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UNIK ER FOR DIG, der gerne vil vide mere om
sjeeldne sygdomme. Magasinet er bade for dig, der

selv lever med en sjaelden sygdom eller er pargrende.
Og det er ogsa for dig, der arbejder professionelt med
sjeeldne sygdomme eller bare er nysgerrig efter at vide,
hvad sjeldne sygdomme er, og hvordan livet med en
sjeelden sygdom kan se ud.

Redaktionen

ALLAN LUND
Specialist i komplicerede, medfedte
stofskiftesygdomme og overlzege

Indhold
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Hvorfor kunne jeg ikke
bare d@? Det taenkte
jeg virkelig.

ved Center for Sjeeldne Sygdomme, ’ AnderS, 16 éI‘
Rigshospitalet.
I UNIK M@DER DU 8 seje danskere, der kender alt
til livet med en sjeelden diagnose. De inviterer os ind
i deres unikke liv og fortaeller om bade de sjove og 6 UNGDOM
de sveere dage. Du meder foraeldre til bgrn, der blev . Anders er 16 &r og ligner en hvilken som

helt anderledes, end de havde forestillet sig. Du mgder
unge, der keemper med at passe ind. Og du mgder
kvinder, der med deres arvelige sygdomme ngje har
overvejet risikoen ved at saette bgrn i verden.

SELVOM DU MASKE IKKE kender deres syg-
domme, si genkender du nok nogle af de temaer, som
deres historier skildrer. Vi haber, at deres historier kan
veere til inspiration og give indblik i, hvordan livet

kan tackles med en sjaelden sygdom.

ER DU EN AF DEM, der lever med en sjelden diag-
nose, haber vi, at UNIK minder dig om, at du langt fra
er alene med din sjeeldne sygdom - selvom det méske

FLEMMING SKOVBY
Forfatter til Leegehdndbogens
opdatering af sjzeldne sygdomme
og overlzege ved Klinisk
Genetisk Enhed, Sjzellands

Universitetshospital.

v A
HENNING ANDERSEN
Underviser og forsker i nerve-
og muskelsygdomme og overlzege
ved Neuro|ogis|< Afde“ng, Aarhus
Universitetshospital.

helst anden teenager. Men det er sveert at
vaere ung og sorg|05, nar man har op|evet
s& meget smerte, som Anders har.

16 VEJEN TIL DIAGNOSEN

Allerede i graviditeten havde Tina p&
fornemmelsen, at der var noget saerligt
ved det barn, der voksede inde i hende.
A||igeve| gil( der |aenge, for hun fandt
ud af, hvad det saer|ige var.

26 SAMME SYGDOM

Ridvan og Yusuf har den samme sjeeldne
sygdom. Men mens den ene lever et
naesten normalt liv, har den anden
skrebelige knogler og er mentalt som

kan fgles sddan nogle gange. Men faktisk lever et sted et barn.
mellem 30.000 og 50.000 danskere med en af de
omkring 800 sjeldne diagnoser, der er registreret 52 ARV OG GENETIK

i Danmark - og endnu flere er pargrende.

DETTE MAGASIN ER FOR JER. Og for alle jer
andre privatpersoner og professionelle, der gerne vil
forstd sjeeldne sygdomme bedre.

TAKTIL JER, der dbner op og indvier os andre i
jeres liv med en sjeelden sygdom. Tak til redaktions-
gruppen og de andre eksperter, der uddyber temaerne
med deres faglige indsigt. Og tak til DIG, der leeser
magasinet.

JANE VILLEMOES
Parerende, intern szelger, tidligere
formand for Angelmanforeningen

og med i Sjzeldne Diagnosers
forretningsudvalg

JONAS LAURIDSEN
Patient, kandidat i folkesundhed,
suppleant for Blaereekstrofi-
foreningen og med i Sjzeldne
Diagnosers forretningsudvalg

Kan man saette barn i verden, ndr man
har en arvelig sygdom? Det spargsmal
stillede bade Anette og Mathilde sig selv
i mange ar, for de tog bes|utningen.

50 HANDICAPPET BARN

De forestillinger, Jane havde om livet som
mor, blev visket ud, da hun fandt ud af, at
hendes datter havde et mentalt handicap.

60 ENSOMHED

Jonas har felt sig s& ensom, at han p3
et tidspunkt overvejede at gore en ende

pa det hele. Men da han vovede sig til
at fortzelle andre om sin sjae|o|ne lidelse,
UNIK er et nyt magasin om og med danskere med sjeldne sygdomme. Redaktor  Anette Dahl Christensen, fandt han en vej ud af ensomheden.

Sanofi Genzyme
Skribent Maria Alstrup,

Molecule Consultancy

Magasinet udkommer i forbindelse med Sjeeldnedagen 2019.

.................................... 68 BESLAGTET

par, der er |oes|aegtec|e, har markant

UNIK er finansieret af Sanofi Genzyme og udviklet i samarbejde med en redaktion af
el(sperter og skribenter. Alle interviewede i magasinet har givet samtykke til, at deres Layout Bausatz

historier og billeder trykkes i magasinet UNIK. Foto Mew, Charlotte Dahl
Trykkeri CIMO

Oplag 6.000

Udgivet af Sanofi Genzyme, 2019

Da Mathilde fik diagnosen Pompes
sygdom, undersegte lzegerne resten
af familien - og opdagede Pompes
hos hele tre familiemedlemmer.

hajere risiko for at f& et barn med en
sjselden sygdom. Men det vidste Khatib

intet om, da Ghosia kom til verden.

Sanofi-Genzyme, Lyngbyvej 2, 2100 Kebenhavn @.
GZDK.XLSD.18.12.0208
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INDHOLD



HANDICAPPEDE BORN OG UNGE
er en forening for foraeldre til et handi-
cappet barn uden diagnose. | foreningen
kan du mede ligesindede og bl.a. here,
hvordan andre h&ndterer samarbejdet
med det offentlige system, som kan
vaere ekstra svaert uden en diagnose.
Find foreningen pa

findes
kun for et mindretal
af de mange sjeeldne
diagnoser

Orphans

er det internationale
navn for sjzeldne
sygdomme. Orphans
betyder 'foraeldrelese’
og peger pé, at sjeeldne
sygdomme gar p& tveers af
fag|ige specia|er, De herer,
i modsaetning til mange
andre sygdomme, derfor
ikke hjemme under
ét speciale.

SJZALDNE
DIAGNOSER
er registreret
i Danmark.

Ved hjelp af ny
teknologi kan man ofte

finde en sjzlden diagnose
med en enkelt blodprove.

ORPHAN
DRUG

er medicin, der er
udviklet til behandling

af sjeeldne sygdomme.

er en paraplyorganisation for
mere end 50 patientforeninger
for forskellige sjeeldne sygdomme.
Organisationen er ogsé ansvarlig for
Sjeeldne-netveerket for dem, der ikke
har en relevant patientforening.
Tilsammen dakker Sjaeldne Diag-
noser og Sjeeldne-netvaerket knap
400 diagnoser. Organisationen
arbejder med at forbedre vilkarene
for danskere bergrt af sjeeldne
sygdomme og handicap.

Lees mere pad

PATIENTFORENINGER

er din genvej til at mede ligesindede. Brug foreningen
til at dele erfaringer, sperge til rdds og hjzelpe hinanden
med, hvad der fungerer og ikke fungerer i hverdagen
med en sjzelden sygdom. Find patientforening eller

netvaerk pa

En sygdom er sjaelden,
nar mindre end 1.000
danskere har diagnosen.
Langt de fleste sjeeldne
diagnosegrupper er
meget sma.

SMILFONDEN

eren ve|gzrende forening, der arrangerer SjOVG stunder 'FOF

alvorligt syge bern og deres familier - bdde pa og uden
for hospitalerne. Foreningen favner alle diagnoser - her
handler det ikke om sygdom, men om at lave noget sjovt

sammen. Find foreningen p&

Unique
Danmark
er en forening for foraldre til
bern med en konstateret sjelden
kromosomafvigelse. I foreningen
me@des familierne for at udveksle
viden og erfaringer.

GEN-SEKVENTERING
er en type genanalyse, der giver
hurtig og omfattende viden om

menneskets arveanlag. Ved mistanke

om sjaelden arvelig sygdom kan gen-
sekventeringen vise, hvilken fejl i

hvilket gen, der er skyld i sygdommen.

sjeelden, ofte

arvelig og kompleks multiorgansygdom

er drsagen

til langt de
fleste sjeldne

sygdomme

Laege
héndbogen

har artikler om de fleste
sjzeldne sygdomme.
Seg efter din sygdom

pa

Sjzeldne
sygdomme
kan bade vaere
synlige og
usynlige.

2

er for dig, der har sjzelden sygdom
teet inde pa livet og ikke har en
relevant 'Forening at henvende dig
til. Netvaerket er bade for patienter
og parerende og er styret af
patientorganisationen Sjseldne
Diagnoser. Knap 200 diagnoser er
repraesenteret i netvaerket - 80
af dem med en enkelt person.
Som medlem af netvaerket far
du en kontaktliste over evt. andre
meo”emmer, derer registreret under
samme diagnose. Du fa&r ogs3
adgang til en lukket Facebook
gruppe, hvor du har mulighed for
at tage kontakt til de andre
medlemmer af netvaerket.

Lzes mere pa

Hvor far
du professionel

Sjeeldne Diagnosers Helpline
er et gratis og anonymt tilbud til dig,
der lever med en sjelden sygdom
eller er pargrende til en med en
sjeelden sygdom. Her far du

information, stgtte og radgivning fra et

engageret, professionelt radgiverteam
med kendskab til livet med sjeldne
sygdomme og handicap.

Telefon 3314 0010 eller

Kilder: Sundhedsstyrelsen, sundhed.dk Foto: iStock

30.000-50.000 danskere anslas at leve med en sjaelden diagnose

VIDSTE DU? VIDSTE DU?



‘Hvorfor
lige mig?

Anders er 16 ar gammel

og lever med den sjeldne
stofskiftesygdom MPS-1.

[ hans korte liv har han vaeret
indlagt flere gange, end de fleste
nar pa en levealder. Narkose,
sprojter og laeegeundersogelser
er hverdag for ham. Han gar pa
hospitalet hver uge for at fa

sin behandling. Han har faet
indopereret en port i brystet til
de mange indsprojtninger.
Ogsi gar hani9. klasse

og LIGNER EN HELT
NORMAL UNG MAND.

>>
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Jeg har MPS-| af den milde undertype Scheie. Sygdommen - ! -
betyder, at jeg mangler et enzym. Det gor, at min krop ophober - ! Hvorfor

ghctige affaldsstoffer i stedet for at skille sig af med dem. : . kunne ]eg R

Derfor férjeg det mang|ende enzym kunstigt pé sygehuset

hver uge. MPS-| betyder ogs3, at jeg ikke vokser sa meget | ] frv M lkke bar.e d@?
og ser darligt pga. slerede hornhinder. Og sa har jeg bade | - P _

darlig nakke og hjerteklap. D@[ If%ﬂkte. :

jeg virkelig.

avde jeg veeret en anden
person, hvis jeg havde
veeret rask? Det spgrger
jeg mig selv om nogle
gange. Min sjeldne syg-
dom har fulgt mig gennem min opvaekst
og hverdag. Det er ikke noget, jeg har
valgt, men saddan blev det. Hvorfor lige
mig? Jeg teenker over, hvordan mit liv
mon havde set ud, hvis jeg havde veeret
som andre. Det far jeg aldrig at vide. For
sygdommen har veaeret med til at skabe

mig som person. Jeg lever med den, den - f A? R

er en del af mig. A o

| $

PROVER AT VZERE UNG Jeg har ikke haft en kaereste endnu. Men jeg har heller ikke travlt. Nar hun en dag dukker op,

Anders er 16 r gammel og ser helt nor- skal vi kunne tale om alt sammen. Hvis hun kan klare min sygdom, har jeg fundet den rigtige.

mal ud. Det er han ogsi - bortset fra, at
hans krop mangler et enzym, hvilket far
kroppen til at beskadige sig selv. MPS-],
som den sjeldne sygdom hedder, findes

i flere grader. Anders har den milde ISZER SVZERT | BARNDOMMEN hele tiden pa hospitalet? Hvorfor skulle
grad, Scheie, s med behandling og Anders har altid folt sig anderledes end ~ jeg tage den 3 timer lange tur til Keben-
kontrol gennem hele livet, vil han kunne sine jeevnaldrende. Han har oplevet si havn til flere undersggelser og kontrol-
leve et naesten normalt liv. Men en meget i sit unge liv, som gor det umuligt ~ ler? Hvorfor kunne jeg ikke bare dg?
opvakst med ugentlige hospitalsbesgg for ham at leve et sorglgst ungdomsliv. Det teenkte jeg virkelig. 8 &r gammel.
saetter sit praeg pa en ung mand. Iseer da han var barn, kunne kamme- Og jeg teenkte det stadig som 12-arig.
raterne ikke forstd, at han levede med Jeg hadede de mange sygehusbesgg,
- Jeg prover at veere ung. Men det er en sjelden sygdom. Han s jo normal skreg af smerte, hver gang de stak mig
ikke altid, at jeg kan forstd mine jeevn- ud, sa hvorfor skulle han pa hospitalet og blev hysterisk, nar jeg endnu en
aldrende. Mange korer helt vildt pa hele tiden? Anders hadede det, han ville gang ikke kunne det samme som mine
scooter og drikker sig stangstive uden at bare vaere som de andre. venner. Jeg kunne kun taenke pd alt det,
teenke pd, hvor galt det kan g. Jeg kan jeg ikke kunne. Overalt sd jeg 'normale’
ikke tage livet for givet pad den méde. - Da jeg var mindre, var jeg sur pa syg- bgrn lege og have det sjovt. Hvorfor var
Det har jeg oplevet for meget smerte til. dommen og mit liv. Hvorfor skulle jeg det ikke mig?

8 UNGDOM UNGDOM 9
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Jeg vil hellere bruge
min energi pa alt
det, jeg godt kan.

Mine bedste rad . —

til andre

Fortzel om din sygdom

Tal med andre om din sygdom, og
hvad den betyder for din hverdag.
Jeg har lettere ved at handtere
min sygdom, ndr jeg taler dbent
om den. Og s& kan jeg godt lide, at
andre far en forstdelse for, hvad
der kan vaere svaert for mig.

Fokuser pa det, du kan

F& det bedste ud af det, du har.
Det hjzelper ikke at taenke p&, hvad
du kunne have haft, hvis ikke du
havde haft en kronisk sygdom.
Teenk hellere pad de muligheder,
du har - og brug dem.

En opvaekst med ugentlige
hospitalsbeseg saetter sit
praeg pd en ung mand.

HAR LZART AT LEVE MED SYGDOMMEN
Anders kan stadig spgrge sig selv, hvorfor det lige blev
ham, der fik denne her maerkelige sygdom. Men han
er begyndt at se pd sygdommen og sit liv p4 en anden
made.

- Jeg har efterhanden accepteret min sygdom. Den vil
altid vaere en del af mig, og der vil altid veere ting, jeg
ikke kan. Men jeg vil hellere bruge min energi pa alt
det, jeg godt kan. Jeg vil have det bedste ud af det, jeg
har. Selvfolgelig er der ting, der irriterer mig. Mit syn
er elendigt, min nakke umulig. Og s er jeg kun 1,65m
haj. Det er okay, selvom det havde veeret fedt at vaere
hajere. Men vigtigst er det, at jeg har det godt.

FYLDER MINDRE | HVERDAGEN
Anders har faet et andet overskud, siden han er
begyndt at acceptere sin sygdom. Samtidig far han nu

Jeg har slerede

hornhinder og ser

ret dér“gt, selv med

- briller. Det har jeg
lzert at leve med,
- men det irriterer mig,
hvis det kommer til

at betyde, at jeg ikke

kan tage kerekort.
Jeg vil gerne vaere
den, der karer bilen.

n
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Hvad er MPS?

