var ikke noget, man talte om.

“Jeg naegter at lade den |ortesygdom
definere mig. Jeg vil tales med og ikke
om,” insisterer Max.

ARV

et i bakspejlet skulle jeg have taenkt
grundigere over det, for jeg fik taget den
blodprgve. Men jeg regnede med, at
prgven ville vise, at jeg ikke havde arvet
sygdommen. Og skulle den vise det mod-

satte, ville visheden ggre mig bedre til at handtere det,

nar sygdommen en dag ville udvikle sig - troede jeg.
For dajeg fik den frygtelige besked, gik alt i sta.

Det fortaeller Max om den dag, livet tog en uventet
drejning. Karin fortseetter:

- Vi var unge, lykkelige og kun lige startet pa vores liv
sammen. Pludselig fik vi vished om noget grimt, der
ville ske i fremtiden - som vi ikke kunne sendre noget
ved. Hvornar ville sygdommen bryde ud? Hvad betpd
det for vores bgrn? Hvor laenge ville Max vaere min
elskelige mand? Ville vi blive gamle sammen?

HABL@SHED

Max og Karin forsvandt begge ned i et uendeligt sort
hul. Max forsggte at fortreenge beskeden, mens Karin
havde behov for at tale om sine tanker og bekym-
ringer. Og midt i hablgsheden blev Karin gravid for
femte gang.

- Jeg kan ikke lade vaere med at taenke, at graviditeten
var et tegn. Vi var i sorg, alt s hablgst ud, og sa skaber

Max havde 4 sma piger,
da han fik at vide, at han
havde arvet sin mors
Huntingtons sygdom.

€6

Det er nuet,
der gaelder.

vi nyt liv. Vi var slet ikke feerdige med at bearbejde
sorgen, men det voksende liv inde i mig beviste, at det
sorte hul ikke var uendeligt, fortaeller Karin.

KONTROL
Med nu fem sma piger i hjemmet var der nok at tage
sig af for familien.

- Efter noget tid - lang tid - tror jeg, blev jeg i stand

til at kravle op af det sorte hul, fortzeller Max og
fortsaetter: Jeg besluttede mig for, at sygdommen ikke
skulle have lov til at definere, hvem jeg var - og er. For
selvom jeg har arvet en lortesygdom, kan jeg da have
et godt liv alligevel.

=a

Hvad er
Huntingtons
sygdom?

Huntingtons sygdom er en
arvelig sygdom, der som regel forst
viser sig i 30-50-8rsalderen.

Sygdommens symptomer
udspringer fra forandringer i
hjernen og kan have bade fysiske,
psykiske og personligheds-
maessige konsekvenser. Folk med
Huntingtons sygdom oplever ofte
ufrivillige dansende bevaegelser.
Nogle bliver let irritable, andre
passive. De kan f& sveert ved
at koncentrere sig, og hukom-
melsen kan svigte. Nogle aendrer
personlighed. Symptomer og
svaerhedsgrad varierer meget -
selvinden for den samme familie.

Hvis en forzelder har genet for
Huntingtons sygdom, er der 50%
risiko for, at barnet arver
sygdomsgenet og senere vil
udvikle sygdommen. Arver barnet
ikke genet, vil det hverken kunne
udvikle sygdommen eller give den
videre til sine bern. En gentest kan
vise, om man har arvet genet
for Huntingtons sygdom.

| Danmark lever omkring 350-
400 personer med Huntingtons
sygdom. Hertil kommer slaegtnin-

ge, der har arvet sygdomsgenet,
men endnu ikke maerker sygdom-
men, der forst udvikler sig i lebet

af voksenalderen. Der er ingen
medicinsk behandling, der kan
bremse eller helbrede sygdommen.
Men medicin kan i nogle tilfzelde
lindre eller deempe symptomerne.

Kilder:

Nationalt Videnscenter for Demens,

overlaege Anette Torvin Meller

ARV

53



54

For fire ar siden
vandrede Max og

Karin 824 km

pa Caminoen.

Max og Karin har vaeret sammen i
34 ar. Sammen har de fem piger
og tre barnebern.

ABENHED

Pigerne voksede, og Max og Karin fandt tilbage til
hverdagen. Sorgen var der stadig, men mere som en
skygge end som en, der sad med til middagsbordet.
Sygdommen fyldte ikke i samtalerne med bgrnene
- indtil den dag de var gamle nok til at stille spargs-
madlet.

