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skulle vi inte vara de
manniskor vi ar”
Kim Karlsson s10

Trots sin svara

synnedsattning sprangde
Hampus Wannerdahl
malsnoret i Amsterdams

maraton 2019.

Att leva med en livslang
sallsynt sjukdom behover
inte betyda ett livav
lidande.

Nar Tor Korsvold var tva ar

fick han diagnosen Pompes
sjukdom. Det hindrar honom
inte fran att leva ett vanligt

liv. Narmast hagrar en resa till
New York.



2 www.sanofi.se

Innehallsférteckning

Sallsynt dag 2020

Den 29:e februariiarar
en séllsynt dag, en dag
tillagnad alla som lever
med en sallsynt diagnos.

Sjukdomen LOHN

Pa en flygbuss fran
Arlanda hade Hampus
precis fatt slutgiltigt svar

pa alla de prover han
hade tagit for sin snabbt
forsamrade syn.

Forskning ger fardighet
Sedan 90-talet har det
blivit mycket lattare

att stalla diagnos. Det
underlattar livet for de

som lever med sjudomen
markant.

Gauchers Sjukdom
Nar Kim Karlsson var tva
arfaststalldes diagnosen

Gauchers sjukdom. Det visade
sig att Kims bada foraldrar var
béarare av sjukdomen.

2% av Sveriges befolkning

° Sallsynta diagnoser ar inte
ovanliga, uppskattningar

visar att ca 2% av Sveriges
befolkning berdknas ha en
sdllsynt diagnos.
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Tvillingpar med VLCAD-brist

Lakarna borjade ana att
Marika och Camilla kunde
béara pa nagon medfodd
metabol bristsjukdom.

Pompes sjukdom

Tor lever ett ratt vanligt liv och
resan till New York hdgrar. Hur
ardetegentligen attleva

med en séllsynt diagnos som
12-aring?

Barn med séllsynta diagnoser

Viktigast ar att skapa trygghet
och ratt forutsattningar

for varje individ. Samtidigt
maste samordningen av olika
vardkontakter efterlevas.

Ardu orolig?
Misstanke om en allvarlig
sjukdom kan innebara

stress, i vissa fall dven
handlingsférlamning, men
det finns hjalp att fa!

[
Dennatidning ar finansierad och utgiven av Sanofi Genzyme.
Ingen av intervjupersonerna har erhallit ndgon ekonomisk ersattning for sitt deltagande. PY
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Maria Montefusco
Forbundsordférande, Riksforbundet
Sallsynta diagnoser

Foto: Fredrik Sjogren

Ingen
ska
behova
kampa

for sin
diagnos

| ar ar ett sallsynt ar! Tva ganger 20 och skottar! Den
29:e februari ar en sallsynt dag, en dag da det riktas
sarskild uppmarksamhet till alla som lever med en
sallsynt diagnos. Den gar under namnet “Sallsynta
dagen” och uppmarksammas over hela varlden.



allsynta diagnoser ar ett omrade som
man hor om alltmer inom halso- och
sjukvardspolitiken men ocksa inom
life science, forskning- och innovations-
sektorn. Det ar ett omrade som fortjanar all
uppmarksamhet. De séllsynta diagnoserna ar
mysterium som drabbar manniskor och testar
vardsystemens granser pa manga olika satt.

Som att leda sin egen forundersokning

Att leva med en sallsynt diagnos innebar van-
ligtvis att man har en kombination av problem
i kroppen som kraver olika sorters vard och
stod. Sallsyntheten i det halsotillstand man
har gor att det ar fa experter som kanner till
vare sig diagnostik eller behandling . Aven
om man hittar experten ar det inte sakert att
det gar att fa komma dit direkt. "Att leva med
en sallsynt diagnos ar som att leda sin egen
forundersokning dar man sjalv ar brottsoffret”,
uttryckte en kvinna med en ovanlig neuromus-
kular sjukdom, diagnosen fick hon forst som
vuxen. Det ar inte ovanligt.