MPS eller mukopolysakkaridose
er fellesbetegnelsen for en gruppe
af arve|ige stofskiftesygdomme,
der s|<y|des et defekt enzym i
kroppen. | Danmark lever omkring
60 personer med MPS.
MPS herer under de sakaldte
lysosomale aflejringssygdomme.
Lysosomer er cellernes
’renovationssystem', hvor

aﬂ:a|dsprodu|<ter bliver nedbrudt

og transporteret ud af cellerne.

Folk med MPS type 1 (MPS-I)
mangler det enzym, som krop-
pen bruger til at nedbryde visse
komp|e|<se |<u||’1ydrater. Normalt
nedbryder kroppen automatisk
kulhydraterne og udskiller dem
som affaldsstoffer. Uden enzymet
seetter de komp|e|<se |<u||’1ydrater
sig fast i kroppens vaev, hvor de
langsomt nedbryder kroppens
organer og funktion. Konsekvensen
varierer meget. Nogle har sygdom-
men i mild grad med undertypen
Scheie. De kan med behandling
leve et nzesten normalt liv. Andre
har MPS-| i sveer grad af under-
typen Hurler eller Hurler Scheie.
De kan bl.a. hore og se déarligt,
vaere udviklingsheemmede
og lave af vaekst.

MPS-| er arvelig pa en s&dan
made, at begge forseldre skal veere
bzerere af det defekte gen. Er de
det, er der 25 % risiko for, at deres
barn far MPS-I. Folk med MPS-|
i mild grad kan selv stifte familie.
Barnet har kun risiko for at udvikle
sygdommen, hvis partneren
ogsé er baerer af det defekte gen.
Der findes behand“ng, hvor man
tilforer det enzym, som kroppen
mang|er. Nog|e med de svaere
typer MPS har ogsa gleede af

knog|emarvstransp|antation.

Kilder: Leegehandbogen, overleege Allan Lund
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Nogle gange
glemmer folk, at
jeglever med en
sygdom. Sa siger de:
Er du syg, mand?

Og jeg svarer: B

"Ja. Kronisk. =

Der er ikke nogen
made at slippe
af med det pa."
Sa bliver de stille.

Og jeg griner.

sin ugentlige behandling pa det lokale hospital efter
skoletid. Derfor fylder sygdommen ikke lige si meget i
Anders’ liv, som den tidligere har gjort.

- Jeg har nogle gode venner, som heller ikke gider

at kgre pa scooter. Vi vil hellere gé i biografen, spille
computerspil og filosofere over livets store spgrgsmal.
Vi er teette og forstar hinanden. Jeg kan tale med dem
om alt - ogsa nar jeg har det sveert med min sygdom.
Nar jeg taler om min sygdom, bliver den lettere at
handtere. Og sa kan jeg godt lide, at mine venner far
indblik i, hvordan det er at leve med sygdommen.

HVAD MED FREMTIDEN?
Selvom sygdommen fylder mindre i Anders' liv - bade

i hverdagen og i hovedet - kan Anders ikke lade veere
med at teenke over fremtiden. For hvordan har han
det om 5-10-20 ar? Det er der ingen, der kan sige med
sikkerhed.

- Jeg teenker en del pa fremtiden. Uden helt at vide,
hvad jeg kan forvente af mig selv, som jeg bliver ldre.
Jeg ved, at mit syn bliver veerre, og at jeg skal have op-
ereret hornhinden pé et tidspunkt. Jeg ved ogs4, at jeg
skal have en ny hjerteklap. Og sé er der noget brusk i
min nakke, som laegerne siger, de skal skrabe vak - for
ellers kan det ggre mig lam! Sa hvordan fremtiden
kommer til at udspille sig, aner jeg ikke. Men jeg veelg-
er at tro pa, at det bliver godt. m

MPS Danmark
Mad andre med
MPS i familien

MPS Danmark er en
patientforening startet af
foraeldre til barn med MPS.
Forseldrene startede foreningen
for at skabe et netvaerk, sd de
f& danske familier, der stari
samme situation, kan dele
erfaringer og gode rad.
Her kan du mede familier, der
bedre end de fleste forstar de
udfordringer, du star med
- for de star selv med dem.

Se mere pd MPSdanmark.dk

13
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Eksperterne
uddyber

o

ALLAN LUND
er overlzege ved
Center for Sjeeldne
Sygdomme pa
Rigshospitalet i
Kebenhavn. Allans
arbejdsdag gar med
at hjeelpe born og
voksne med forskel-
lige stofskiftesyg-
domme. Na&r han ikke
taler med patienter
og skriver i journa|er,
forsker han i sjzeldne
sygdomme. Allan
Lund er nok den
person i Danmark,
der ved allermest
om komp|icerede,
medfedte stofskifte-
sygdomme.

Mange unge prover at lade som ingenting og undgar at forteelle
vennerne, at de har en sjelden sygdom. Men det giver nzesten altid
bagslag. For sa skal du bruge en masse energi pa, at folk ikke laegger

meerke til, at du méaske ggr nogle ting anderledes. Hvis du derimod
forteeller dine venner, at du har en sjeelden sygdom, vil de forsta dine
handlingsmegnstre. Fokuser pa at forteelle dem, hvad sygdommen
betyder for din hverdag, hvorfor du méske nogle gange ma sige

nej til ting. Forteel ogsd, hvis der er noget, dine venner kan hjelpe
dig med. De fleste vil sa gerne hjelpe, men aner ikke hvordan.

Og der er ingen grund til, at du skal bruge al din energi pa at klare
dig igennem uden hjeelp - nar nu folk gerne vil hjeelpe. Har du

brug for mere hjelp, sa husk, at du har mulighed for at sgge

HVORFOR KAN DET VAERE EKSTRA SVAERT

AT VZERE SJZALDEN, NAR DU ER UNG?

Unge er ikke syge - de er udgdelige og sorglpse. Men ungdommen er ikke
sorglgs, ndr du har en sjeelden sygdom. Sygdommen kraever alt muligt af dig,
som ikke passer ind i et ungdomsliv. Sygehusbehandlinger, dizeter og operation-
er griber ind i ungdommen i en grad, si det er teet pA umuligt at ggre det samme
som ens venner. Derfor er der mange unge, der er ekstra frustrerede over deres
sygdom. De hader at vaere anderledes, for de vil ligne deres venner og kunne
det samme som dem. Men din sygdom er et livsvilkar. Prgv at fa sygdommen

til at fylde s lidt, at det giver plads til det normale liv. Fokuser péa det, du kan,
og de muligheder det giver dig, s du i videst muligt omfang kan forfalge dine
dromme.

HVAD SKER DER, HVIS DU STOPPER DIN BEHANDLING?

Nogle unge bliver s frustrerede over deres sygdom, at de dropper behandling
og dieter. Men det md du virkelig ikke. Heller ikke selvom dizeten er forfaerdelig
besveerlig og irriterende. Du far jo medicinsk behandling og spiser en bestemt
dizet for at bremse sygdommens udvikling. Stopper du behandlingen, risike-
rer du, at din sygdom bliver vaerre. For nogle kan et stop i behandlingen sagar
veere fatal. S selvom det kan veere sveert at acceptere sygdommen og fglge sin
behandling, skal du ggre det - altid - for at have det sa godt som overhovedet
muligt nu, i morgen og i fremtiden.

SKAL DU FORTALLE ©
DINE VENNER, AT DU HAR
EN SJZLALDEN SYGDOM?

MERETE DAUGAARD GABAY
er tidligere socialr&dgiver hos
Center for Sjzeldne Sygdomme
pa Rigshospitalet.

Hun er specialiseret i at radgive
familier med sjzeldne diagnoser.
Bl.a. hjzelper hun med at finde vej
igennem det kommunale system
og udvaelge den stotte og de
hjae|pemid|er, en familie
kan have gavn af.

kommune og uddannelsessteder om mange former for statte.

FOLG UNGE-CAFEERNE PA FACEBOOK
@Frivillig.HrBerg (Rigshospitalet) | @CafeSvanenOUH (Odense) | @CafeNexusSkejby (Aarhus) | @CafeLuxus (Aalborg)

UNGDOM

HVAD KAN DU GORE FOR

AT LIGNE ANDRE UNGE?

Uanset hvad du ggr, vil du altid have
en sjelden sygdom, som i stgrre eller
mindre grad pavirker din hverdag.
Derfor kan du ikke veaere praecis som
andre unge - men du kan komme teet
pa. For jo bedre du leerer din sygdom
at kende, jo bedre kan du handtere den,
s den fylder mindst muligt i dit liv.
Det hjeelper ikke at forsgge at ignorere
sygdommen - tvaertimod. Se i stedet
sygdommen direkte i gjnene. Hvad er
det, den gor ved dig? Hvad er det ved
den, der frustrerer dig? Hvorndr er det
isaer sveert at vaere som andre unge?

Nar du ser din sygdom i gjnene, bliver
det lettere at komme overens med den
og gore den til en naturlig del af din
hverdag. Jeg er klar over, at det er lettere
sagt end gjort at acceptere en kronisk
sygdom, der kan have stor indvirkning
pa den made, du lever dit liv pa. Derfor
skal du heller ikke veere bange for at
traekke pd hjeelp fra andre - bade fami-
lie, venner og professionel hjelp, fx
din leege, en psykolog eller en dietist.
Ogsa kommunen kan have forskellige
tilbud, der kan give dig stotte, der
hjeelper dig pa vej. Brug de muligheder,
der findes, og sgg om hjaelp, nar du har
behov for det. Lad veere med at spille
en helt, der kan klare det hele selv.
Hellere fa hjeelp, sd du kan fokusere

pé at veere ung.
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HENNING
ANDERSEN
er overlaege ved
Neurologisk
Afdeling p& Aarhus
Universitetshospital.
Han underviser og
forsker i nerve- og
muskelsygdomme
og hjeelper mange
danskere med at
handtere deres
sjzeldne nerve- og
muskelsygdomme.
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Eksperterne

uddyber

MOD ANDRE SJZALDNE UNGE

F|ere af |andets hospita|er har ungecaféer, hVOI’ unge med kronisl(e sygdomme kan mades og haenge Ud.

Caféerne er et fristed for dig, der er mellem 12 og 22-24 &r og lever med en kronisk sygdom. Her handler

det om at vaere ung. Du kan tale med ungepaedagoger, psykologer og frivillige, eller du kan kaste dig

over bordfodbold, braetspil eller PlayStation. Du kan ogsa bare slappe af til en film. Alle unge,

der er tilknyttet hospitalet, er velkomne - med eller uden krykker, kerestole og hospitalste;j.
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Allerede i graviditeten havde Tina
pa fornemmelsen, at der var noget
saerligt ved det barn, der voksede
inde i hende. Kroppen reagerede
anderledes pa graviditeten, end
forste gang hun var gravid. Men
leegerne sagde, at alt sa fint ud, sa
det var nok bare hende. Halvandet
ar senere viste det sig, at TINAS
FORNEMMELSE VAR RIGTIG.

Her forteeller hun om

vejen til diagnosen.
>

VEJEN TIL DIAGNOSEN

fornemmelsen
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Min datter, Diana, har Williams syndrom. Det betyder, at
hun er lidt bagef'ter 1sin udvik|ing og har et a|1r'eagtigt ansigt.
Hun er ikke udvildingshaemmet, hun er bare udviklet pa sin
egen made. Og sa er hun en utrolig glad pige.

Selvom jeg havde det pa fornemmelsen
allerede i graviditeten, kom diagnosen
som et chok. Vi vidste intet om barn med
sarlige behov. Hvad skulle vi stille op?

18 VEJEN TIL DIAGNOSEN

eg oplevede min anden graviditet helt
anderledes end forste gang. Jeg havde ikke
kvalme, jeg tog ikke pd, og jeg meaerkede
kun lidt bevaegelse inde i maven. Lagerne
mente, at det skyldtes, det var mange ar
siden, jeg fedte min sgn. Samtidig blev de ved med at
udskyde min termin. Jeg fandt ud af, at jeg var gravid
dagen efter, at jeg skulle have haft menstruation. Her
blev terminen sat til midten af marts. Men for hver
gang jeg blev unders@gt, udskgd leegerne terminen.
Fra midten af marts til start april. Og s til midt april
og endelig til starten af maj. Jeg kunne ikke slippe
fornemmelsen af, at der var noget galt.

REAGEREDE PA MAVEFORNEMMELSEN

To uger efter min fgrste termin kunne jeg naesten
ikke maerke bevaegelse. Det bekymrede mig, s jeg
tog pa sygehuset. Her undersggte en jordemoder

mig grundigt og sendte mig videre til scanning. Den
viste, at der var over en maned til termin. Det gav ikke
mening for mig, sa jeg viste leegen mine papirer fra de
tidligere undersggelser, der alle havde vist forskellige
terminer. Lagen studerede dem og sagde si: Nu ma

du ikke blive nervgs - men vi seetter dig i gang med det

samime.

Den 1. april kom Diana til verden. Ud kom en lillebitte
pige pa 2200 gram og 47 cm. Hun var s fin og lille og
noget af det smukkeste, jeg havde set. Vaek var den

darlige fornemmelse. Jeg var bare helt ekstatisk over at

veere blevet mor igen - og ufattelig glad for, at jeg var
taget pa sygehuset. Faktisk sagde en jordemoder, at
hvis jeg ikke var kommet, havde barnet ikke overlevet.
Teenk, hvis jeg ikke havde lyttet til min mavefornem-
melse.

DE FORSTE TEGN
Fem dage senere blev vi sendt hjem. Diana var sund
og rask - hun skulle bare have masser af mad, s hun

Diana har beriget mit liv, fordi hun med sit positive sind
har vist mig, hvor meget hun kan. Jeg foler, jeger blevet
et mere rummeligt menneske takket veere hende.

kunne vokse sig stor og steerk. S jeg gav hende mad
og n@d at veere sammen med hende. Jeg kunne slet
ikke fa nok af den lille, kaere pige. Hvorfor havde jeg
veeret sa bekymret under graviditeten?

Det begyndte jeg at finde ud af, da Diana var til fem
maneders underspgelse. Her opdagede laegen en
mislyd ved hendes hjerte. Han mente ikke, at det

var noget alvorligt, mislyde voksede man som regel
fra. Men vi skulle have det undersggt. Sa noget tid
efter troppede min mand op pa hospitalet for at f&
undersggt Diana. Her mgdte han en bgrnelaege, der
sagde, at Diana lignede en med Williams syndrom.
William hva’ for noget? Vi tager lige en kromosomtest,
sagde leegen.

Hvad er Williams

syndrom?

Williams syndrom er en
medfedt kromosomfejl.
| Danmark lever omkring 400
personer med syndromet, og
hvert &r kommer 2-4 nye tilfeelde
til verden. For de fleste betyder
Williams syndromet, at de
begynder at tale og gé senere
end normalt. De har ofte
hjerteproblemer, og 3 ud af 4
udvikler mild udvik|ingshaemning.
Ansigtet er karakteristisk med
en bred mund, store leber, bred
pande og naesebor. Spaedbern
med Williams syndrom er ofte
urolige, graeder en del og kan have
sveert ved at sove.

Med alderen bliver de udadvendte,
g|ade, snakkesa“ge og tillidsfulde.
B&de born og voksne med
Williams syndrom kan vaere s&
overfalsomme over for stg;j
og hoje lyde, at de foler larm
som en decideret smerte.
Voksne med Williams kan ogsa
udvikle angst for kommende

begivenheder.