- Min mor talte aldrig om Huntingtons. Heller ikke
med mig. Sddan skulle det ikke vaere for mine bgrn.
Sa den dag de spurgte, hvad farmors sygdom betgd
for mig, gav jeg dem den vished, Karin og jeg havde
skdnet dem for i mange ar, forteeller Max, mens
Karin fortseetter:

ARV

Mit bedste rad

o
som pa rzrende

Husk de gode ojeblikke

Ger dig selv den tjeneste at
stoppe op hver dag og taenke pé,
hvad der har vaeret godt i dag.
Det er let nok at maerke mod-
gangen med en sygdom som
Huntingtons. Men uanset hvor
hardt det kan vaere, kan man altid
finde noget, man kan vaere g|ad
for. Selv den mindste ting
Og disse sma ting hjzelper en med
at klare modgangen.

Skriv alt det gode ned i en
lille bog, du har ved sengebordet.
Det er en god bog at lzese de dage,
hvor modgangen er ekstra
sveer at klare.

Karin, gift med Max,
der har Huntingtons sygdom
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Selvom jeg har arvet en lortesygdom,
vil jeg have et godt liv alligevel.

Max maerkede intet til Huntingtons sygdom de forste mange ar, efter han havde faet
at vide, at han havde arvet genet for sygdommen. Men nu begynder sygdommen at
indhente ham.

- Det gjorde ondt helt ind i hjertet at se dem forst4, at
deres egen far ville fi samme sygdom som deres far-
mor. For derefter at forst4, at de ogsa selv ville kunne
fa sygdommen.

ARV

Huntingtons sygdom er en meget arvelig sygdom,
som i gennemsnit gives videre til hvert andet barn.
Dengang Max blev undersggt, havde hans mor endnu
ikke faet diagnosen. Derfor vidste han ikke, at hans
bern risikerede at arve sygdommen. Det vidste han
nu, si nervgsiteten var enorm, da han tog med sine
barn for at fa taget en gentest.

- Vi vidste godt, at der skulle et mirakel til, for at ingen
havde arvet sygdommen. Alligevel brgd verden sam-
men - igen - da genanalysen viste, at to af mine dejlige
piger havde arvet sygdomsgenet.

Karin husker det tydeligt: Som forzeldre er det
ubeerligt, at ens born far sddan en besked. Vi sd dem
veelte omkuld, og vi veeltede med dem. Tilbage i det
sorte hul.

NYTHAB

Det sorte hul var dog ikke helt sa uendeligt denne
gang, fortaeller Max:

- Da jeg fik den frygtelige besked i starten af 1990’erne,
var der intet hab. Ingen behandling, ingen forskning,
ingenting. Sddan er det ikke i dag. Beskeden er lige

sé frygtelig, men nu er der hab. Forskere arbejder pa
hejtryk for at knaekke koden til, hvordan man kan
bremse udviklingen af sygdommen. Jeg tror p4, at det
lykkes. Og jeg haber, at det vil betyde, at mine piger
aldrig skal maerke denne lortesygdom pa egen krop.
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Jeg haber, at sygdommen
vil udvikle sig langsomt,
sd jeg kan fortsaette med at
nyde livet med min Karin.

SYGDOM

I dag er alle piger voksne, og familien er for laeengst
kommet ud af det sorte hul. Max og Karin har faet tre
bgrnebgrn, og nar sorgen en gang imellem titter frem,
er de sammen om at fa den tilbage i skyggen. Noget,
der er blevet lettere, efter de begyndte i terapi. Men en
ting har endret sig, forteeller Max:

- Da jeg fik vished for snart 30 ar siden, var beskeden
abstrakt. I dag er den virkelig. Mit overskud er ikke det
samme, jeg glemmer ting, og jeg kan ikke altid hjeelpe
til i hjemmet. Men jeg hiber, at sygdommen vil udvikle
sig langsomt, sa jeg kan fortsaette med at nyde livet
med min Karin.

NYDER NUET

Og parret forstar virkelig at nyde livet. At fa en sa
alvorlig besked, som Huntingtons sygdom er, far en
til at taeenke over, hvordan man gerne vil leve sit liv,

forteeller Karin, der i dag arbejder deltid for at have
mest mulig tid med Max:

- Visheden om fremtiden har gjort os bedre til at
udleve vores drgmme - nu. Vi ved ikke, hvordan
morgendagen ser ud; det er nuet, der geelder.