Riksférbundet Sallsynta diagnoser ar en
intresseorganisation for personer som lever
med sallsynta diagnoser. Enligt medlemsun-
dersokningar kan vi se att varden har en bris-
tande formaga att mota de behov personer
med en sallsynt diagnos har. Det resulterar
ofta i en omfattande kamp hos de som lever
med tillstandet samt deras narstdende. En
sallsynt diagnos paverkar hela familjen och
hela livet. Kunskapsbrist och svarigheten for
vardgivare att koordinera vardinsatser utifran
komplexa behov gor att sjukdomen eller funk-
tionsnedsattningen paverkar mer an vad som
borde vara nédvandigt. Hogre kunskapsniva
och battre koordinerade insatser behdvs.

Har gjort avgorande skillnad

Forutom att de sallsynta diagnoserna och
manniskor som lever med tillstanden fortjanar
uppmarksamhet utifran de omfattande behov
som finns, ar det ett omrade med hopp om en
lovande framtid. Nya metoder for diagnostik
och behandling som utvecklats under de sista
aren har gjort avgorande skillnad for flera
diagnosgrupper. En van till mig fick sitt forsta
barn samma ar som jag. Den férsta manadens
babylycka delade vi. Hennes liv skulle dock

utvecklas mycket annorlunda. Nagonting med
bebisen stamde inte, men provresultat visade
inga fel. Forst efter ett halvar kdnde en expert
igen vissa speciella utseendemassiga drag och
rorelsemonster och da blev det brattom. Barnet
hade en ovanlig enzymbristsjukdom och krop-
pen hade redan borjat lagra in amnen som den
inte kunde gora sig av med sjalv. Intensiva for-
sOk gjordes for att paverka utvecklingen men
prognosen var att barnet skulle leva i hogst tre
ar. Familjen levde varje dag som om den vore
den sista. Dock forandrades laget efter en kort
tid da en ny innovativ behandling kunde bdrja
anvandas. Prognosen forbattrades, livslang-
den skulle nu kanske kunna bli sju ar. Efter
fortsatt utveckling och nya behandlingsmetoder
forvantas personer med denna sjukdom kunna
uppna vuxen alder. Personen jag berattar om
ar nu 14 ar och paverkas fortfarande mycket
av sin sjukdom, aven av konsekvenser fran
forsenad och fel behandling. Det finns mycket
kvar att 6nska men utvecklingen fran att bar-
nen dog mycket unga till att de nu kan uppna
vuxen alder ar helt fantastisk.

Ett steg i ratt riktning

Sverige har en lang vag kvar for att uppna en
mer jamlik tillgang till den basta behandlingen
for sallsynta sjukdomar. Att en behandling

idag anses vara for dyr eller att en vardgivare
inte vet vart man kan vanda sig maste vi se
over och forandra. Ett steg i ratt riktning ar de
lovande verksamheter som finns. Centrum for
Sallsynta Diagnoser, CSD, ar under uppbygg-
nad vid universitetssjukhusen. Till CSD ar det
meningen att vardgivare likval som patienter,
narstaende och andra ska kunna vanda sig for
fragor och hjalp. Dit kopplas medicinska team
som i flera fall samarbetar internationellt. Vi

pa Riksférbundet har stora férvantningar och
hoppas att politiker pa nationell och regional
niva prioriterar dessa viktiga verksamheter.
Insatserna behéver samordnas pa nationell
niva och finansieras solidariskt. Ingen ska
behdva hora att livsavgdrande vard bara finns
nagon annanstans eller ar for dyr. Ingen ska
behova kdmpa for sin diagnos eller ratten till
adekvat vard pa det satt som sker idag. Darfor
ar Sallsynta dagen sa viktigt.