Williams syndrom er medfadt,
men skyldes sjzeldent arv. | de
fleste tilfzelde opstar syndromet
ud af en ny mutation. Derfor far
forzeldre sjzeldent flere barn med
Williams. Har du selv Williams
syndrom, er der til gengae|d stor
risiko = 50 % - for, at du ferer
sygdommen videre til dine barn.
En moderkageprove kan vise,
om det er tilfaeldet.
Behandling af Williams syndrom
bestar primaert af at behandle
symptomerne og de folgesyg-
domme, der kan komme.
R&dgivning om psykosociale
og paedagogiske problemstillinger
er ogsa vigtige for livsforlgbet.

Kilder: Lzegehandbogen,

overlzege Flemming Skovby.

VEJEN TIL DIAGNOSEN
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Diana |igner lidt en alf,
synes jeg. Med sit lille
ansigt med stor mund
og opstoppernzese.

Smukkere pige findes
ikke — i hvert fald ikke

for mig.

€6

MO@D ANDRE MED
WILLIAMS HOS DANSK
FORENING FOR
WILLIAMS SYNDROM
Dansk forening for Williams
Syndrom er en patientforen-
ing for folk med Williams
syndrom og deres forzldre,
bedsteforzeldre, saskende og
andre parorende. Foreningen

der mzdes et par gange om

og mode ligesindede. Har du
brug for at tale med andre,
der er i samme situation som
dig, er foreningen god til
at etablere kontakt mellem
familier.

Laes mere om foreningen
pa willamssyndrom.dk

Vi havde aldrig taenkt pa, at bgrn
kunne have sarlige behov.

MAVEFORNEMMELSEN VAR RIGTIG

Utroligt nok glemte vi alt om kromosomtest og ham
William. I stedet gik tiden, mens vi ngd vores to bgrn.
Men si ringede telefonen pa min fgdselsdag den 29.
december. Er I sgde at komme forbi sygehuset - i dag
- bad leegen. Er der noget galt, spurgte vi. Det taler vi
om, nar I kommer, var svaret. Vi spandte familien fast
i bilen og kerte til sygehuset med det samme.

Laegen sagde det, som det var: Jeres datter har Wil-
liams syndrom. Det betyder, at hun vil veere lidt lang-
som til at lzere tingene. Laes de her papirer, sa kan I fa
mere at vide om sygdommen.

Vi tog hjem uden helt at forst, hvad det var, vi havde
faet at vide. Og sa leeste vi papirerne. Og graed, graed,

VEJEN TIL DIAGNOSEN

graed. Der stod s& mange modbydelige ting. Skulle alt
det virkelig ske for vores vidunderlige Diana? Der var
da ikke noget galt med hende. Vi vidste intet om at
have bgrn med sarlige behov. Vi havde aldrig teenkt
P4, at bgrn kunne have sarlige behov. Ville vi nogen-
sinde kunne give hende et godt liv? Hvad ville diag-
nosen betyde for vores familie? Jeg var s ulykkelig.

KIGGEDE PAMIT BARN

Et par uger senere fik jeg besgg af sundhedsplejer-
sken. Jeg brgd sammen. Jeg fortalte hende om alt det,
der var sket, siden hun sidst havde besgpgt 0os. Om
diagnosen. Om de grimme billeder pa nettet. Og om
de forfeerdelige papirer, der beskrev, hvad Williams
syndrom var. Sundhedsplejersken kiggede pa mig og

har omkring 100 medlemmer,

aret for at udveksle erfaringer

€6

Jeg ser ikke Diana som udviklingshaemmet.
Hun er bare udviklet pa sin egen,
skonne made.

Mine bedste rad

til andre

Stol pa din
mavefornemmelse

Foler du, at derer noget ga|t, sa
insister pd at blive taget alvorligt
og fa underszgt dit barn.

Laeg papirerne vaek
og se pa dit barn
Haeng dig ikke for meget i,
hvad der stdr om sygdommen i
brochurer og pa nettet. Kig i stedet
pd dit barn og se, hvor fantastisk
han eller hun er = med eller
uden diagnose.

har sidenhen beriget mit liv. Jeg er blevet et mere
omfavnende og rummeligt menneske, fordi Diana
med sit positive sind har vist mig, hvor meget hun kan.
Selvfglgelig oplever hun gener ved sygdommen - isaer
DIANA HAR BERIGET MIT LIV er hun fglsom over for stgj, og hun bliver nervgs, hvis
I dag er Diana 20 ar og en livsglad pige med et stort hun ikke ved, hvad der skal foregd. Men begge dele er
smil. Hun arbejder som snapchatredaktgr hos TV Glad  til at hndtere. Sa jeg ser ikke Diana som udviklings-
og er vild med musik. Jeg er sé stolt af hende. Hvad hemmet. Hun er bare udviklet pd sin egen, skgnne
der fik min verden til at bryde sammen for 20 ar siden, méade. m

sagde sa noget, jeg aldrig glemmer: Nu laegger du de
papirer vaek, og sa kigger du pé dit barn... Det gjorde
jeg. Og jeg har kigget pa hende lige siden.

VEJEN TIL DIAGNOSEN
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Vejen til diagnosen
er blevet kortet

ALLAN LUND

er over|aege ved

Center for Sjeeldne
Sygdomme pé
Rigshospitalet i

Kebenhavn. Allans

arbejdsdag gar med tage en ny blodprgve for at teste for en

anden mulig diagnose og igen vente pa
svar. Sddan kunne vi blive ved. Komplek-
siteten i de sjeeldne sygdomme betad, at
nogle personer gik i drevis uden en diag-
symptomer og fysiske traek. P4 den nose. Og nogle personer fandt vi aldrig
baggrund kunne vi - maske - danne os ud af, hvad fejlede. Imens udviklede

et billede af, hvilken sygdom personen sygdommen sig, uden at vi vidste med

kunne have. Hvis der var et kendetegn sikkerhed, hvordan vi kunne behandle

for sygdommen, kunne vi med en blod-  den med medicin, diaeter, treening eller
prove teste, om vi havde ret. Men mange — andet. Og personen med den ukendte
sjeeldne sygdomme ligner hinanden, diagnose gik rundt uden at kende frem-
sé vi kunne let tage fejl. Og sd métte vi tidsudsigterne.

HVORDAN FANDT I TIDLIGERE
EN SJZALDEN DIAGNOSE?
Tidligere, nar vi stod med en person
med en formodet sjeelden sygdom,
matte vi kigge pa personens historie,

at hjeelpe bern og
voksne med forskel-
lige stofskiftesyg-
domme. Nar han ikke
taler med patienter
og skriver i jouma|er,
forsker han i sjzeldne
sygdomme. Allan
Lund er nok den
person i Danmark,
der ved allermest
om komplicerede,
medfedte stofskifte-
sygdomme.

1. MONSTERGENKENDELSE

Som |aege ser du, hvordan forske“ige sygdomme

5 veje til
b J kommer til udtryk hos folk. Nogle sygdomme har
d I q g n ose n s& karakteristiske traek — i symptomer eller fysik,

at lseger kan genkende sygdommen, nar de ser
den hos et menneske. Denne manstergenkendelse
kan fore til, at man finder diagnosen. Det kraever
natur|igvis, at man har set sygdommen for. Det er en
af &rsagerne til, at Sundhedsstyrelsen prever at samle
diagnose og behandling af sjzeldne sygdomme pa fa
centre. En szerlig form for menstergenkendelse er
ansigtsgenkendelse.

HVORDAN FINDER | EN SJALDEN
DIAGNOSE | DAG?

I dag kan vi stille en diagnose pa helt ned til fire dage
- eller i hvert fald inden for nogle maneder. Det kan
vi, dels fordi vi er blevet bedre til at analysere data, og
dels fordi vi har faet nogle topavancerede apparater,
der med en enkelt blodprgve kan teste for flere
hundrede sjeeldne sygdomme samtidigt.

HVILKEN FORSKEL GOR DET,

AT DU HURTIGT FAR EN DIAGNOSE?

En hurtig diagnose kan vere forskellen mellem et
mere eller mindre normalt liv eller et liv med varig
hjerneskade. I nogle tilfeelde kan en rettidig diagnose
veere forskellen mellem liv eller dgd. For jo fgr vi kan
stille en diagnose, jo for kan vi behandle sygdommen
pa den bedst mulige made. Sa leenge sygdommen er
ukendt, ved vi ikke med sikkerhed, hvordan vi kan
bremse udviklingen. Derfor risikerer personen med
sygdommen at tage varig skade - og i veerste fald at
do af sygdommen. Samtidig er det hardt for hele fami-
lien ikke at kende diagnosen og fremtidsudsigterne.
Med diagnosen fglger ro og afklaring. Familien kan nu
forholde sig til sygdommen og dens konsekvenser.
Og vi kan behandle sygdommen maélrettet med den
rette medicin, kost, treening eller andet. Nogle gange
lykkes det os faktisk at normalisere symptomerne,
fordi vi finder diagnosen sa tidligt, at vi kan na at
stoppe sygdommens udvikling. Det er dog vigtigt at
huske, at vi langt fra kan behandle alle sjeeldne syg-
domme, selvom vi stiller diagnosen hurtigt.

2. NEONATAL SCREENING

| Danmark far alle nyfedte born tilbudt at f& taget en
blodpreve i haelen, den s&kaldte PKU-prave. Praven
undersgger, om det nyfedte barn har en af 17 forske”ige,
medfedte sygdomme. Undersogelsen
kaldes ogsa for neonatal screening og

: \ foretages af Statens Serum Institut
i et samarbejde med Rigshospitalet
og Aarhus Universitetshospital. | de
fleste tilfaelde er bernene raske -

men i de fa tilfaelde hvor vi opdager,
at barnet har en sjeelden sygdom, kan

HVAD ER UDFORDRINGEN VED

DE NYE DIAGNOSEVZARKTQJER?

Der er meget 'stgj’ i de data, vi far fra en blodprave.

Fx kan noget, der ligner en reel genandring vise sig
at veere en ufarlig normalvariation. Det sker ogs4, at vi
finder sygdomsgener, der ikke forarsager den sygdom,
vi leder efter, men en anden, som familien maske slet
ikke er interesseret i at vide noget om. Det kan fx vare
et sygdomsgen for en sen-debuterende demenssyg-
dom. Det er vigtigt, at familien far grundig genetisk
radgivning, inden vi laver en genanalyse.

HVORDAN SER FREMTIDEN UD

INDEN FOR DIAGNOSTICERING

AF SJALDNE SYGDOMME?

Det her er kun begyndelsen. Vi far sa ufattelig store
datamaengder ud fra en enkelt blodprgve, at vi stadig
er i gang med at leere at analysere data. Vi hiber at fa
hjeelp fra institutioner som det nyetablerede National
Genom Center, der bl.a. skal registrere sygdomsforlgb
ift. genanalyser. PA den made vil vi fx kunne skelne

de genfejl, der giver sygdom, fra dem, som bare er
normalvariationer. Det vil ggre os endnu klogere pa,
hvilke genfejl der forarsager hvilke sygdomme - og
hvilke sygdomsgener der kraever hvilken behandling.
Det er det, man kalder skraeeddersyet medicin eller
personlig medicin - en af de helt store fremtidsvision-
er for sjeeldne sygdomme. Der er dog langt endnu, for
vi er i mal: kunnen og ressourcer raekker aktuelt kun
til at stille en diagnose hos nogle af dem der har en
sjeelden sygdom, ikke alle. Men det gar den rette vej.

det vaere af livsvigtig betydning at stille diagnosen tidligt.
Flere af sygdommene kraever nemlig ejeblikkelig behand-
|ing, fx saer|ig kost, for at undgé, at barnet der - eller

f&r varig hjerneskade. | flere tilfselde kan tidlig diagnose
betyde, at vi kan bremse udvik|ingen, sd barnet a|drig

nr at udvikle sygdommen. Derfor er det afgarende for
barnet og barnets familie at p&vise sygdommen og starte
behandling hurtigst muligt. Derfor arbejder vi ogsd péa at
kunne screene danske nyfedte for flere af de sygdomme,
hvor behano”ing er ti|gaenge|ig, og prognosen er afhaengig
af tidlig diagnose.

23



ar
atf nde

hver gang, jeg var i en presset situ-

ation. Alle mente, at det matte vaere
psykisk, fordi jeg pressede mig selv med
haje forventninger til egne evner. Men
jeg blev ved med at have det skidt, nar
jeg var presset. Sa jeg gik til leegen - og
fik samme svar. Jeg endte med at klare
mig igennem gymnasiet og begynde pa
universitetet. Her blev presset varre
og med det ogsé folelsen af at have
konstant influenza. Jeg gik nu til en ny
leege, der mente, at det matte skyldes
noget mere end psykisk stress. Da en
blodprgve viste, at jeg havde forhgjet
levertal, rag jeg videre til undersggelser
pa hospitalet. Her blev jeg sendt videre
fra afdeling til afdeling uden, at nogen
kunne fortelle mig, hvorfor jeg fik det

‘ I gymnasiet begyndte jeg at blive syg

Mathilde, 28 &r, Pompes sygdom
Laes mere om, hvordan det gil( Mathilde
i artiklen, side 32

darligere og darligere og efterhdnden
knap nok kunne st pa mine ben. Jeg
var brudt helt sammen, da leegerne i
et sidste desperat forsgg sendte mig

videre til en ekspert inden for muskelsygdomme. Eksperten fortalte,

at han havde en ide om, hvad jeg fejlede. Han tog nogle tests - og sa
kom den forklaring, jeg havde ventet pa i 5 ar: Du har den sjeldne
muskelsygdom Pompes.

An5|gtsgenkende|se er en type menstergen-
kendelse, der kan give en ide om, hvad born

/ 0 ° kan fej|e. Teknikken Fungerer ved, at man

up|oader et billede af et barn i et program,

7
/ :
/ 3. ANSIGTSGENKENDELSE
/ der indeholder ansigter af personer med
/ mange forskellige sygdomme. Programmet
scanner ansigtstraekkene og sammenligner
dem med de billeder, der er i databasen. Er der
feellestraek, kan programmet komme med forslag til,
/ hvad lsegerne skal undersege nsermere.

4. BIOKEMISKE ANALYSER

Neonatal screening af nyfedte er et eksempel p&
en biokemisk ana|yse, der kan fore til en diagnose.
Der findes ogsa andre biokemiske analyser, fx
stofskiftescreening af urin eller m5|ing af

div. enzymer i blodets hvide blodlege-

mer — begge dele kan fore til diagnose

af en sjzelden stofskiftesygdom.

Denne form for analyse anvendte

vi iszer, for genana|yser blev mere

genere|t ti|gaenge|ige.

s sveaert ved at sidde stille, at vi troede, han
havde ADHD. Han kunne ikke koncentrere sig
og havde alt for meget energi, sa vi fik ham undersogt
pa psykiatrisk afdeling. Laegerne genkendte symp-
tomerne og ordinerede noget medicin, der skulle
virke inden for det fgrste dggn. Efter en uge maerkede
vi stadig ingen eendring. Vi prgvede to andre behand-
linger med samme resultat. Hvorfor virkede det ikke?

D a min sgn Ridvan begyndte i skole, havde han

En laege fra bgrneambulatoriet bemaerkede, at Rid-
vans urin lugtede anderledes. Han tog derfor bade en
urin- og blodprgve, som han sendte til Rigshospitalet i
habet om, at de kunne se noget ud af pr@verne. Mens
vi ventede pa svar, mistede Ridvan synet. Han var i
forvejen naersynet med minus 4. Men da han fik en ny
synstest, viste den minus 12. Sd er du naermest blind.
Sa& Ridvan fik nye briller og tid til en gjenoperation.

Som vi var ved at forberede os pd gjenoperationen,
ringede laegen med resultatet fra Rigshospitalet.

”Vi tror, han har en sjeelden genetisk sygdom, der
hedder homocystinuri.” Homo, hva’ for noget?