Max er enig og forteeller om, hvordan de udlevede
en stor drgm, da de for fire ar siden vandrede pa
Caminoen:

- Maske var det lidt vanvittigt. Karin og jeg var i fin
form, men ingen af os havde prevet at vandre med
rygsaek. Men afsted skulle vi, og sd matte vi tage hjem,
nar vi ikke kunne mere. Efter forstedagen, hvor vi
endte med at kravle pa alle fire af udmattelse, tegnede
det til at blive en kort tur. Men vi rejste os og tog forst
hjem 36 dage og 824 kilometer senere. Jeg hiber, jeg
aldrig glemmer den tur. m

LANDSFORENINGEN HUNTINGTONS SYGDOM stgotter familier med Huntingtons sygdom ved at arrangere

moder med erfaringsudveks“ng og informere om forskning og andet, der kan hjae|pe familierne i hverdagen.

Se mere pa huntingtons.dk

ARV

ARV
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Ja eller nej tak
til gentest?

En ting er at fa lavet en gentest for at se, om du har arvet en risiko
for at fa en bestemt sygdom, noget andet er at fa svaret pa testen,
fortzller Anne-Marie Gerdes, der er formand for Etisk Rad.

For hvordan vil du have det med at vide - eller ikke at vide

— om du risikerer at udvikle en sjzelden sygdom?

o vervej det ngje, inden du siger ja eller nej
O til en gentest for at se, om du har arvet en

: genfejl og dermed en hgj risiko for at fa en

. arvelig sygdom. Det at leve med viden er ikke lige let
... foralle. Hvis du foler, at du ikke kan handtere at vide,

om du har hgj risiko for en sygdom, sa sig nej tak.
Du kan altid eendre dit svar senere.

Sadan lyder radet fra Anne-Marie Gerdes, der er

ANNE-MARIE
GERDES formand for Etisk Rad. For hende opstar det etiske

dilemma, nar gentestens formal er at vise, om du har
arvet en fejl i et gen, der gger din risiko for at udvikle
en sygdom senere i livet.

er som formand
for Etisk Ra&d bl.a.
optaget af diag-

nostik og etik ved

sjzeldne sygdomme. o ) ) .
- Tidligere var der ikke den store gevinst ved at vide,

om man havde arvet en forhgjet risiko for sygdom, for
man kunne alligevel ikke gore noget ved det. Men i dag
er vi blevet bedre til at forebygge og behandle arvelige
sygdomme, sa de ikke ngdvendigvis udvikler sig nu
eller senere i livet. Derfor oplever vi, at flere takker ja
til gentest i dag, forklarer hun.

Til daglig er hun leder
af genetisk afdeling
pd Rigshospitalet og
professor i arvelige

kreeftsygdomme
ved Kebenhavns
Universitet.

€é VIDEN GIVER AFKLARING

. EH gentest kan ogsa give afklaring, soelv né}" svaret
At leve me d Vl de n bliver et andet end det, du havde habet pa.
er ikke lige let
for alle.

- Er svaret negativt - altsd normalt - har du ikke
hgjere risiko for sygdommen end resten af befolknin-
gen, og det vil oftest vaere en lettelse at vide. Er svaret
positivt - altsd at du har gget risiko for at udvikle en

DIAGNOSTIK
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Hvad der er rigtigt for den ene, er ikke
ngdvendigvis rigtigt for den anden.

sjeelden sygdom - s far du tilbud om kontrol og
forebyggelse af sygdommen, hvis det er muligt,
og behandling, hvis sygdommen skulle udvikle sig.

INGEN VALG ER FORKERTE

Anne-Marie pointerer, at det oftest ikke er 100 %
sikkert, at du vil udvikle en sygdom, selvom gentesten
er positiv. Men du vil have gget risiko.

- En gentest kan pa den méade ikke give dig et ja/nej-
svar. Hvis testen er positiv, kan vi give dig et tal i
procenter pa, hvor stor risikoen er for, at du udvikler
sygdommen. Men det kan vaere meget sveert at for-
holde sig til en risiko, ndr man hellere gnsker vished,
om man bliver syg eller ej.

Det, der er rigtigt for den ene, er derfor ikke ngdven-
digvis rigtigt for den anden.

- Nogle foler sig sygeliggjort og kan have sveert ved at
leve deres liv, nar de ved, at de har forhgjet risiko for
at udvikle en alvorlig sygdom senere i livet. Andre
handler. De lever livet i nuet og udskyder ikke drgm-
mene. Mark efter, og sperg dig selv, om det at vide
besked - eller ikke at vide besked - vil fa dig til at leve
livet p4 den bedste méade, slutter Anne-Marie.

Du har ret
til at vide
- og ikke at vide

Det er dig, der bestemmer,
hvorvidt du vil vide, om du
har risiko for at arve en
sjeelden sygdom.

| Sundhedslovens § 6 star der:

“Patienten har ret til
at frabede sig infor-

mation om sin aktuelle

helbreds- og behand-
lingssituation og om
sygdomme, der kan
bryde ud senere
i livet.”