Jag 6nskar dig sallsynt intressant I&sning! m

www.sanofi.se 5

Om férbundet

« Riksforbundet
Séllsynta diagnoser ar
en intresseorganisation
for manniskor

som har séllsynta
diagnoser, i huvudsak
syndromdiagnoser som
har genetiska orsaker,
som leder till flera olika
funktionsnedsattningar
och inte tillhér nagon
storre sjukdomsgrupp.
Férbundet har 16 000
medlemmar fordelade
pa 68 diagnosféreningar
och lika manga enskilda
personer med diagnos
men som inte har nagon
forening.
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Hoppet dtervande for
Hampus

_—
Trots sin svéra synnedsattnifig spraingde Hampus Winnerdahl malsnoret
i Amsterdams maraton 2019.%Det var en euforisk kiansla “tararna bara
strommade langs kinderna,” sager han. ™

Text: Per-Ola Knutas Foto: Privat
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ar Hampus Wannerdahl — utan sin 16-
N parkompis som han tappade kontakten
med under loppet — hade tagit sig i
mal pa tiden 4.11 i Amsterdam i oktober 2019

slapptes manga kanslor I6sa. En av dem var
“jag klarade det”.

Nastan precis tio ar innan maratonloppet var
kanslorna rakt motsatta. D&, pa en flygbuss
fran Arlanda hade Hampus precis fatt slutgil-
tigt svar pa alla de prover han hade tagit for
sin snabbt forsdmrade syn.

— Lakaren forklarade att jag hade LHON, att
det var obotligt och att det fanns en risk att
stora delar av synen skulle kunna forsvinna.
Jag brét ihop fullstéandigt, berattar han.

Boérjade utan forvarning

Hampus synproblem hade bérjat helt utan
férvarning, nagot ar efter att hans flickvan Moa,
numera fru, flyttat till Stockholm efter studierna
for att pabdrja sitt liv tillsammans. Han hade

nyligen bérjat som managementtrainee pa
Telenor och arbetsdagarna var ofta langa.

— En natt i juni nar vi satt med siffror pa datorn
kénde jag att det var nagot fel med vanstra
Ogat och att jag sag suddigt. Jag trodde att
jag var 6veranstrangd och minns att jag sa 'nu
ar det dags att aka hem’.

Men &gat blev inte battre. Efter nagon vecka
uppsokte Hampus vardcentralen dar lakaren
trodde att det kunde vara en inflammation i
synnerven. Han fick en tid pa S:t Eriks 6gon-
sjukhus. Aven dér var den forsta teorin att det
rérde sig om en inflammation.

— Men da, i september, bdrjade jag fa problem
aven med det hogra 6gat. Jag hamnade pa
akuten pa Karolinska sjukhuset med dropp.
Jag hangde inte med i svangarna.

} } Artikeln fortsétter pa sidan 8

Hampus

gar i mal efter
att ha sprungit
Amsterdam
marathon i
oktober 2019.
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} } Fortsattning fran sidan 7

”Forsta tiden var det kaos”

Lakarna hade nu bérjat misstanka att Hampus
problem kunde vara den arftliga sjukdomen
LHON. Sjukdomen visar sig oftast mellan

20 och 40 ar och &r ytterst ovanlig. Man tror
att endast 200 personer i Sverige lever med
diagnosen.

Nar Hampus slutligen fick beskedet pa flyg-
bussen i oktober 2009 var han 28 ar och hade
hela livet framfér sig.

— Den forsta tiden var det kaos. Jag fundera-
de mycket pa hur livet skulle bli.

Men i dag, tio ar senare, sdger Hampus att
livet trots allt ordnat sig pa ett bra satt. Han ar
pappa till tva barn, en dotter pa fyra och en
son pa sju. Och tack vare en mycket férstaen-
de arbetsgivare som stallde upp med resur-
ser, omtanke och hjalpmedel kunde Hampus
ateruppta sin karriar.

— Det ar klart att det kan k&nnas svart och
jobbigt ibland, men jag ar ju &nda samma
manniska som forut, &ven om jag inte kan
gobra allt som jag kunde da.