Vi rgg straks videre til Rigshospitalet, hvor Ridvan
blev undersggt. Kort fgr hans 9-ars fadselsdag fik han
diagnosen. Jeg brad sammen og brugte mange ar pa
at forstd og acceptere sygdommen.

5. GENANALYSE

Den nyeste vej til diagnosen er

at undersoge bade enkeltgener og

et menneskes fulde arvemasse

(genom). Det er blevet muligt, da vi

har faet bedre tekniske muligheder

for at sekventere mange gener samti-

digt pa kort tid. De nye, avancerede |T-systemer hjzelper
os med at ordne data, s& sygdomsgener hurtigt kan
identificeres, og sjae|dne diagnoser findes. Med en enkelt
blodpreve kan specialister hurtigt kortleegge arvemassen
og finde fejl i generne. Netop genfejl er skyld i de fleste

TROEDE
HAN
HAVDE

Semra, mor til Ridvan, 23 &r, homocystinuri
Lzes mere om, hvordan det gik Ridvan

i artiklen, side 26

sjzeldne sygdomme, s& nér genanalysen viser, at der er
en fejl pa et bestemt gen, ved specialisterne ofte, hvilken
sygdom genfejlen kan udlese. Man finder dog ogsa
meget 'stej ved en sddan gen-sekventering - ikke mindst
genaendringer, der kan se reelle ud, men viser sig at vaere
ufarlige normalvariationer. En anden form for 'stej’ er
sygdomsgener, som ikke fordrsager den sygdom, vi leder
efter, men andre, m&ske kommende, sent debuterende
sygdomme. P4 den mé&de kan man skabe det, man pa
enge|s|< kalder 'patients-in-waiting'. Det er vigtigt, at
familien er informeret neje om denne 'stej’ gennem
grundig genetisk r&dgivning forud for genanalyserne.

At
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NAR
SAMME
SYGDOM
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23-arige Ridvan og 9-arige Yusuf er brodre og
har den samme sjeeldne stofskiftesygdom. Men
mens den ene lever et naesten normalt liv, vil den
anden altid vaere athaengig af andres hjeelp. For
Yusuf kom i behandling og i streng dieet fra forste
levedag, mens Ridvan var naesten 9 ar, for man
fandt ud af, AT HAN IKKE KUNNE TALE FOR
MEGET PROTEIN. Og der havde skaderne
allerede sat sig. Deres mor, Semra, forteeller her,
hvor forskelligt den samme sygdom pavirker
hverdagen for hendes to drenge.
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HVAD KENDETEGNER DEN
SYGDOM, SOM DINETO
SONNER HAR?

Mine sgnner har en sjeelden stofskifte-
sygdom, der hedder homocystinuri.
Den betyder, at de ikke kan tale for
meget protein. Far de for meget protein,
kan de tage kronisk skade og ende med
at fi en blodprop. Det betyder, at vi
vejer deres mad for at sikre, at de ikke
far mere protein, end de kan tale.

HVORNAR FIK DINE

DRENGE DIAGNOSEN?

Ridvan var naesten 9 ar, da vi fandt ud
af, at han havde en sjelden sygdom, der
ville skade hjernen, hvis ikke han fik

en proteinfattig dicet. P4 det tidspunkt
havde Ridvan i 9 ar spist det samme
som os andre. S skaden var sket. Nar
man har homocystinuri, fir man mélt
nogle tal, der hos raske skal vaere under
15. Ridvans tal var 329!

Med Yusuf kendte vi diagnosen, fgr han
blev fadt. Moderkagebiopsien afslgrede
den. Sa han kom i behandling og under
streng dicet fra fgrste levedag. Hans tal
har aldrig vaeret over 30.

HVORDAN ADSKILLER DE SIG FRA
HINANDEN UDVIKLINGSMAESSIGT?

Selvom Ridvan i dag er en voksen mand pa 23 ar, er
han mentalt som en 9-arig. Han tager intet ansvar og
forstar ikke, at hans handlinger har konsekvenser.
Han kan kun handtere én besked ad gangen, og s&

er han utdlmodig og darlig til at vente pa tur. Og det
bliver man nogle gange ngdt til i en spskendeflok p&
fire. Reagerer man ikke hurtigt nok, hidser han sig op
og kan blive s arrig, at han slir lgs pa vaeggene. Sa det
kan veere sveert at styre ham. Selvom han kan vere
ekspressiv med sit temperament, er han indadvendt,
nar det kommer til, hvad han gir og fgler indeni. Det
er der vist ingen andre end ham, der ved.

Yusuf ligner nok de fleste 9-arige drenge. Han siger,
hvordan han har det, han er udadvendt og accepterer
- ngdtgrftigt - nar han mé vente pa tur.

ER DER NOGLE FYSISKE FORSKELLE

PA DRENGENE?

Ridvan ser darligt. Da han var barn, fik han en gjen-
operation, fordi han var naermest blind. Nu er det
bedre, men han har stadig darligt syn. Hans knogler er
svage, sd han ma ikke stresse sin krop med hard fysisk
treening. Han méa godt svgmme, men ikke spille fod-
bold. Og s ma han ikke lgfte tunge ting - max 20 kg.

Yusuf ser normalt og har staerke knogler. Han er god
til fodbold og ma g til al form for sport. Han kan godt
lide at bevaege sig og cykler selv til skole.

HVORDAN ER DERES SKOLEGANG?

Ridvan gik i specialskole og tog aldrig sin 9. klasses
eksamen. Det ville have veret for stort et nederlag.
Han var og er stadig pa 3. klasses niveau og har sveert
ved at laese og skrive. Vi har prgvet at fa ham ind pa
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forskellige skoler, men desveerre er det for svaert for ham. Sa nu er
han tilkendt fartidspension.

Yusuf gar i en helt normal 2. klasse og klarer sig godt. Han er tospro-
get og godt i gang med at leere at laese og skrive. Matematik har han
isaer flair for. Han kan godt lide at gd i skole og har mange venner.

HVORDAN SER FREMTIDEN UD

FOR DETO BRGDRE?

Ridvan kommer aldrig til at kunne klare sig selv. De fgrste 9 ar af sit
liv, fik han ingen behandling og ingen seerlig dizet for sin sygdom.

Og det har han taget skade af. Han er mentalt som et barn, og det

er usikkert, om han nogensinde vil blive &ldre i sindet. Han kommer
aldrig til at kunne varetage et rigtigt arbejde, og han vil altid have
stor risiko for at fi en blodprop. Jeg hiber, at han en dag vil kunne

fa sit eget lille hjem, hvor jeg og plejepersonale kan sgrge for, at han
far sin medicin og den rigtige kost.

For Yusuf ser fremtiden anderledes lovende ud. Siden sin allerfgrste
levedag har han fiet den behandling og kost, han skal have for, at
kroppen ikke tager skade. Selvfplgelig kan man aldrig vide sig sikker,
for det en lumsk sygdom, der pludselig kan gd amok. Men laegerne
siger, at der er 70-80 % chance for, at Yusuf vil fortsaette med at ud-
vikle sig som nu. Ggr han det, vil han kunne leve et stort set normalt
liv, s& leenge han far sin behandling og folger sin diaet.

Homocystinuri er en medfedt
stofskiftesygdom, hvor en
enzymfej| gor, at du kun taler
ganske lidt af en saer|ig aminosyre,
som opbygger proteiner. Du kan
spise norma|, men begraenset kost,
og al mad skal vejes, sa du sikrer,
at du ikke f&r for meget protein.
Udover det far du et specie|t
diaetprodul(t som et pu|ver ved
siden af den a|minde|ige kost og
forske”ige vitamintilskud
og medicin.

Lever et barn |aenge med
udiagnosticeret homocystinuri,
vil barnet med tiden risikere at

blive udvik|ingshaemmet, ) svage
knog|er og blive ekstremt naer-
synet, tenderende til blind.
Opdages diagnosen i fosterstadiet
eller ved fedslen, har barnet
derimod med den rette kost og
medicin god chance for at undgé
a|vor|ige skader. Det er derfor,
man i mange lande udferer sdkaldt
nyﬁadthedsscreening for homo-
cystinuri, og det arbejder vi ogsd
pd i Danmark. Sygdommen
oger risikoen for blodprop.

For at f& homocystinuri skal begge
forseldre veere raske baerere af
sygdommen. Er de det, er der
25 % risiko for, at deres barn

far sygdommen. Alternativt bliver

barnet enten rask baerer af syg-
dommen (50 %) eller rask uden
at vaere baerer af sygdommen
(25 %). Finder man ud af, at et
barn har homocystinuri, skal man
fa underszgt evt. sgskende.

Ved man, at der er homocystinuri

i familien, kan man allerede i
graviditeten underszge, om
fosteret har arvet sygdommen.

Kilder: Leegehandbogen,

overlzege Allan Lund

M@D ANDRE MED
HOMOCYSTINURI |

SJALDNE-NETVZARKET
Sjzeldne-netvaerket er et
tilbud il dig, der har sjae|den
sygdom tzet inde pa livet og
ikke har en relevant forening
at henvende dig til. Netvaer-
ket er bade for patienter og
parerende og er styret af
Sjeeldne Diagnoser. Knap
200 forskellige diagnoser er
repraesenteret i netvaerket

- heriblandt homocystinuri.
Som medlem af netvaerket
far du en kontaktliste over
evt. andre medlemmer, der
er registreret under samme
diagnose. Hver gang der
kommer nye medlemmer

i gruppen, far du en op-
dateret kontaktliste med
adresse, telefonnummer og
mailadresse. Du far ogsa
adgang til en lukket Facebook
gruppe, hvor du har mulighed
for at tage kontakt til de
andre medlemmer af
Sjzeldne-netvaerket.

HVORFOR KAN SAMME
SJ/ELDNE SYGDOM KOMME SA
FORSKELLIGT TIL UDTRYK?

Der er flere ting, der kan pavirke, hvor
meget eller lidt en sjeelden sygdom
kommer til udtryk - bl.a. hvor hurtigt
sygdommen opdages, og hvordan dine
andre gener pavirker det defekte gen,
der er skyld i sygdommen.

Jo fgr en sygdom opdages, jo tidligere
vil du kunne bremse dens udvikling,

fx med treening, en seaerlig dicet eller
sjeeldent ved medicinsk behandling.
Nar du har en sjelden nerve- eller
muskelsygdom, vil du ofte have det pa
baggrund af en fejl i et enkelt af de over
20.000 gener, du har. Alle, der har den
samme sjeldne sygdom som dig, har en
defekt i samme gen - hovedgenet, der
identificerer sygdommen. Til gengaeld
er mange af de flere tusinde andre
gener forskellige. Sammensatningen af
disse gener er med til at styre, hvordan
sygdommen tager sig ud og udvikler
sig. Det er altsd et enkelt, specifikt gen,
der fordrsager sygdommen, mens andre
gener er med til at pavirke sveerheds-
graden af sygdommen. Dertil kan mil-
joet ogsa have indflydelse pa sygdom-
mens udvikling.

\ )
HENNING ANDERSEN
er overlzege ved Neurologisk
Afdeling p& Aarhus Universitets-
hospital. Han underviser og forsker
i nerve- og muskelsygdomme
og hjeelper mange danskere
med at h&ndtere deres sjae|dne
nerve- og muskelsygdomme.
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Hellere
risikere
karestol
~ end
Ingen
barn

Mathilde borer fingrene dybt ned

i trylledejen. Hendes datter pa 3 ar jubler.
Hvad skal vi forme, mor? Mathilde smiler.

Det kan godt veere, at hendes sjeldne Pompes
sygdom afkraefter hende, og der er meget, hun
ikke kan med sine to bern. Men tid har hun.
Tid til at lege, tid til at veere sammen, tid

til at veere mor. Taenk, at hun var i tvivl, om hun
skulle have born. Hun overvejede det noje.
For KAN MAN STIFTE FAMILIE,

NAR MAN LEVER MED EN SJZLDEN,
ARVELIG SYGDOM?

Mathilde kunne. >

ARV OG GENETIK
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eg var meget i tvivl, om jeg

skulle have bgrn. Jeg ville

gerne - ja, faktisk var det at

stifte familie nok mit hgjeste

gnske. Men jeg var bange. For
skal man sette bgrn i verden, nar man
har en arvelig muskelsygdom, som kan
sende en i kgrestol?

ARVER MINE BORN
SYGDOMMEN?

Min mand Erik og jeg talte meget om
for og imod bgrn - og om risikoen for,
at vores bgrn ville arve min sygdom.
Nar du har Pompes sygdom, er du
nemlig beerer af sygdommen til naeste
generation. Men dit barn kan kun fa
sygdommen, hvis faderen ogsa er baerer
af sygdommen. En blodprgve viste, at
det var Erik ikke. Sa arveligheden var
for familieforggelse.

Men jeg var stadig i tvivl. For hvordan
ville min skrgbelige krop reagere pa
graviditeten - og fgdslen? Hvad nu
hvis jeg endte i kgrestol, kunne jeg si
stadig lege med mine bgrn og vaere en
god mor? Jeg ville gnske, at jeg havde
kunnet tale med en, der havde veeret i
samme situation som mig. Men det er
sveert, nar man er en sjalden dansker.

ARV OG GENETIK

Mathilde er 28 &r og har den
sjzeldne, arvelige muskelsygdom
Pompes sygdom. Hun er gift med
Erik, og sammen har de pigerne

Agnes My og Astrid.
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Familien var
det vigtigste.
Ogsa selvom

prisen var .
en kgrestol. =+

POMPEGUIDEN.DK

Her far du information og veerktejer

til at handtere Pompes sygdom.

Mathilde har fortalt sin datter, at hun har en sygdom
inde i musklerne. Datteren synes, det er spaendende,
nar Mathilde skal pa sygehuset og have sin medicin.
For sa far hun armband og plaster pa.

HELLERE TAGE RISIKOEN

END INGEN BORN

Vi endte med at tale med en mand, der normalt
hjeelper folk med kroniske sygdomme med at finde
vej igennem systemet. Vi talte i stedet med ham, om
det var forsvarligt at seette bgrn i verden. Jeg glemmer
aldrig hans svar: Hvis det, I gnsker, er at fa bgrn, sa
kast jer ud i det. Og hindter si det, der méitte komme,
s& godt I kan.

Den aften havde Erik og jeg en lang snak. Vi ndede
frem til, at familien var det vigtigste. Ogsa selvom
prisen maske var en kgrestol. Jeg vil hellere sidde i
karestol og have bgrn end at g pd mine ben - uden
bern. Et ar efter kom Agnes My til verden.

Hvad er
Pompes sygdom?

Pompes sygdom er en meget
sjae|den, arve|ig sygdom, der
minder lidt om muskelsvind.
Kun ca. 20 danskere har
diagnosen. Pompes er en stof-
skiftesygdom, der skyldes en
defekt i ét af de mange tusinde
gener, som mennesket har. Det
betyder, at genet producerer for
lidt eller slet intet af et vigtigt
enzym i kroppen. N&r man har
Pompes, ophober g|y|<ogen sig
i musklerne og fade|aegger
musklernes struktur i stedet.
Derfor er det mest a|minde|ige
symptom pa Pompes sygdom
svaekkede muskler. Folk med
Pompes sygdom kan g& darligt,
snubler let og kan have sveert
ved at traekke vejret.
Hvordan sygdommen udvikler sig,
varierer fra person til person.
Nog|e far med tiden behov for
hjzelp til at bevaege sig rundt og
til at traekke vejret — andre oplever
kun sygdommen som et
mindre handicap.