DIAGNOSTIK

uddyber
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Fik fertilitetsbehandling

Mit barn

skal ikke
arve min

sygdom

or min sygdom, der hedder Fabry, er
sandsynligheden 50/50 for, om du far et
rask eller sygt barn. Selvom jeg har leert at

les, ville jeg have evig darlig samvittighed,
hvis ikke jeg havde gjort ALT for, at jeg blev sidste led
i sygdommen. Derfor valgte jeg at gd i fertilitetsbe-
handling.

Det var en ekstrem sveer beslutning, for der fplger sa
mange tanker med. Fgrste gang jeg havde faet taget
@g ud, var der tre &g, der havde overlevet. To raske og
et sygt, og jeg tudbrglede. Min keereste troede, at jeg
graed af glaede, fordi der var to raske aeg. Men jeg graed
og graed over det der lille, dumme, syge ag. Skulle jeg
sd 0gsa veere sorteret fra?

“Nu, hvorjeg sidder med
My i armene og ved, at hun
ikke har min sygdom, s
giver kampen mening.”

Der er ikke ét facit, nar man lever med en arvelig syg-

ARV

handtere sygdommen, og den kan behand-

Emma, der har Fabrys
sygdom, gik i fertilitets-
behandling for at undgs,
at hendes barn arvede
hendes sygdom.

ZEgsortering

En mu|ighed, nar der pa
baggrund af arvelige forhold er
en kendt og vaesent|ig oget risiko
for fedsel af et barn med en
alvorlig arvelig sygdom.

Processen er |ang, med lav
succesrate og mentalt hard for
forae|c|reparret. Men det kan
|y|<|<es. De udtagne ®eg fra kvinden
befrugtes pa et laboratorium med
mandens saed. | ni ud af ti tilfaelde
|y|<|<es befrugtningen, og de
befrugtede *eg undersrages efter
5-6 dage for sygdomsgenet.
Er der et raskt, befrugtet *eg,
leegges det op i kvindens livmoder.
Graviditeten gennemf@res her-

dom og gerne vil stifte familie. For mig var fertilitets-
behandling svaret, men det kan vaere lige sa rigtigt at
gd med risikoen. Og hvis man sa far et sygt barn, er jeg
sikker pé, at det er skont og dejligt alligevel. Jeg havde

bare brug for en garanti for, at den sygdom stoppede
ved mig. efter i 25 % af tilfzeldene.

Lykl(es det ikke, kan man starte

Men det har veeret en fuldstaendig vanvittig kamp. forfra med processen.

To ar med hab, frustration, lykke, tab, nyt hab.. Men

nu, hvor jeg sidder med My i armene og ved, at hun

ikke har min sygdom, sa giver kampen mening. Og jeg

kan endelig starte det familieliv, jeg har dromt om sé LZAS MERE om Fabrys sygdom og med
laenge. Emma pa sjae|dnesygdomme.c“<

ARV
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Eksperten
uddyber

Praenatal undersggelse

Sadan kan du
undersgge, om
dit barn arver
sygdommen

En praenata| underszge|se kan vise, om dit barn vil arve en
|(eno|t, genetisl( sygdom. Undersage|sen, der foretages under
graviditeten, kan med stor sikkerhed vise, om fosteret

har eller ikke har den kendte genfejl. Der er dog risici
forbundet med underszge|sen, om end de er sm3,

fortzeller over|aege Allan Lund.

o FOR/IMOD PR/AENATAL UNDERSQGELSE

Eksperten

uddyber

(14

Preenatal undersggelse giver mening,
nar dit barn har risiko for at arve
en sygdom, der pavirker hverdagen.

Allan Lund, overlaege

Freepik.com

ALLAN LUND
er overlzege ved
Center for Sjeeldne
Sygdomme pa
Rigshospitalet.
Allans arbejdsdag
gdr med at hjzelpe
bern og voksne med
forskellige stofskifte-
sygdomme og forske
i sjzeldne sygdomme
og deres diagnostik.

ARV

En preenatal undersggelse giver mening, hvis dit barn har risiko for
at arve en alvorlig sygdom, der fx indebaerer et mentalt handicap
eller ikke kan behandles ordentligt.

Har sygdommen derimod ikke betydelig indvirkning p4 hverdagen,

eller kan den nemt behandles, bgr man overveje, om en preenatal
undersogelse er ngdvendig,. I cirka en ud af 200 tilfeelde frem-
provokerer undersggelsen nemlig en abort. I nogle tilfeelde vil
man uanset have aborteret fgr eller siden, i andre tilfaelde skyldes
aborten desvarre undersggelsen.