Aker slalom med ledsagare

Hampus har ocksa lyckats hitta sétt att fort-
satta med sitt aktiva liv; han aker slalom med
ledsagare via headset, han |6ptranar och ar
ute pa batturer med familjen pa somrarna.

Nyckeln till att hantera vardagen handlar
annars mycket om att planera och att rora sig
i valkédnda miljéer. Oftast tar Hampus tunnel-
banan till jobbet, men ibland blir det fardtjanst
och nar han flyger behéver han en ledsagare.

Aven familjelivet har gétt bra att hantera.
Hampus har varit pappaledig med bada bar-
nen och det har inte varit nagra problem att
forklara for dem.

— Foraldraskapet har varit lika fantastiskt som
for alla andra. Och barnen har fattat snabbt nar
vi har forklarat att ‘pappa har trasiga 6gon’. |

Om LHON

+ LHON eller Lebers Hereditara (arftliga) Optikus (syn-
nerv) Neuropati (nervskada) visar sig oftast i 20- till
40-arsaldern. Sjukdomen &r fyra till 4tta ganger vanli-
gare hos man &@n hos kvinnor.

« Synen blir suddig eller forsvinner helt i mitten av synfal-
tet. Oftast far personen behélla det perifera synfaltet,
men i vissa fall leder sjukdomen till total blindhet.

« Sjukdomen orsakas av en mutation i mitokondriernas
DNA som innebér att synnerven blir férsvagad och inte
“orkar” sénda synintrycken till hjdrnan.

« Det &r inte kant hur manga som har sjukdomen i
Sverige. | Finland och Danmark har man beraknat
forekomsten till cirka 2 per 100 000, det skulle motsvara
knappt 200 personer i Sverige.

Martin Engvall
Bitradande 6verlakare vid CMMS
vid Karolinska universitetssjukhuset

artin Engvall &r bitrédande 6verlakare
vid Centrum fér medfédda metabola
sjukdomar (CMMS) vid Karolinska

universitetssjukhuset. Han har arbetat med
séllsynta sjukdomar i mer &n tjugo ar.

Han kanner stor tillfredsstéllelse i att fler pa-
tienter i dag kan fa en diagnos jamfért med hur
det var i slutet pa 1990-talet.

Genetisk diagnostik ger svar

- Det kan vi tacka den genetiska diagnostiken
for. Genom att analysera all arvsmassa ner i
minsta detalj kan vi i dag upptacka sjukdomar
vi inte kunde tidigare. Tillstdnd med liknande
symptom kan visa sig ha helt olika orsaker,
vilket paverkar bade fortsatt behandling och
prognos, sager Martin Engvall.

Hans arbete bdrjar ofta med en konsultation,
antingen via remiss eller telefon, fran kollegor
runt om i landet. Ibland beh&ver patienten
komma fér beddmning och provtagning. Nasta
steg blir ofta en muskelbiopsi, ett prov som

till exempel ger svar pa om det rér sig om en
mitokondriell sjukdom, som ar en medfédd
amnesomsattningssjukdom.

kunde”

Viktigt behandla symptom

- Oftast kan inte grundsjukdomen botas, men
det innebar inte att det saknas behandling. Det
viktigaste ar att behandla symptom sa langt det
gar och att férebygga komplikationer.

Martin Engvall tillbringar storre delen av sina
arbetsdagar pa labbet CMMS pa Karolinska.
Varje dag gar han igenom cirka 40 labbsvar
for att hitta mdnster som i basta fall kan
oversattas till en diagnos, men ibland behdver
ytterligare prover tas eller andra undersok-
ningar goras.

Mojlighet att bilda familj

Att fa en diagnos gor stor skillnad for patienten
och de anhoriga. Det kan innebara att en per-
son som haft svart att fa sina behov tillgodo-
sedda antligen far den vard som hen har ratt
till. Den osakerhet och ovisshet som manga
upplever kan - i alla fall till viss del - minska.