Pompes sygdom opstar kun,
hvis du arver det defekte gen
fra begge dine foraeldre. Du kan
vaere beerer af sygdommen uden
at vide det, men en b|odpr®ve
kan vise, om du har mange| pa
enzymet. Det er ogsé mu|igt at
undersage om et foster har arvet
sygdommen vha. genana|yse.
Som en af de f& sjeeldne
sygdomme, kan Pompes sygdom
behandles via en gentekno|ogis|<
kopi af det enzym, som folk med
Pompes sygdom ikke selv kan
danne i ti|strae|<|<e|ige maengder.
Behandlingen kurerer ikke Pompes
sygdom, men forsinker udvik|ingen
af symptomerne.

Kilder: Leegeha&ndbogen, Muskelsvindfonden,

overlzege Henning Andersen.

ARV OG GENETIK
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Pompes sygdom er arvelig. Da Mathilde
fik diagnosen, underszgte |aegerne resten
af familien - og opdagede Pompes hos
hele tre familiemedlemmer.

HARD FODSEL

Graviditeten var overraskende mild ved mig. Jeg tog
kun ganske lidt pa og kunne stadig beveege mig rundt.
Til gengeeld var fadslen en naerdgdsoplevelse. Jeg
troede ikke p4, at jeg kunne fade naturligt. Jeg havde
muskelsvind og var fgrtidspensionist. Hvordan skulle
jeg kunne fgde et barn? Si jeg var bange, da jeg 1 der
og keempede. Barnet ville ikke ud, og mine kreefter var
ved at slippe op. Et gjeblik troede jeg, at jeg aldrig ville
fa mit barn at se. Det naeste gjeblik trak de hende ud
med sugekop. Jeg var sa afkreeftet, at jeg ikke kunne
holde hende. Men ud kom hun - Agnes My.

For et halvt ar siden gjorde jeg det hele igen.

ARV OG GENETIK
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Et gjeblik troede jeg,

at jeg aldrig ville fa
mit barn at se.

o Mine bedste rad

til andre

Udlev din drem - nu

Pompes sygdom har lzert mig at
udleve mine dremme - nu. lkke i
morgen, naeste &r, eller nar vi bliver
gamle. | dag. For jeg ved ikke, hvad
jeg kan i fremtiden. Jeg ved, hvad
jeg kan nu. Derfor tog min mand
og jeg en stor beslutning for et par
ar siden. Vi indfriede dremmen og
flyttede fra vores lejlighed i Aarhus
til et nedlagt landbrug langt ude
pa landet. Det har vi altid dremt
om at gere, ndr vi blev gamle.
Men hvorfor vente?

Méske havde det vaeret
fornuftigere at kebe et raekke-
hus i Aarhus med alt i nzerheden.
Men havde vi vaeret glade for den
lesning? Nogen havde. Men det
var ikke vores drem. S& vi gik efter
den ufornuftige drem - og lever nu
midt imellem natur, kekkenhave
og en masse dyr. Og jeg elsker
det. Faktisk har jeg det bedre end
nogensinde. Jeg fodrer dyrene og
nusser om dem. Jeg planter baer
og grentsager i hejbede sammen
med min datter. Og jeg nyder at se
tingene gro. Og det kan godt vaere,
at det roder, og graesset er knae-
hojt. Men vi har det godt.

Dremmen blev til virke|ighed.

Fordi Mathilde har den arve|ige
Pompes sygdom, kan hendes barn
overfere sygdommen til deres
fremtidige barn. En blodprave

af dotrene og deres kommende
partnere kan vise dem, om

risikoen er til stede.

Denne gang var jeg anderledes tryg ved fpdslen, fordi
jeg havde provet det for. Og det gik hurtigere. S jeg
folte mig helt hgj af lykke, da Astrid kom til verden.

SVZART AT JEG IKKE KAN ALT

MED MINE BORN

Jeg slap for kgrestolen - i hvert fald i hjemmet. Nar vi
er ude hos andre, bruger jeg nogle gange kgrestol som
aflastning. Men ikke herhjemme. S4 laenge jeg far en
middagslur og tager pauser i lgbet af dagen, kan jeg ga
rundt pa mine to ben. Det nyder jeg. Selvom jeg ville
gnske, at jeg havde flere kreefter, end jeg har.

For selvfplgelig betyder det noget for vores familieliv,
at jeg har en muskelsygdom, som tager kreefterne fra
mig. Faktisk ville det ikke vaere muligt for mig at have
sméabgrn, hvis jeg var alene med dem. Jeg har ikke
kreefterne til at std op om natten og varme sutte-
flasken. Jeg kan ikke vugge mit barn i sgvn i min favn.
Jeg kan ikke lgfte mit barn op og trgste hende. Alt det

HER KAN DU
MODE ANDRE MED
POMPES SYGDOM

Pompeforeningen
Danmark er en lille
patientforening for dig,
der har Pompes sygdom
og dine parerende.
Foreningen er stiftet
af foreeldre til en pige
med Pompes sygdom.
Kontakt foreningen
for information om syg-
dommen og gode rad il
hverdagens udfordringer
med Pompes sygdom.
Du kan ogsé gennem
foreningen & kontakt til
andre, der har Pompes
sygdom tzet inde pa livet.

Kontakt formand
Anders Kahr-Hgjland

anderskahrhoejland
@yahoo.dk

gor Erik, min mand. Jeg kan ikke. Jeg ved godt, at jeg
ikke kan ggre noget ved det, men nogle gange bliver
jeg sa uendeligt ked af det, at jeg alligevel prgver. Men
der er bgrn hensynslgse. De vrager mig og gar til far,
nar de skal trgstes. Jeg dur ikke. Ngj, den er sveer at
sluge. I de situationer kan jeg ikke lade veere med at
fole, at jeg er en ringe stgtte for mine bgrn. At jeg er
utilstraekkelig som mor.

MEN SKONT AT JEG ALTID HAR

TID TIL MINE BORN

Jeg arbejder stadig med de folelser og prgver at ac-
ceptere, at jeg ikke kan alt det, jeg gerne vil med mine
deijlige piger. Til gengeeld har jeg fundet ud af, at jeg
kan give mine piger noget andet: Mit naerveer. Jeg ar-
bejder ikke, men er altid hjemme, klar til at lege eller
se, hvad de vil vise mig. Jeg har altid tid til mine bgrn.
S& vi leger, fjoller og griner. Og de dumme tanker om
at veere en darlig mor forsvinder. For helt utilstraekke-
lig er jeg heldigvis ikke. m

ARV OG GENETIK
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Anette har en meget arvelig form for
muskelsvind. Faktisk er sygdommen sa
arvelig, at bade hendes mor, soster,
onkel og kusine har samme diagnose.
Derfor var ANETTE IOMANGE AR
FAST BESLUTTET PA, AT HUN
ALDRIG SKULLE HAVE B@RN.
Men sd modte hun Karsten. Og s

var hun ikke leengere sa sikker.
>

ARV OG GENETIK
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» 1 Jeger glad for mit
— A 2 arbejde som optiker
r . l pl - ogsa selvom jeg har
Jeg har en form for muskelsvind, » " 54l mattet g fra fuldtids-
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eg var et barn som alle andre. Jeg var maske

ikke den steerkeste, og jeg kunne ikke finde

ud af at holde hovedet, nar vi skulle lave

mavebgjninger, men jeg kunne lege med

mine venner, tumle og bare vaere barn. Det
var faktisk fgrst, da jeg var 20 &r, at det gik op for mig,
at jeg maske ikke helt var som mine venner. Jeg havde
boet i London et ar, og da jeg kom hjem, lagde min
mor meerke til, at der var nogle ting, jeg gjorde pa en
underlig made. Hvorfor brugte jeg fx begge haender,
nar jeg tog deodorant pa? Det havde jeg aldrig teenkt
over. Sa jeg provede at ggre det pa den rigtige’ made
med én hand - men det kunne jeg ikke.

Min mor blev misteenksom. Et par ar forinden havde
hendes bror, min onkel, fiet konstateret en seerlig
form for muskelsvind, og hun syntes, at der var en vis
lighed. Jeg havde ikke teenkt p4, at der kunne vare

en grund til, at jeg nogle gange brugte begge haender,
mens andre brugte en. Men da min mor luftede
mistanken, gav det mening. Og jeg vidste bare, at hun
havde ret. Den sygdom havde jeg.

50 % RISIKO FOR AT ARVE SYGDOMMEN
Jeg blev undersggt for at se, om jeg havde det samme
defekte gen som min onkel. Og det havde jeg. Du har
dystrofia myotonica. Vildt navn.

42 ARV OG GENETIK
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Min
sygdom er
arvelig, sa
Karsten og
jeg brugte
mange

ar pa at
overveje,
om vi skulle
have barn.

Diagnosen ramte mig ikke rigtig. Jeg havde det jo fint.
De ting, jeg ikke kunne, kunne jeg stadig klare pd min
egen made. Og sa leenge jeg kunne det, var det vel
ikke sd slemt. Men selvfglgelig var jeg nysgerrig. Sa jeg
googlede og laeste bl.a,, at du kun kan f& sygdommen
ved at arve den fra en af dine foraeldre. Men ingen

af mine foraeldre havde diagnosen - i hvert fald ikke,
hvad vi vidste af. Snart fandt vi ud af, at jeg havde arvet
sygdommen fra min mor. Og at hun formodentligt har
faet den fra min mormor, der var svagelig. Sidenhen
har ogsi min sgster og min kusine fiet diagnosen.
Men der er ogsa 50 % risiko for at arve sygdommen.

KAN JEG FAET BARN, NAR JEG

HAR EN ARVELIG SYGDOM?

Arveligheden taget i betragtning besluttede jeg mig

i en alder af 20 &r for, at jeg aldrig skulle have bgrn...
Men sd mgdte jeg Karsten, blev gift og havde det godt.
Jeg var ikke sa god til at lpfte ting, men jeg kunne ar-

bejde fuld tid som optiker og havde en mand, der var
Kklar til at veere ekstra pa for at aflaste mig. S& maske
var det der med bgrn alligevel en god ide. Karsten og
jeg talte meget og laenge om det. Faktisk brugte vi 6 ar
péa at overveje, om vi skulle have bgrn. Og s blev jeg
gravid.

ALT FOLTES RIGTIGT

Graviditeten var skgn. Min krop havde det fantastisk,
og jeg glaedede mig sddan til at blive mor. Jeg var helt
og aldeles overbevist om, at vi ville fa et rask barn.
Du kan jo ikke holde ud at veaere gravid, hvis du gir
og bekymrer dig over, om dit barn har det skidt. Vi
blev tilbudt en test under graviditeten, men den var
risikabel. S& vi takkede nej, for vi ville ikke risikere at
miste barnet.

Alt foltes rigtigt. Indtil et par maneder for termin. Jeg
fik veer og blev indlagt. Laegerne fik sat en stopper

€6

Jeg var helt og aldeles overbevist om,
at viville fa et rask barn.
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for veerne, og jeg skulle tage den med ro, sa jeg blev
sengeliggende. Men syv uger for termin fik jeg igen
veer. Denne gang kunne laeegerne ikke stoppe fadslen,
og lille Amalie kom til verden alt for tidligt - og med
samme serlige form for muskelsvind som mig - men i
en endnu sveaerere grad end mig.

Vi blev indlagt pa intensiv, Amalie i respirator. Senere
flyttede vi til bgrneafdelingen. Forst da Amalie var tre
maneder gammel, forlod vi hospitalet og kerte hjem.
Sammen med en maskine til at puste luft i Amalies
lunger og en sygeplejerske, der skulle overvage Amalie
i degndrift.

BLEV VED MED AT HABE
Selvom tegnene absolut var der, havde jeg sveert ved at
forsta og indse, at jeg havde fiet et handicappet barn.

Dystrofia myotonica er en form
for muskelsvind, der kan pévirke
hele kroppen. Sygdommen har
ikke noget dansk navn. Dystrofi
betyder fejlfunktion i musklerne,
mens myotoni betyder forsinket
an|apning af en muskel efter en
sammentraekning - et af sygdom—
mens mange symptomer.

Dystrofia myotonica er en
multisystemsygdom, hvilket vil
sige, at sygdommen bé&de kan
svaekke musklerne og pavirke

andre organer i kroppen, bl.a.
hjerte, hjerne, gjne og de indre
organer som mave og tarm.

Dystrofia myotonica er arvelig.
Har én af foreeldrene sygdommen,
er der 50 % risiko for, at barnet
ogsa far den. Men fordi dystrofia
myotonica er en |angsomt
fremadskridende sygdom, sker
det, at en af foraeldrene forst
finder ud af, at han eller hun har
sygdommen, nar barnet far diag—
nosen. Sygdommen har nem|ig en
tendens til at blive mere udtalt fra
generation til generation. Hvis du
ved, at du har dystrofia myotonica,
kan en Fostervandsunderszge|se
Forudsige, om fosteret har
arvet sygdommen.

Kilder: Laegehéndbogen,
Rehabi“teringsCenter for Muskelsvind,

over|aege Henning Andersen

. ‘-"‘\' h

Jeg kunne godt fortaelle om alle de ting, min datter ikke kan. Men jeg vil hellere
fortzelle, at hun er en g|ad og kaer|ig pige, deri dag har laert at gé selv.

Hendes ordforrad bestar af
muhh og vov og en masse lyde.

Ogsa da hun et par maneder gammel stoppede med
at spise og fik sondemad. Eller da hun i en alder af

2 ar stadig ikke kunne g. Eller da hun som 3-arig ikke
kunne sige et eneste ord, der gav mening. Selvfglgelig
kunne jeg se, at hun ikke var ligesom andre bgrn. Men
jeg blev ved med at hdbe p4, at hun nok skulle komme
efter det. Hun ville blive ligesom mig. Lige om lidt ville
hun springe omkring, forteelle rgverhistorier og skovle
maden i sig med stor appetit. Jeg venter stadig pa det
pjeblik.

€6

VI MAERKER BEGGE SYGDOMMEN

I dag er Amalie 9 &r og skal have hjelp til alt. Hun har
leert at g4, men kun usikkert, nar hun stgtter sig til
noget eller nogen. Hendes ordforrad bestar af muhh
og vov og en masse lyde. Og hun far stadig sonde-
mad. En sygeplejerske sidder hos hende hver nat, gor
hende klar om morgenen og hjelper hende i skole.
For Karsten skal passe sit arbejde, og jeg selv har

faet feerre kreefter de sidste par ar. Jeg kan ikke stgtte
min datter, nir hun raekker ud efter mig. Jeg kan ikke
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MUSKELSVIND-
FONDEN
NETVZARK MED
LIGESINDEDE
Muskelsvindfonden er
en patientorganisation,
der daekker over oml(ring
25 forskellige neuro-
muskulzere sygdomme,
dvs. sygdomme i og om-
kring nerver og muskler.
En af sygdommene er
dystrofia myotonica.
Fonden arbejder for, at de
3.000 danskere, der har
en muskelsvindsygdom,
kan leve et aktivt liv, hvor
de tager del i samfundet.
Som medlem af Mus-
kelsvindfonden bliver du
inviteret til meder, far
adgang til medlems- og
parerendegrupper, og du
kan deltage i forseldre-
grupper, hvor erfarings-
udveks“ng, samvaer og
netvaerk er i fokus.

Laes mere pa
muskelsvindfonden.dk

Jeg foler ikke skyld over, at Amalie har

faet min sygdom.

hjeelpe hende ud af bilen. Og mit fuldtidsjob er blevet
til et 21 timers fleksjob. Men min egen sygdom stér i
skyggen af Amalies sygdom. Hun har det vaerre end
mig, sa selvom jeg ogsa er syg, kommer hun forst.