Sygdommes konsekvenser har meget forskellig betydning i forskel-
lige familier, og den endelige stillingtagen til, om en praenatal

undersggelse skal gennemfares, ligger hos familien,
efter relevant genetisk radgivning er givet.

UNDERSQ@GELSEN
En praenatal undersggelse foretages som regel i

graviditetens tiende eller ellevte uge som en moder-

kagebiopsi. Unders@gelsen starter med en normal
ultralydsscanning af maven for at undersgge fostret
og lokalisere moderkagen. Derefter vil leegen stikke
en lang, tynd nal ind i maven til moderkagen for at
udtage en preve fra moderkagen, som repraesenter-
er fosteret. Det kan nive i maveskindet, og man bgr
slappe af efter undersggelsen.

RESULTATET

Fra prgven isoleres DNA, som undersg@ges for, om
den indeholder den kendte genfejl, som familien har.
Nar sygdommen er kendt pa forhand, vil man som
regel fa svar inden for et par dage.

I de tilfaelde, hvor underspgelsen viser, at barnet har
arvet genfejlen, kan forzeldrene vealge at abortere.
Allan forteeller, at de fleste vaelger abort, hvis under-
sggelsen bekraefter sygdomme med svaere misdan-
nelser eller mentale handicap, der vil have markbar
indvirkning pa hverdagen.

ARV
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Valgte born fra

LYKKEN
ER ANDET
END BORN

eg er 40 ar og har valgt ikke at fa

bgrn. Eller rettere: min sygdom har

valgt for mig. For da jeg begyndte

at blive skruk, spurgte jeg min leege

til rads. Svaret var som at hoppe
direkte i havet en januardag: iskoldt og lam-
mende. “Det vil jeg steerkt frardde.” Han var
bange for, at min skrgbelige krop ikke ville
kunne klare det. Hverken graviditeten, fadslen
eller det, der kom bagefter.

Svaret slog mig helt ud. Drgmmen om mand,
bern og keerlighed splintrede. Jeg ville aldrig
komme til at amme, lave bgrneveerelse, se
mine bgrn vokse op. Og hvem ville overhove-
det have mig, nar jeg nu bade var kronisk syg
og ikke skulle have bgrn? Det kraevede en del
timer hos en psykolog at 2endre mit sorte syn.

I dag er jeg afklaret med, at jeg ikke skal have
bern. Men jeg kan godt fgle mig udenfor det
faellesskab, der er, nar man kan tale med om
bern. Heldigvis har jeg med arene leert, at
lykken er mere og andet end at saette bgrn

i verden. Lykken er ogsa at veere hende den
sjove moster og faster, som jeg er for mine
nevger i dag. Lykken er at have frihed og ikke
at bekymre sig om, hvorvidt jeg kan vaere der
for mine bgrn - i dag og i fremtiden. Og sa er
lykken sa absolut ogsa at nyde livet lige nu

og her med min mand og vores dejlige hund,
Gismo.

“Gismo er blevet vores ‘barn’. Vi passer pa hinanden,”
fortzeller Maria, der har Gauchers sygdom.




Vidste du det om

SJALDNE
SYGDOMM

DYBERE INDSIGT

- i sjeeldne sygdomme har ikke alene gjort det muligt
at udvikle behandlinger til sygdomme, der tidligere
ikke kunne behandles. Det har ogsa givet os en bedre
forstaelse af mere almindelige sygdomme, bl.a. kreeft.
Derfor gavner det ikke kun de fa, men ogsa de mange,
at forske i sjaeldne sygdomme.

BEHANDLING

- giver héb for bedring - bade hvad angar almindeligt
kendte og sjeeldne sygdomme. Derfor er det afggrende,
at vi bliver ved med at saette midler og ressourcer af til
at forske i sjaeldne sygdomme og udvikle nye og bedre
behandlinger.

NY VIDEN

- giver nye behandlingsmuligheder. Langt stgrstedelen
af de sjeeldne sygdomme kan fortsat ikke behandles.
Men de seneste ar er den genetiske viden om sjeeldne
sygdomme vokset. Det dbner op for en mere mélrettet
behandlingsform kaldet genterapi, der gar direkte efter
den genfejl, der er arsag til sygdommen. Der er flere
virkningsmekanismer for de nye behandlinger med
genterapi, fx kan de a&ndre pa genfejlen, erstatte genet
med et raskt gen eller undertrykke genet, sa dets skader
minimeres.

®

SJALDNESYGDOMME.DK

Sanofi Genzyme, Lyngbyvej 2, 2100 Kgbenhavn @, Danmark.
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