- Det &r inte alltfor ovanligt att patienter fragar
mig ifall de kommer att kunna bilda familj och
bli féraldrar i framtiden. Det kanns alltid valdigt
roligt de ganger jag kan svara "ja” pa den
fragan, sager Martin Engvall. B

"Nu kan vi
uppticka
sjukdomar vi
tidigare inte

Tack vare genetisk diagnostik - dar en
persons hela arvsmassa kartlaggs - kan allt
fler patienter med ovanliga sjukdomar fa en
diagnos och darmed battre behandling.

Text: Ylva Carlsson Foto: Ola Lundstrom

Om CMMS

« CMMS (Centrum for
Medfédda Metabo-

la Sjukdomar) &r ett
specialistlaboratorium
vid Karolinska Universi-
tets-sjukhuset och ett
kunskapscentrum for
arftliga amnesomsatt-
ningssjukdomar.

- Fokus ligger pa sjuk-
domar som orsakas av
defekter i omsattningen
av aminosyror, kolhydra-
ter och fettsyror samt
intermedidrmetabola
sjukdomar.

« En stor del av verksam-
heten har hela landet
som upptagningsom-
rade.

- Pa kliniken arbetar
drygt 60 personer besta-
ende av biomedicinska
analytiker, kemister, ad-
ministrativ personal och
ldkare.

Kontaktuppgifter:
cmms.karolinska@sll.se
Telefon: 08-517 719 99

www.sanofi.se 9
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"Utan
sjukdomen
skulle vi
inte vara de
manniskor
vi ar”

"Det varsta jag vet ar nar
folk tycker synd om mig.
Jag ser min sjukdom som
en utmaning, inte som
ett hinder”. Vi har traffat
Kim Karlsson, 32 ar fran
Gammelstad utanfor
Luled, som lever med
Gauchers sjukdom.

Text: Ylva Carlsson Foto: Privat



ar Kim Karlsson var tva ar faststalldes

diagnosen Gauchers sjukdom. Det

visade sig att Kims bada foraldrar var
barare av sjukdomen. Under de narmaste aren
som féljde var Kim ofta inlagd pa sjukhus.

- Jag var ju sé liten sa jag minns inte mycket.
Men att det var en tung tid for hela var familj,
det har jag ju forstatt.

Stillasittande och trétthet

Kim fick sin diagnos i slutet av 1980-talet
och da fanns ingen bromsbehandling mot
sjukdomen. Han hade bland annat problem
med balansen och andningen — och vid sju
ars alder upptacktes det att Kims ryggrad var
krokig (sa kallad skolios). Det ledde till stilla-
sittande och trétthet. Det blev inte s& mycket
idrott eller andra fysiska 6vningar. Problemen
blev allt varre sa nar Kim var 15 ar togs beslut
om steloperation av ryggen.

- Det blev en vandpunkt. Efter den operatio-
nen kandes det mycket lattare. Jag var inte
lika vinglig, jag andades béattre och kande mig
starkare i kroppen.

Kim har Gaucher typ 3

— mest séllsynta varianten

Gauchers sjukdom delas in i tre huvudtyper
beroende pa sjukdomsforloppet och om det
finns neurologiska symptom eller inte. Kim har
typ 3, vilket ar den mest séllsynta. Férutom att
sjukdomen paverkar hjarnan och nervsystemet
kan den ocksa orsaka storningar av 6gonrorel-
serna samt ge 6kade balanssvarigheter.

Att ha en svar sjukdom ar forstéds nagot som
drabbade aldrig kan bortse ifran, men Kim be-
tonar flera ganger under samtalet att han aldrig
kant att sjukdomen begransar honom.

Gauchers sjukdom - inget hinder

- Det varsta jag vet ar nar folk tycker synd om
mig. Jag ser min sjukdom som en utmaning,
inte som ett hinder. Jag ar lyckligt lottad efter-
som jag alltid fatt mycket stdd och forstaelse
fran bade familj och vanner.