FOKUSERER PAALT DET,

VISTADIG KAN

Jeg foler ikke skyld over, at Amalie har faet min syg-
dom. Og det giver min dejlige mand mig heller ikke
anledning til at fele. Nu er det, som det er, og sd mé
vi fi det bedste ud af det. Selvfalgelig kunne jeg godt
saette mig ned og graede over det hele - men hvis jeg

ARV OG GENETIK

gor det, ved jeg ikke, om jeg kan holde op igen. Sé jeg
veelger at se pa alt det, som Amalie og jeg kan. Amalie
startede sit liv i respirator, i dag gar hun og behgver
kun luft om natten. Hun er glad og keerlig og elsker at
ligge og nusse. Jeg selv har faet faerre kreefter, ja, men
jeg er blevet god til at spgrge om hjeelp til det, jeg ikke
selv kan klare. Og sa har jeg en fantastisk og uund-
veerlig stgtte i min mand, som jeg efter 14 ars aegteskab
stadig tager pa kaeresteture med. Min kgrestol kom-
mer med, men vi oplever verden sammen. Sa selvom
sygdommen saetter begraensninger, er der stadig
masser, der kan lade sig ggre. m

FLEMMING SKOVBY
har i mere end 30 &r arbejdet
med born med sjeeldne sygdomme
og hjulpet deres familier. | dag er
han overlzege ved Klinisk Genetisk
Enhed p& Sjeellands Universitets-
hospital, hvor han taler med
enke|tpersoner og familier om,
hvad risikoen er for, at en sjae|o|en
sygdom i familien gari arv.
Flemming Skovby har skrevet
utallige artikler om sjeeldne syg-
domme og er en af drivkraefterne
bag Leegehandbogens opdatering
af sjzeldne sygdomme.

Eksperten

uddyber

Genetlsk radgivning
- hvad er risikoen for
at arve sygdommen?

KAN DU FABOQRN, NAR DU HAR

EN SJZLDEN, ARVELIG SYGDOM?

Har du en sjaelden, arvelig sygdom, men fungerer nogenlunde
normalt i hverdagen, kan du som regel ogsé sette bgrn i verden.
Til gengeeld er det vigtigt, at I i parforholdet taler om, hvad din
sygdom betyder for det kommende familieliv og din rolle som
foreelder. Hvad kan du klare? Hvad ma partneren klare? Det kan
vaere sveert at svare pd, da ingen ved med sikkerhed, hvordan
man har det efter en graviditet og fadsel. Men det er godt at tale
om, hvordan man forestiller sig arbejdsdelingen i familien.
Tidligere, da vi ikke havde de samme muligheder for at teste,
fravalgte nogle sjaeldne danskere at f4 bgrn af frygt for, at barnet
skulle arve den sjeeldne sygdom. I dag tilbyder vi genetisk rad-
givning inden graviditet og fosterdiagnostik under graviditeten.
Moderkagebiopsien kan se, om fosteret er baerer af samme
sjeeldne sygdom. I sa fald tilbyder vi abort.

HVAD ER GENETISK RADGIVNING?

Genetisk radgivning er et tilbud til dig, der vil vide mere om
risikoen for, at du selv eller dit barn udvikler en arvelig syg-
dom. Tilbuddet er for enkeltpersoner eller familier, hvor der er
mistanke om en arvelig sygdom i familien:

« Har du selv en arvelig sygdom, kan genetisk radgivning forteelle
dig om risikoen for, at din sygdom gar i arv til dine bgrn.

« Har du et barn med en arvelig sygdom, kan du fa information
om risikoen for, at et nyt barn vil udvikle samme sygdom.

« Har en af dine foraeldre en arvelig, sent debuterende sygdom,
kan du som voksen blive undersggt for risikoen for, at du selv
udvikler sygdommen senere i livet.

Genetisk radgivning starter typisk med en gennemgang af dit
stamtrae. Her bliver alle raske og syge slaegtninge optegnet og
kendte diagnoser noteret. Det er muligt, at du far taget en blod-
prove for at teste, om du selv har arvelige genfejl eller mutationer.
Er du foreelder til et handicappet barn, hvor du ikke kender
diagnosen, skal leegerne stille diagnosen, for de kan give dig
information om, hvilke risici der er forbundet med sygdommen.

ARV OG GENETIK
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Cecilie holder om tussen, som var den
Y en mikrofon. Hun skraler med pa sin helt
egen made, mens Kim Larsen broler ud af

L]

. W% bilradioen. Jane nyder gjeblikket og kigger

1 pasin datter: HAR DU DET GODT, CECILIE?
- Cecilie bryder ud i et keempe smil og stikker

hende en highfive. Det er den slags stunder,

som Jane samler pa. For sadan er det ikke

| altid, nar man er mor til et barn med

et sjeeldent handicap.
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Det har altid irriteret mig,
nar fremmede folk glor p

min datter. Nogle gange
har jeg spurgt dem, om
er er noget, de gerne vil
vide. Andre gange har jeg
haft overskud til at vaere

ligeglad.

HANDICAPPET BARN

eg anede ikke, at min datter havde et

sjeeldent syndrom. Godt nok gik hun i spe-

cialbgrnehave, fordi hun var lidt sen til at

udvikle sig - men jeg teenkte, det skyldtes, at

hun var lille ved fgdslen. Jeg blev s forar-
get, da en mor sagde noget om 'vores handicappede
bern’. Jeg havde da ikke noget handicappet barn. En
maned senere fandt jeg ud af, at jeg tog fejl. Da var
Cecilie 3,5 ar.

Det fortaller Jane, der er mor til Cecilie. Cecilie har
det sjzeldne Angelman syndrom. Det betyder, at hun er
udviklingshaemmet, ikke kan tale og gdr lidt maerkeligt.
Alligevel kom diagnosen som en overraskelse.

TROEDE HUN VAR NORMAL

- Cecilie var en glad 3-arig pige. Hun var bare var lidt
sen til at udvikle sine fysiske og sproglige feerdigheder,
taenkte jeg. Men sé besggte Cecilie og hendes far en
dag en tandspecialist for at fa hjeelp med hendes
manglende sprog. Tandspecialisten spurgte, om
Cecilie havde faet en diagnose - for hun lignede en
med Angelman syndrom. Angel hva’ for noget?

Cecilies far ringede til Jane pd arbejdet og fortalte den
overraskende besked. Jane troede ikke pd det, men
googlede straks Angelman syndrom.

- Det var som at laese om min datter, da jeg leeste om
karakteristika pA Angelman syndrom. Alligevel kunne
hovedet ikke fplge med. Min dejlige datter - skulle
hun veere handicappet? Teenk, hvis det var sandt.
Kunne jeg sa overhovedet elske hende mere? I samme
ojeblik tradte Cecilie ind pa min arbejdsplads med far
i hdnden. Glad og dejlig som altid. Selvfglgelig kunne
jeg elske hende - hun var jo min lille, skgnne pige -
med eller uden diagnose.

€6

Alle de forestillinger,
jeg havde om livet som m
blev brutalt visket ud.

or;

HANDICAPPET BARN
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Jeg tvivlede pa,
at jeg nogensinde
ville-kunne grine
igen.

Lo

| starten tudede jeg, nar jeg fortalte andre om Cecilies diagnose.

Men jo flere gange jeg satte ord p3, jo lettere blev det.

FAMILIEDR@MMEN SKIFTEDE FORM
Alligevel vendte diagnosen op og ned pda livet for Jane.

- Jeg brad sammen. Alle de forestillinger, jeg havde om
livet som mor, blev brutalt visket ud. I stedet havde jeg
et barn, der aldrig ville lzere at tale, og som altid ville
have brug for hjeelp fra andre. Virkeligheden var en
anden end den drgm, jeg havde haft om familielivet.
Jeg stortudede de forste mange gange, jeg fortalte ven-
ner og familie om Cecilies diagnose. Jeg tvivlede p4, at
jeg nogensinde ville kunne grine igen.

Jane meldte sig ind i Angelmanforeningen og fik en
uvurderlig statte fra familier, der havde stdet samme
sted som hende - i chok. Til hendes store overraskelse
oplevede hun, at de familier, der var kommet sig over
chokket, var glade. De holdt mader, hvor de udvekslede
erfaringer og grinede. Sd der var hab.

Angelmanforeningen er en
patientforening stiftet af foreeldre
til personer med Angelman.
Foreningen bestar i dag af
omkring 70 familier, der
repraesenterer bade bern, unge
og voksne med Angelman
syndrom. Medlemmerne har alle
vaeret det hele igennem fra det
farste chok over diagnosen til
den genfundne hverdag.
Hvert ar inviterer
Angelmanforeningen til treef,
hvor familier kan mgde hinanden
og udveksle erfaringer.
Foreningen har tidligere afholdt
bl.a. sommerhustur, ridelejr
og foreeldrekurser.

Se mere pa Angelman.dk
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Ange|manforeningen viste mig,

at livet fortszetter efter diagnosen.
Deres stotte hjalp mig med at
genfinde hverdagen og soge
kommunal hjzelp til de rette ting.

Angelman syndrom er et medfedt
syndrom, der skyldes en kromo-
somfejl. | Danmark lever omkring

150-200 bern og voksne med
syndromet, der er kendetegnet
ved udviklingshaemning, epilepsi,
indlzeringsproblemer og mang-
lende sprog. Til gengaeld er folk
med Angelman kzerlige, og de
smiler og griner meget.

De forste tegn pd Angelman
ses, nar barnet er 6-12 maned-
er og ikke udvikler sig som sine
jeevnaldrende. Diagnosen stilles
typisk inden for de farste levear,

nar tegnene pa forsinket udvikling
bliver tydeligere, og man endelig
opdager sendringer p& kromosom
15. Kromosomfejlen opstér som
regel for ferste gang i slaegten hos
det nyfedte barn. Har en fami-
lie faet et barn med Angelman
syndrom, er der let eget risiko for,
at et kommende barn ogsa far
syndromet. Fosterdiagnostik kan
ikke altid give et sikkert svar.

Folk med Angelman er ofte
hyperaktive og sover kun lidt.
De fleste lzerer at g8, std og sidde,
men de vil have brug for stette
igennem hele livet. Selvom folk
med Angelman ikke kan tale, er
de gode til at forstd det talte
sprog, og de ger sig selv forstaelige
med fagter og lyde. Den primaere
behandling af Angelman syndrom
bestar i gangtraening og
kommunikationsterapi.

Kilder: Socialstyrelsen,

over|&ge F|emm|ng SI(Obe

HANDICAPPET BARN
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Sorgen skifter form
med arene, har jeg
bemeerket.

DEN NYE VIRKELIGHED

Diagnosen var starten pd en ny virkelighed for Jane.

I tiden efter kom en hel haer af kommunale mennesker,
som invaderede hjemmet med spgrgsmdl, der skulle
besvares, skemaer, der skulle udfyldes og gvelser, der
skulle laves.

- Vi gik fra at veere en ressourcesteaerk familie, der
kunne klare os selv, til at veere en anderledes familie,
der blev vurderet af fageksperter. Jeg er klar over, at

de var der for at hjelpe, men det er altsa graenseover-

skridende at blive set an pd den made af fremmede
mennesker.

LEVER MED SORGEN OG HAR DET GODT
Idag er det 18 dr siden, at Cecilie fik konstateret
Angelman syndrom. Hun er 21 dr, flyttet hjemmefra til
et bosted og er glad. Det er Jane ogsa. Der har varet
masser af harde dage og frustrationer, men heldigvis
har der ogsd veeret masser af skgnne stunder.

- Jeg ved ikke, om jeg nogensinde bliver feerdig med
at laere at acceptere, at Cecilie er anderledes end de
fleste. Men jeg har laert at leve med det. Jeg er kommet
frem til, at det er okay at fgle en snert af sorg hver
dag. Den fylder ikke, giver bare et lille stik. Og det
tillader jeg, for ellers kommer jeg ikke af med sorgen.
Sa vokser den sig bare stgrre og stgrre inde i mig, til
jeg en dag bryder sammen. Sa hellere se den lille sorg
i ¢jnene, nr den viser sig. Sorgen skifter form med
arene, har jeg bemaerket. Tidligere folte jeg sorg, nar
jeg sa bgrn lgbe rundt i skolegdrden. Senere blev det
unge mennesker pa vej i byen. Og snart kommer de
andres bgrnebgrn - som jeg aldrig far. Til gengeeld har
jeg en keerlig og livsglad pige, der far venner overalt.
Hun straler med et smil sa stort, deler gavmildt ud

af kram, og sa har hun vist mig, at livet er en gave og
opgave.

Tal med andre om
diagnosen

Nar dit barn har féet diagnosen,
og du foler, at livet a|drig bliver
det samme igen, s& tal med andre
forseldre til bern med mentale
handicap. Om muligt nogen, der
har samme diagnose som dit barn.
Her far du en forstaelse, som
ingen andre kan give. Og du kan
hore, hvad andre har gjort for at fa
hverdagen til at haenge sammen.

Tillad dig selv
at vaere ked af det

Det er okay at fole sorg over, at dit
barn ikke blev, som du havde fore-
stillet dig. Se sorgen i gjnene og
lad den f& en mindre, men tyde|ig
p|ads i dit liv. Det er bedre, end at
du ignorerer sorgen, og den hober
sig op inde i dig, indtil du en dag

bryder sammen.

Fokuser pa de

gode stunder

Livet er fy|dt med gode stunder
- ogsd ndr man har et barn med
et mentalt handicap. Saml pa
de gode stunder og husk dem
pa de dérlige dage.

Kys din partner
~ hver dag

Hverdagen kan hurtigt g8 op i
praktik, sevn og overlevelse.
Et godt kys (ikke tantekys) kan
gore selv de hdrde dage lidt
nemmere at komme igennem.
Og hvis du vil have dit parforhold
til at overleve, skal ogsa
det passes.

HANDICAPPET BARN
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HVORDAN FARDU ET

GODT SAMARBEJDE MED
KOMMUNEN?

Nar du far et barn med en sjelden
sygdom, dbner en ny verden sig - den
kommunale verden. Ikke nok med, at
du bliver n@gdt til at forsta og acceptere,
at dit barn er kronisk syg, du skal ogsa
finde ud af, hvordan du far den nye
hverdag til at haenge sammen. Fa her
socialradgiverens 3 bedste rad til,
hvordan du far mest ud af samarbejdet
med kommunen.

LZAR DIN KOMMUNE AT KENDE
Hvis du gnsker hjeelp og stette fra
kommunen, skal du starte med at laere
din kommune at kende. G4 ind pa kom-
munens website, klik dig rundt pa alle
fanerne og find ud af, hvilke former for

hjeelp kommunen tilbyder. Det tager tid,

kraever dit overskud og er sveert at gen-
nemskue. Men det er kreaefterne vard.

For jo mere du ved om din kommunes
tilbud, jo bedre kan du formulere, hvil-
ken stotte du og dit barn har behov for.

MERETE DAUGAARD GABAY
er tidligere socialr&dgiver hos
Center for Sjeeldne Sygdomme
pa Rigshospitalet.

Hun er specialiseret i at raddgive
familier med sjzeldne diagnoser.
Bl.a. hjselper hun med at finde
vej igennem det kommunale
system og udvae|ge den stotte
og de hjzelpemidler, en familie
kan have gavn af.

HANDICAPPET BARN
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Far du en besked, du ...

OV DIG | ATSATTE ORD PA JERES BEHOV

Netop det at saette ord pa jeres behov er afggrende for, at I far den
rette hjeelp. Jo mere praecis du kan veaere i, hvilken stotte I har behov
for, jo sterre er chancen for, at I ogsa far den. Isaer er det vigtigt, at
du kan sette ord pa dit barns funktionsniveau - hvad det kan og
ikke kan. Funktionsniveauet styrer, hvilke paragraffer der ggr sig
gaeldende i lovgivningen - og altsa hvilken stgtte I kan fa. Sundheds-
plejersker, leeger og det paedagogiske personale omkring dit barn
kan hjeelpe dig med at seette ord pa dit barns funktionsniveau.

Brug deres formuleringer, nar du taler med kommunen om stgtte.