Kim fick sitt forsta fasta arbete nar han var

22 ar, som fastighetsskdtare. Han gillade
friheten i jobbet och att fa tillbringa stora delar
av dagarna utomhus. Men efter nastan tio ar i
samma bransch kande han att det var dags att
ga vidare. | dag utbildar han sig till svetsare pa
yrkeshdgskola i Lulea - och har goda férhopp-
ningar om ett nytt jobb sa snart som majligt
efter utbildningens slut.

”Jag stottar andra sa gott jag kan”
Fritiden tillbringar Kim gérna framfér datorn
hemma i lagenheten. Pa senare ar har han
bdrjat skriva mer och mer och just nu haller
han pa med en sci fi-bok. Han gillar ocksa
att vara ute i naturen med en kamera eller ett
fiskespo i handen.

Sedan sex ar tillbaka ar Kim engagerad i den
svenska patientféreningen Morbus Gaucher.
Han har forstaelse och respekt for att andra
kanske inte mar lika bra som han gér.

- Jag forsoker stotta andra sa gott jag kan.
Bland annat genom att sdga att de inte ska
skdmmas over att de har Gaucher. Utan
sjukdomen skulle vi inte vara de manniskor vi
ar. Vi ska vara stolta éver oss sjalva. B
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Om Gauchers sjukdom

« Gauchers sjukdom é&r en séllsynt och arftlig sa

kallad lysosomal inlagringssjukdom, som paverkar
olika personer pa olika satt. Ett av de vanligaste
symptomen &r att magen blir stor pa grund av att
mjalten forstoras. Exempel pa andra vanliga symptom
ar forstorad lever, smarta i skelett och leder, trétthet
samt att man latt far blamérken.

+Om behandling startas i tid kan manga leva ett liv
som de flesta andra. Att stélla diagnosen kan ta lang
tid bland annat eftersom sjukdomen péaverkar manga
delar av kroppen.

« | Sverige &r sjukdomen vanligast i Norrbotten och
Vasterbotten. Dar foddes tidigare 1 av 10 000 barn

med sjukdomen, men under senare &r har siffran sjunkit.
| 6vriga Sverige fods det férre dn 1 barn per 100 000.

«Idag finns det cirka 50 patienter i Sverige som
behandlas for sjukdomen.
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Det berdknas att varje person
med en sallsynt sjukdom i snitt har

40 vard- och
stodkontakter.

Behover av information ér enormt.

Ref: https://www.gp.se/debatt/upphandlingsmiss-hotar-unik-kunskap-om-
ovanliga-diagnoser-1.21528399

Sallsynta dagen uppmarksammas
pa skottdagen

29 februari

i ar, 6vriga ar uppmarksammas
det den 28 februari.

Enligt EU:s definition av
sallsynta sjukdomar (farre
an 50 per 100 000 invanare)
finns mellan 3 000 och 8 000
sadana tillstdnd. Sverige och
resten av Norden har hittills
haft en sndvare grans (farre
an tio per 100 000). Sallsynta
sjukdomar berdknas till

0%

vara arftliga.

Ref: https://www.gp.se/debatt/upphandlingsmiss-hotar-unik-kunskap-om-
ovanliga-diagnoser-1.21528399

Antalet sallsynta diagnoser beraknas till

5000-800

Ref: https://ki.se/kbh/sallsynta-diagnoser/

Orphan drug

eller sarldakemedel ar lakemedel for
behandling av en ovanlig sjukdom.
Inom EU ska sarlakemedlet ge en helt ny
behandling for en livshotande eller kroniskt
funktionsnedsattande sjukdom eller vara till
stor nytta for de som lider av sjukdomen.

Ref: https://sv.wikipedia.org/wiki/S%C3%A4r|%C3%A4k

Sallsynta diagnoser ér inte
ovanliga. Uppskattningar
visar att cirka

2%

av Sveriges befolkning
berdknas ha en sallsynt
diagnos.

Ref: https://www.sallsyntadiagnoser.se/
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UNIK, ar ett magasin

som getts ut i Norge och
Danmark. For att Iasa mer
om sallsynta diagnoser och
artiklar fran dessa magasin,
anvand lanken nedan.

Sjeldne-sykdommer.no
Sjeeldnesygdomme.dk

Riksforbundet
Sallsynta
diagnoser

ar en intresseorganisation
for dem som har sdllsynta
diagnoser, i huvudsak
syndromdiagnoser som har
genetiska orsaker, leder till flera
olika funktionsnedsattningar
och inte tillhér ndgon storre
sjukdomsgrupp.

www.sallsyntadiagnoser.se
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"Vilever ett
fullt liv trots
sjukdomen”

Att leva med en livslang sallsynt
sjukdom behdver inte betyda ett
liv av lidande. God planering och
forstaelse fran omvarlden hjalper
Camilla och Marika att hantera sin
diagnos VLCAD-brist.

Text: Per-Ola Knutas Foto: Victor Olsson



naggstvillingarna Camilla Ydeklev

och Marika Wahlberg Ramsay hade

hunnit bli 26 ar nar den stora smallen
kom. Sedan unga ar hade de tranat fotboll,
varit ute och roat sig, och gjort allt som unga
manniskor gor.

Visst, oftast efter traningarna varkte det i musk-
lerna av kramp, och vi kunde kénna oss helt slut.

— Och ibland nar vi hade varit ute och dansat
var vi sa trotta att vi fick skjuta varandra uppfor
backen till hemmet, sdger Camilla och skrattar.

Knappt kontaktbar

En dag férandrades allt. Pa fredagskvallen
hade de gatt pa fotbollstraningen som vanligt.
Kanske kande de sig ovanligt stela och trotta
pa morgonen men de skakade av sig kanslan.
De skulle ju springa halvmaran pa lérdagen.

Efter 17 kilometer sdckade Camilla ihop.
Marika gick visserligen i mal men efter loppet
gjorde det sa ont att de skrek, och de var da
sa slut att de knappt var kontaktbara.

— Vara foraldrar fick bara oss in i taxin for att
ta oss hem, sager Marika.

Pa tisdagen hade Camilla sa ont i musklerna
att hon akte in till vardcentralen.

— Det visade sig att jag hade akut njursvikt. En
lakare trodde att det var en 'vanlig’ utmattning
men en annan anade att det kunde vara nagot
annat och sag till att jag skickades till sjukhus.

Diagnosen drojde ett halvar

Efter nagon dag hamnade Marika pa samma
sjukhus, i rummet mitt emot. Lakarna borjade
ana att Marika och Camilla kunde bara pa
nagon medfédd metabol bristsjukdom, men
det kravdes ytterligare ett halvar av prover
och analyser innan man kom fram till vilken
diagnos det handlade om: VLCAD-brist, en
ytterst sallsynt sjukdom som endast 20 perso-
ner i Sverige lever med.

— Det var anda en lattnad att fa beskedet. Nu
fick vi en forklaring till muskelvarken och trétthe-
ten som vi hade kant som unga, sager Marika.

VLCAD-brist innebar att fettnedbrytningen i
kroppen inte fungerar som den ska. Det be-
tyder bland annat att man maste vara valdigt
noggrann med att ata en fettsnal kost, och att
man ater regelbundet. De framsta symptomen
ar blodsockerfall och extrem trétthet.

”Vi lever ett fullstandigt liv”

Camilla och Marika sager samstammigt att
de kan leva ett fullstandigt liv och att det gar
att hantera sjukdomen om man planerar och
tanker sig for. | dag ar de 38 ar och bada har
familj och barn. Bada har dessutom chefspo-
sitioner, Camilla inom socialtjansten i Stock-
holm, och Marika pa Karolinska Institutet.

— Det ar klart att det paverkar vara liv, sager
Camilla. Man maste ju alltid tanka till om
maten och se till att man har mgjlighet att kol-
hydratladda genom att képa en bulle om det
skulle behovas. Speciellt nar barnen var sma
var det ju helt nddvandigt — det gar ju inte att
fa muskelkramp och foérsvinna bort i apati nar
man ar med en trearing.