KEND STOTTEMULIGHEDERNE

Der er ikke en facitliste p, hvilke former for stgtte kommunerne
tilbyder. Tilbuddene er forskellige fra kommune til kommune, sa du
bliver ngdt til at undersgge, hvad netop din kommune tilbyder.
Tilbud, som mange foraldre til bgrn med sjeeldne sygdomme har
haft gavn af, deekker bl.a. folgende:

 Dzekning af merudgifter

s Hjeelp til transport

« Forlaeengelse af orlov

 Dzekning af hjelpemidler

o Aflastning ift. saskende

« Tilrettelzeggelse af arbejdsforhold
« Ombygning af boligen
 Handicapbil

Nogle kommuner tilbyder familievejledning, hvor du kan f4 infor-
mation om kommunens opbygning og serviceniveau. Her kan du
0gsa fa gode rad til, hvordan du kan tilretteleegge livet med de nye
forhold, som kommer med en sjelden sygdom i familien. [ nogle
kommuner kan du besgge familiehuse, hvor du kan tale med social-
radgivere, psykologer og paedagoger om de udfordringer, som du
oplever i hverdagen.

.. ikke
forstar, sa
Sporg igen.
Ingen forstar
alt torste
gang, de
horer det.

W2
HENNING
ANDERSEN
er overlzege ved
Neurologisk
Afdeling p& Aarhus
Universitetshospital.
Han underviser og
forsker i nerve- og
muskelsygdomme
og hjeelper mange
danskere med at
h&ndtere deres
sjzeldne nerve- og
muskelsygdomme.

Derfor skal du
fortelle om dit
barns handicap

HVORFOR ER DET GODT AT
TALE MED ANDRE FORZLDRE
TIL HANDICAPPEDE BQRN?
Foraeldre til et handicappet barn har
ikke andet valg end at komme overens
med, at drgmmen om familielivet tog
en anden drejning. Det er vigtigt, at
man ikke isolerer sig, men derimod
taler med andre om de glaeder og
udfordringer, der er ved livet med et
handicappet barn. For de fleste hjelper
det isar at tale med andre foraeldre

til handicappede bgrn. De forstar din
livssituation bedre end de fleste, fordi
de selv star med nogle af de samme
udfordringer. Barnene behgver ikke
have samme diagnose, s leenge
udfordringerne i hverdagen ligner
hinanden.

HVORDAN FORTZALLER

DU ANDRE OM DIT BARNS
HANDICAP?

Nar folk ikke ved, hvorfor et andet
menneske opfarer sig unormalt eller
ser anderledes ud, har de det instink-
tivt med at kigge. Det irriterer mange
foraeldre til handicappede bgrn i alle
aldre. Men det hjaelper ikke at hidse sig
op eller méaske forsgge at skjule barnets
handicap. Forteel i stedet om, hvad dit
barn fejler, og hvad det betyder. Nar
folk kender arsagen til, at en person
opfgrer sig unormalt eller ser ander-
ledes ud, kigger de mindre. Sa tal dbent
og naturligt om sygdommen og handi-
cappet - i bgrnehaven, skolen og over
for andre foraeldre.

HANDICAPPET BARN
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ensom

Jonas gar en tur i parken med kaeresten i handen.
De er midt i en af deres samtaler. En af de der gode
samtaler, hvor de kommer taettere pa hinanden.
Hun sporger til Jonas’ lidelse, der har betydet, at
han har gennemgaet flere operationer for at fa
urinvejene til at fungere. Hun er nysgerrig. Vil ikke
endre pa ham, bare vide mere. Det er helt maer-
keligt at teenke pa, at han for 10 ar siden troede,

AT HAN SKULLE VARE ALENE FOR ALTID.
Det var nogle harde ar med ensomheden.

Men han fandt en vej ud.
>

ENSOMHED
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eg har fplt mig sa ensom, at jeg har over-
vejet, om jeg skulle ggre en ende pa det
hele. I de svaereste perioder fplte jeg mig
ligegyldig og ubrugelig i en sddan grad, at
jeg ikke kunne forestille mig, at der var en

fremtid for mig. Nar merket faldt pa, kom den knugen-

de fornemmelse i maven, og jeg kunne ligge i timevis
og teenke p4, at hvis mine venner kendte den rigtige
Jonas - ham bag facaden - si ville de slet ikke vaere
sammen med mig.

SKJULTE ENSOMHEDEN

BAG EN FACADE

Det meste af sin ungdom keempede 28-arige Jonas
med ensomheden. Han var ensom med sin sjeldne
lidelse og ensom med de psykiske konsekvenser, som
lidelsen fgrte med sig. Det tog ham mange ar at finde
ud af, at omverdenen faktisk gerne ville tale med den
rigtige Jonas - uden facade.

ENSOMHED

"_

Jeg er fodt med blaereekstrofi, der
er en sjeelden fysisk misdannelse i
urinvejene. Det betyder bl.a,, at jeg
har en mindre blzeere end de fleste
og kan have svaert ved at holde mig.
Og sa betyder det, at mit underliv
ser anderledes ud, fordi jeg har
gennemg%et flere operationer for
at fa bade blzere og penis til at virke
efter hensigten.

- Jeg er fpdt med blaereekstrofi, der er en sjeelden fy-
sisk misdannelse i urinvejene. Det betyder bl.a,, at jeg
har en mindre bleere end de fleste og kan have sveert
ved at holde mig. Og det betyder ogs, at mit underliv
ser anderledes ud, fordi jeg har gennemgaet flere op-
erationer af bAde min blaere og penis, forteeller Jonas,
der som 16-arig fik indopereret et kunstigt urinrgr og
forleenget penis.

- Nar du er 16 ar, vil du i byen og score piger - og have
en keereste. Det ville jeg ogsd. Men jeg turde ikke. For
jeg vidste ikke, om jeg kunne have sex. Jeg fglte, at alt
dernede s anderledes ud pga. mine mange opera-
tioner. Teenk, hvordan pigen ville reagere, hvis hun si
det.

I mange ar holdt Jonas sig fra pigerne. Han trak i faca-
den, deltog i fester og passede sin skole, men veg, hvis
en pige viste den mindste interesse. Hiemme kaem-

blaereekstrofi?

Blaereekstrofi er en medfedt
misdannelse i omradet omkring
urinvejene. | Danmark fades
arligt 1-2 med lidelsen, de fleste
er drenge. Misdannelsen opstari
fosterstadiet, hvor kroppen ikke
vokser orclent|igt sammen omkring
navlen og baekkenet. Derfor fedes
barnet bl.a. med et spa|tet urinrer,
misdannede kensdele og en dér|igt
udviklet blzere. Flere operationer
er nzdvenclige For, at barnet kan
fungere normalt. Operationerne
vil normalt have tre formal: At luk-
ke bugvaeg, baekken og blzere. At
rekonstruere kensdele funktionelt
og kosmetisk. Og at rekonstruere
lukkemekanismen. Alle operationer
foregar i barn- og ungdommen.
Er de vellykkede, vil du som voksen
med blaereekstrofi kunne leve et
mere eller mindre normalt liv, clog
med livslang kontrol. Normale
symptomer efter operationerne
er utaet vanc“adning og mindre
kensdele end gennemsnittet (men
funktionelle). Man kan ikke se pa

folk, at de har blsereekstrofi.

Kilder: Sundhedsstyrelsen,
overlaege Flemming Skovby

 gee RN C 1

Min kaereste accepterer mig som den, jeg er. Hun er
|igeg|ad med, at jeg har en sjae|den lidelse, der gor,
at jeg ser lidt anderledes ud forneden.

pede han fortsat med sit udseende og frygten for ikke
at kunne have sex.

FARVEL TIL FACADEN

Da Jonas startede pa universitetet, begyndte han s
smat at dele sin frygt med sine venner. Han fortalte om
sin sjaeldne lidelse, hvad han havde vaeret igennem, og
hvad det gjorde ham bange for. For Jonas var det en
stor ting at fortzelle. For vennerne var det en detalje,
der ikke @ndrede deres syn pa ham. Derfor turde
Jonas langsomt dbne mere op. Han engagerede sig i
skolens fredagsbar og blev bade kasserer og bartend-
er. Pigerne flirtede med den charmerende og udad-
vendte bartender, der havde kert facaden i stilling.

ENSOMHED
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Da jeg var 4 ar, gennemgik jeg en omfattende
operation. Efterfelgende 13 jeg 6 uger i gips
fra navlen og ned til taeerne.

€6

Hvis du lader din diagnose bremse dig
i alt, risikerer du at blive ensom.

Men sd snart en pige kom for taet p4, faldt facaden og
tilbage stod en usikker ung mand.

- Jeg var ved at blive vanvittig. Der var piger, der var
interesserede i mig - og alligevel turde jeg ikke tage
det sidste skridt.. Men til sidst tog jeg mod til mig. Jeg

var 21 ar, fuld - og reedselsslagen. Men jeg klarede den.

Jeg kunne have sex. Og hun havde ikke noget imod, at
jeg sa anderledes ud.

Den seksuelle debut blev vendepunktet for Jonas.
Han fandt ud af, at pigerne var ligeglade med, at han
sd anderledes ud forneden. Sa hvis pigerne kunne
acceptere hans krop, som den var, kunne han s ikke
ogsa selv acceptere den?

- Jeg brugte sd mange ar pa at bekymre mig om, hvad
andre ville teenke om mig, hvis de vidste, at jeg sa an-
derledes ud forneden. Da jeg endelig tog mig mod til
at tale om min lidelse og min frygt med mine venner,

ENSOMHED

gjorde det ingen forskel for dem. Og hva’ s4? Samme
reaktion fik jeg fra pigerne, da jeg ndede sa langt.

HJALP AT MODE ANDRE

SOM MIG

Tre ting reddede Jonas ud af ensomheden: For det
forste at han begyndte at forteelle andre om sin lidelse
og frygt for ikke at kunne sla til over for piger. For det
andet at han fandt ud af, at han kunne have sex, og

at pigen var ligeglad med, at han sa anderledes ud

for neden. Og for det tredje at han mgdte andre med
samme lidelse som ham.

- Patientforeningen har veeret med til at redde mig
ud af ensomheden. Her har jeg mgdt andre pa min
egen alder med bleereekstrofi. De kunne fortalle om
keerester, sex og sagar bgrn. Og jeg kunne stille de
spergsmadl, som kun dem, der havde samme lidelse
som mig, kunne svare pa. Jeg gik rundt og fglte, at jeg
var helt alene. Men i foreningen medte jeg andre som

Blaereekstrofi-
foreningen
Her kan du tale
med andre, der

har lidelsen

Blaereekstrofiforeningen arbejder
for at f& de bedst mu|ige sociale,
medicinske og kirurgiske forhold
for alle med medfedt blsere-
ekstrofi. Foreningen holder hvert
ar landsmede med fag“ge fore-
clrag, der kan hjzelpe dem, der har
blsereekstrofi og deres foraeldre
med at forstd og handtere lidel-
sen. Foreningen arrangerer ogsa
sociale arrangementer, hvor bern
og unge medes med jeevnaldrende
med blaereekstrofi for at tale om
tidstypiske problemstillinger.
Disse moder faciliteres af en
voksen med blaereekstrofi.
Generelt er Blaereekstrofi-
foreningen god til at skabe
kontakt mellem familier.

Laes mere om

foreningen pa fmb.dk

Abenhed hjalp mig ud af ensomheden. Da jeg begyndte at fortzelle andre om
min lidelse, og hvad jeg var bange for, blev jeg accepteret som den, jeg var.
Og endelig kunne jeg begynde at acceptere mig selv.

mig. Og de havde gang i livet. S hvorfor skulle jeg ikke
ogsa kunne have det?

I dag er Jonas med i bestyrelsen for Blaereekstrofi-
foreningen. Foreningen hjalp ham, da han fglte sig
allermest alene. Nu er han i gang med livet, klar til at
hjeelpe andre i gang.

- Det er leenge siden, at jeg har folt mig ensom. Faktisk
har selvtilliden det bedre end nogensinde. Jeg er i god
form og deltager i vilde forhindringslgb. Jeg er netop
blevet kandidat i folkesundhedsvidenskab. Og s& har
jeg faet en skgn keereste. Hun er sjov og tosset og
accepterer mig for den, jeg er. Og det ggr jeg ogsa selv
- langt om laenge. m

ENSOMHED
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Eksperten
uddyber

Sjeelden og ensom

Mange unge med sjaeldne diagnoser foler sig alene med
sygdommen. Ingen forstar deres maerkelige sygdom, og
det kan vaere svzert at passe ind i et sorglest ungdomsliv,
nar du lever med en sygdom, der saetter begraensninger

i hverdagen. Men der findes en vej ud af ensomheden,
fortzeller socialpsedagog Jakob Hgjer Larsen. Han har de
sidste 10 ar hjulpet unge med kroniske eller alvorlige
sygdomme i Rigshospitalets ungecafe.

© HVAD ER ENSOMHED?

- Ensomhed er en meerkelig storrelse. Jeg mgder mange unge, der
foler sig ensomme i livet, selvom de har masser af venner, gar til
fester hver weekend og er aktive pa de sociale medier. For ensom-
hed handler ikke kun om, hvor mange venner du har. Ensomhed
handler ogsd om, hvordan du har det indeni dig selv. Hvis du gar og
tumler med en masse tanker og bekymringer uden at dele dem med

JAKOB H@JER andre, kan den indre ensomhed begynde at fylde. Fglelsen starter
LARSEN indefra, men hvis du lader folelsen gro uden at ggre noget ved den,
er socialpaedagog pa kan ensomheden ende med at lamme dig.

Ungdomsmedicinsk
Videnscenter pd

Rioshospi HVAD FAR ENSOMHEDEN TIL AT FYLDE?
igshospitalet. Her

ar ben en dall & Vilever i en tid, hvor vi hele tiden skal praestere. Vi er p4, vi skal lyk-
ungecaféen, Cafe Hr. kes, og vi foler maske, at vi ikke ma vise svaghedstegn. Men det gar
Berg, hvor unge med du, hvis du forteeller, at der er ting, du er i tvivl om; ting, du bekymrer
kroniske eller alvorlige dig om. S& viser du, at du er sdrbar. Og vi viser ikke vores sarbarhed

sygdomme medes
bla. for at fa hjzelp
til de ud\cordringer,

til hvem som helst. Det ggr vi som regel kun til de helt neere rela-
tioner. Men i en tid, hvor vi dyrker venskaber med likes og hurtige
som de keemper med. kommentarer, kan man let glemme at dyrke naerveeret i et teet ven-
Jakob mader mange skab. Hvis du derfor holder dine tanker og bekymringer for dig selv,

unge, der keemper risikerer du, at den indre fglelse af ensomhed begynder at vokse.
med ensomhed Og

ezl ey Nar folelsen af ensomhed vokser, kan du blive fanget i et tunnelsyn,

hvor du kun kan fokusere pa én ting - ensomheden. Hvis du glem-
fa et ungdomsliv pa mer at se dig omkring og tale med andre mennesker om, hvordan

trods af sygdommen. du har det, kan du til sidst ikke se andet end den altoverskyggende
ensomhed. Og det er ikke noget rart syn.

forseger i sit arbejde
at hjselpe dem til at

ENSOMHED

HVORFOR KAN DET VZAERE SVZERT AT TALE
OM SINE TANKER OG BEKYMRINGER?
Mange unge med kroniske eller alvorlige sygdomme
tror, at ingen forstar dem. Iseer nar sygdommen er
sjeelden, fgler de, at de er helt alene med deres tanker
og bekymringer. De glemmer bare, at der er masser af
unge med alskens sygdomme og handicap, som gor sig
praecis de samme tanker - hvad kan jeg blive til, hvem
vil dog have en som mig, og hvordan kan jeg leve et
voksenliv, nar jeg har en kronisk sygdom? De unge, jeg
mader i vores ungecafé, har vidt forskellige diagno-
ser - men de tumler med de samme ting. Og jeg ser
gang pa gang, hvordan de finder stgtte og hjeelp hos
hinanden, selvom de ikke har samme sygdom.

HVORDAN KAN DU KOMME UD AF
ENSOMHEDSFOQLELSEN?

Der er ikke nogen let vej ud af ensomheden. Og du

vil nok altid fele dig ensom af og til. Det gor de fleste
mennesker - med eller uden diagnose. Men hvis fplel-
sen satter sig fast, kan ensomheden blive selvforstaer-
kende. Og det kommer der ikke noget godt ud af.

Sa hvad gor du for at undgé det ensomme tunnelsyn?
Du starter med at acceptere, at du faktisk er alene her
i verden. Jeg ved, at det kan lyde brutalt, men de fleste
unge er vant til, at foraeldre og sygehusvaesen passer
pa dem - uden at de selv behgver at forholde sig s&
meget til det hele. Men efterhdnden som du bliver
eeldre, ma du tage din sygdom og dit liv pa dine egne
skuldre. Det er dit eget ansvar, at du far mest muligt ud
af livet, og at du ikke lader ensomheden fa overtaget.
Leen dig ikke tilbage og vent p4, at nogen kommer og
redder dig. Vis, at du er et selvsteendigt ungt mennes-
ke, tag ansvar og udfordr dig selv.

Og kom ikke og fortael mig, at sygdommen ggr, at

du ikke dur til noget. Alle dur til noget. Sygdommen
saetter muligvis begraensninger - men du har stadig
muligheder i livet. Brug din energi pa at udforske disse
muligheder. Siger laegen, at der er noget, du ikke ma4,
s sperg, hvad du sd ma. Find ud af, hvad der kan lade
sig ggre - og gor det sa. Det er pa ingen made let - men
det styrker dig som menneske - og i din s@gen svinder
ensomheden ind til en lille, ubetydelig plads.

DU kommer bedst Ud a]c ensomheden

ved at tage ansvar for dig selv. Vis, at
dueret se|vstaeno|igt ungt menneske
ved at udfordre dig selv og stille

krav til dine omgive|ser.
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pa MIRAKLET
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Khatib star i kekkenet og
blander sin 21-arige datters mad.
Hun vejer noje pulveret og rorer
det sammen i en kop. Hendes
datter har aldrig smagt rigtig
mad - det ville tage livet af
hende. Langt fra alle i Khatibs
pakistanske omgangskreds
forstar datterens sjeldne syg-
dom. De taler ngdigt om den.
SOM OM DET ER EN SKAM
AT HAVE ET SYGT BARN.
Men Khatib skammer sig ikke

— hun er bare lykkelig for, at
leegerne ikke slukkede for
respiratoren, dengang de sagde,
at det var bedist.

>
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eg husker det, som var det i gar - selvom

det er 21 ar siden. Min nyfgdte datter,

Ghosia, var sa syg, at hun rgg i koma - og

ingen kunne fortaelle mig hvorfor. Hendes

lille heel var helt bla af de mange forgaeves
blodprgver. S der sad vi, hele familien samlet hos
lzegen - uden svar. Pludselig sp@rger laegen, om vi er i
familie med hinanden. @h ja, svarer vi uden at forsta,
hvad det har med sagen at ggre, at min mand ogsa er
min feetter. Det er jo helt normalt, ndr man som jeg har
pakistansk baggrund. Lagen forsvinder for at tage en
ny preve pa Ghosia. Og denne gang er der bid.

Det forteeller Khatib, der er mor til Ghosia. Da Ghosia
blev fadt, var der intet, der indikerede, at hun skulle
fejle noget. Men efter en uges konstant grad og mange
samtaler med hospitalet, blev Ghosia indlagt pa
neonatalafdelingen og rgg snart i koma. Da laegerne
endelig fandt frem til den hyper-sjaeldne diagnose,
var det for sent. Skaden var sket.

BESLAGTET

Min datter Ghosia har en sjzelden
stofskiftesygdom kaldet MSUD
eller ahornsirup-urinsygdom.
Sygdommen betyder, at hendes
krop ikke kan nedbryde aminosyrer,
og hun er afhzengig af specialkost.
Hun har faet hjerneskade, fordi vi
ikke vidste, hvad hun fej|ec|e, da
hun blev fadt.

- Da leegerne fandt ud af, at min mand og jeg var
faetter-kusine, tog de en DNA-test pi Ghosia. Den
viste, at hun havde en sjeelden genfejl kaldet MSUD -
eller ahornsirup-urinsygdom. Det var 12 ar siden, at
lzegerne sidst havde haft en patient med den sydom.
De fortalte, at sygdommen som regel opstar i familier,
hvor man i generationer har giftet sig med familie-
medlemmer. Jeg havde aldrig hert, at der skulle vaere
den form for risiko, og der var heller ikke andre af
mine gifte faetre-kusiner, der havde oplevet lignende.
Men der havde da veeret et par dedsfald blandt bgrn i
familien - uden vi vidste hvorfor. De dgde bare.

GIVHENDE FRED

Nar du har MSUD, kan du ikke téle normal, protein-
holdig mad. Men det vidste Khatib intet om, da hun
velmenende gav sin nyfodte datter modermaelk.
Selvom det kun var et par dage, reagerede Ghosia s
kraftigt pA modermeelken, at hun ikke kunne traekke
vejret og kom i respirator.

Vores kultur gor
det ekstra svaert

at have et sjzeldent
barn. Som om det
er en skam. Men
jeg skammer mig
ikke over at have et
handicappet barn.
Ghosia er skon,
som hun er.
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Hvad er MSUD

MSUD star for Maple Syrup Urine
Disease eller ahornsirup-
urinsygdom - et navn, der skyldes,
at urinen hos bern med MSUD
lugter af ahornsirup.

Sygdommen er en medfedt
stofskiftesygdom, der betyder,
at kroppen ikke kan nedbryde
bestemte aminosyrer. Amino-

syrerne er proteinernes byggesten
og afgerende for, at vi kan
overleve. Opdages MSUD ikke i
tide, vil barnet fa hjerneskade og
muligvis de. Kommer barnet
derimod tidligt i behandling og
felger en livslang, streng dizet, kan
barnet udvikle sig intellektuelt
normalt.

MSUD er arvelig og opstar kun,
ndr begge forzeldre er raske
baerere af sygdommen. De samme
foraeldre har 25 % risiko for, at
hvert af deres bern far sygdom-
men. Derfor er det vigtigt at
undersege soskende til folk med
MSUD. Forekomsten af MSUD
og lignende genetiske sygdomme
er 25 gange hyppigere blandt
besleegtede relationer, fx faet-
ter-kusinerelationer. Det skyldes,
at foreeldrene har flere gener
tilfeelles og dermed eget risiko for
at baere det samme sygdomsgen.
Par, der er beslzegtede, bor derfor
soge genetisk rddgivning ved
familieplanlaegning.

MSUD er i dag en af de syg-
domme, man tester for, ndr man
neonatal-screener nyﬁadte, den
sdkaldte PKU-test. N&r diagnosen
stilles s& tidligt, er prognosen god.
En moderkagepreve kan ogsé vise,
om fosteret har MSUD, hvis
sygdommen er kendt i familien.

Kilder: Leegeh&ndbogen,

overleege Allan Lund

BESLAGTET

De seneste ar har Ghosia udviklet sig meget. Hun kan
sidde roligt og kan gore sig forstdelig ved at genbruge
de ord, vi andre bruger.

- Endnu en gang sad vi hele familien foran laegerne og
ventede pa svar. Og denne gang fik vi det: Ghosia er
hjerneskadet. Hun kommer aldrig til at kunne ga eller
tale. Hun kan ikke fa et normalt liv. Hun - og I - har
bedst af at fa fred. Derfor har vi besluttet, at vi slukker
for respiratoren.

VILLE IKKE GIVE OP
- Jeg sad bare der og lyttede. Sagde ingenting. Sa rejste
jeg mig og forlod lokalet. Forstod ikke beskeden. Ville

ikke forstd den. Gik ind og fandt en bog og laeste i den.

Gik pé toilettet. Tog koldt vand i hovedet. Fangede
mit eget spejlbillede. Kiggede mig selv i gjnene. Noget
forfaerdeligt vil ske, Khatib. Jeg l¢b ind til Ghosia, tog
hende op - og brgd sammen. Var det sidste gang, jeg
holdt hende i mine arme? Min mor forsggte at trgste
mig. Khatib, du ma ikke give op. Indtil Ghosia traekker

6

Ghosia har aldrig smagt rigtig mad
- det kan hun ikke tale. I stedet far hun
kosttilskud i en kop hver dag.

vejret for sidste gang, tror jeg pa mirakler. Tro pa det.
Jeg kiggede op. Den danske leege nikkede og sagde pa
pakistansk: Inshallah - med Guds vilje.

Khatib klyngede sig til det mikroskopiske hab, da
laegerne slukkede for respiratoren. Tavsheden fyldte
rummet. Men sé skete det umulige. Ghosia blev ved
med at traekke vejret. Ingen forstod, hvordan det var
muligt. Hun 14 stadig i koma, men hun trak vejret.
Laegerne besluttede at give hende et saerligt kosttil-
skud fra England, der maske kunne hjalpe hende.
Og det kunne det.

- En dag, da Ghosia stadig 14 i koma, smilede hun plud-

selig. Fa dage efter abnede hun sine gjne. De korte
rundt uden fokus, men allerede dagen efter kiggede

hun pa mig. Hun kom ud af kuvgsen, havde sutte-
refleks og tog pa i vaegt. Efter en méned kom vi hjem
med hende. Hun s sa spd ud.

KUNNE IKKE HOLDE TIL DET

Imod alle odds voksede Ghosia sig stor. Da hun var 1,5
ar, kunne hun sidde, kravle, ga og lgbe. Laegerne tro-
ede ikke deres egne gjne, for normalt overlever bgrn
med MSUD ikke sa leenge. Men Ghosia var sej. Hun
lzerte at tale, kom i specialskole og fik venner.

- Jeg var sd lykkelig over, at Ghosia klarede den. Selvom
det ogsa var sveert. De mange ture ind og ud af hospi-
talet, uvisheden, frygten og sidenhen den nye hverdag
med ngje afvejet specialkost i en kop pa bestemte
tidspunkter dggnet rundt. Jeg holdt op med at veere

BESLAGTET
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Ghosia eren rigtig pige. Hun gar op i sit udseende,
elsker at shoppe og er vild med ure og solbriller.

social. Jeg blev hjemme og passede pa Ghosia. Holdt
om hende, nar hun fik raserianfald. Terrede op, nar
hun endnu en gang kastede op over det hele. I perio-
der var det sveert at holde humgret oppe. Sa jeg endte
med at g ned med en depression, f4 medicin og tale
med en psykolog.

SAVNEDE FORSTAELSE

Khatib kom ud af depressionen, men havde det stadig
sveert. Hun folte nemlig, at omgangskredsen ikke for-
stod, hvor hardt det var at veere mor til Ghosia.
Selvom hun ogsa var et mirakel.

- Alle omkring mig blev ved med at spgrge, om vi ikke
snart skulle have flere bgrn. Men det turde jeg ikke.
Leegerne havde sagt, at der var 25 % risiko for, at et nyt
barn ogsa ville fa MSUD. Den risiko ville jeg ikke tage.
Men de andre sagde, at det ikke passede. Jeg skulle
bare tro pa det, sa skulle det nok blive godt. Det der
med, at feetre og kusiner har stgrre risiko for at fa et
sygt barn, det troede de ikke pa. Du skal ikke lytte til
lzegerne, hellere habe pa det bedste og fa flere bgrn.
Det er forst i min generation, at vi er begyndt at tale
om, hvad feetter-kusine-relationerne kan betyde.

BESLAGTET

Mged andre, der
ikke kan nedbryde
protein hos PND

foreningen

Protein Nedbrydnings Defekt
foreningen er en patientforening
med fokus pa de stofskiftesyg-
domme, hvor du ikke kan ned-
bryde proteiner, fx MSUD.
Foreningen bestar bade af dem,
der har en proteinnedbrydnings-
defekt og deres familier. Selvom
diagnoserne er forskellige,
kender alle i foreningen til at leve
pa en dieet med et minimum af
protein. Foreningen stgtter og
hjeelper medlemmer med viden
og gode rdd og mades pa arlige
familiemader, hvor opskrifter
og erfaringer udveksles.

Lees mere pa pnd-foreningen.dk

KULTUREN ER IMOD MIG

Khatib holdt fast og endte med at blive skilt fra
Ghosias far. I dag er hun gift pa ny og har faet et barn
til. Nu turde hun godt, fordi hun ikke er i familie med
faderen. Men hun oplever stadig, at hendes omgivel-
ser har sveert ved at forstd, hvad det betyder at have
et sygt barn.

- Det er lettere for mig at tale om Ghosias sygdom
med mine danske kolleger end med min pakistanske
familie. Mine forzeldre og brgdre forstar mig, men
ikke alle de andre. Jeg er bange for, at vores kultur gagr
det ekstra sveert at have et sygt barn - som om det er
en skam eller pinligt, at jeg har et handicappet barn.
Men jeg er ikke pinlig over Ghosia. Hun er en 21-arig
omsorgsfuld ung kvinde, der gar op i sit udseende og
elsker ure og solbriller. Hun har aldrig smagt rigtig
mad og kommer heller ikke til det. Men hun er social,
kan tale, og sd har hun masser af humor. Hun er mit
mirakel. m

Vidste du?

Risikoen for nogle sjeldne,
genetiske sygdomme er 25
gange hyppigere hos bgrn
af par, der er beslagtede.
Det skyldes, at beslaegtede
har flere gener tilfelles, og
derfor har barnet stgrre
risiko for at arve det
samme sygdomsgen.

o

Eksperten

uddyber

HVORFOR ER RISIKOEN FOR
GENETISKE SYGDOMME
STORRE, NAR FORZELDRENE
ER BESLZAGTEDE?

Born af beslaegtede foraeldre, fx feetre og
kusiner, har stgrre risiko for at fa gene-
tisk betingede sygdomme. Sygdommene
opstar, nar begge foraeldre er baerere af
det samme sygdomsgen, og det er der
stgrre risiko for, at de er, hvis foraeldre-
ne er beslaegtede, fx faetter og kusine.
Beslaegtede personer har nemlig en

del af deres gener tilfeelles, inkl. deres
sygdomsgener. Barere af sidanne syg-
domsgener er raske, fordi de kun har ét
sygdomsanlaeg. Men er begge foraeldre
berere af det samme sygdomsgen, er
risikoen for, at et barn far samme anlaeg
fra begge foraeldre - og dermed syg-
dommen - 25 %. Risikoen er den samme
for piger og drenge. Arvegangen kaldes
autosomal recessiv eller skjult arv.

FLEMMING SKOVBY
har i mere end 30 &r arbejdet
med bern med sjeeldne sygdomme
og hjulpet deres familier. | dag er
han overlzege ved Klinisk Genetisk
Enhed p& Sjeellands Universitets-
hospital, hvor han taler med
enke|tpersoner og familier om,
hvad risikoen er for, at en sjae|den
sygdom i familien gri arv.
Flemming Skovby har skrevet
utallige artikler om sjeeldne syg-
domme og er en af drivkraefterne
bag Laegehdndbogens opdatering
af sjeeldne sygdomme.
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UNIK adj.

(via fransk unique fra latin unicus 'eneste’,
afledt af unus ‘en’) som der kun findes én af;
forskellig fra alt andet; enkeltstaende,
sarlig, helt speciel og derfor saerlig
bemaerkelsesveerdig el. attraktiv;
enestaende, fantastisk