Avslappnad instéllning till sjukdomen
Fotbollen som de delade som en passion i livet
slutade de med for tio ar sedan, men motione-
rar gor de fortfarande.

— Fast numera kor jag bara 30-minuterspass,
sager Marika.

Bada tycker att de mott forstaelse fran omvarl-
den. De har informerat sina kollegor pa jobbet

om sjukdomen, men numera har de en ganska
avslappnad installning till diagnosen.

— Om nagon fragar mig ’har du nagon
sjukdom?’ sa hander det att jag svarar 'nej, jag
ar frisk’. Fast sen tanker jag efter lite — nej visst
ja, det ar jag ju inte, sager Camilla. m
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Om VLCAD-brist

«Vid VLCAD-brist (Very long-chain acyl-CoA
dehydrogenas) ar fettnedbrytningen i kroppen

defekt. Orsaken &r att ett enzym som behovs vid
nedbrytningen av de langa fettsyrekedjorna saknas
eller fungerar daligt. De framsta symptomen ar lagt
blodsocker, irritabilitet och extrem trétthet.

+ VCLAD-brist forekommer i tre olika varianter med
olika svarighetsgrader. Det ar viktigt med tidig diagnos
och ratt kost med lite fett. Lang tid av fasta (10-12
timmar) ska undvikas.

« | Sverige fods i genomsnitt tre till fyra barn varje ar
med VLCAD-brist. | dag lever 20 personer i Sverige med
diagnosen.

- Sjukdomen upptacks numera tidigt genom att den
ingar i den nyféddhetsscreening (PKU) som gors pa
alla nyfodda barn.
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Pompes
sjukdom
stoppar
Inte Tor
fran att
resa

For tio ar sedan, nar Tor Korsvold var tva ar, fick han
diagnosen Pompes sjukdom. Den paverkar kroppens
alla muskler och han sitter numerai rullstol. Det hindrar
honom inte fran att leva ett ratt vanligt liv med valdigt fa
begransningar. Narmast hagrar en resa till New York.

Text: Petra Lodén Foto: Privat

et ar en solig och ovanligt varm dag i
D bérjan av januari och Tor Korsvold har

just kommit hem fran en ortopedklinik
dar han provat ut en korsett. Tor har Pompes
sjukdom som gor att hans muskler férsvagas
och nyligen fick han diagnosen skolios. Sned
rygg ar vanlig bland dem som har Pompes
sjukdom. Sa snart han kanner sig redo
kommer han att opereras, annars riskerar
han f& svart att sitta Iangre stunder och andra
komplikationer.

— Det kommer bli attonde gangen jag sovs
och opereras, sager Tor.

Pompes sjukdom hindrar inte resor

Men han ser faktiskt fram emot operationen
for efter den har han blivit lovad en resa till
New York. Nar han var liten och opererades
somnade han med sitt favoritlego i handen
och vaknade med legot i handen, en fin trost.
Nu &r han tolv ar och leksaker lockar inte
langre, men att resa tycker Tor ar roligt. |
somras var han i Rom. Dar at han en av sina
favoritratter: sallad caprese, serverad med tva
stora bollar akta mozzarella.

Tor gar i sjatte klass i en vanlig skola. Han har
en resurs som moter honom pa morgonen nar
han anlander i taxi.

— Jag behover bara hjalp med jackan, annars
klarar jag mig sjalv pa lektionerna och rasterna.

Till hdsten ar det dags att borja hogstadiet
och da maste Tor byta till en ny skola.

— Det ar bade trakigt och roligt sdger han.

Manga vanner

Antingen ska han valja en skola dar storebror
gar, eller en dar de flesta av kompisarna ska
ga. Men han lutar at att valja skolan dar store-
bror gar. En ny skola innebéar fler véanner och
det tycker Tor kan bli kul.

Nar Tor var liten var det ibland lite svart att hora
vad han sade. Pompes sjukdom innebar att
kroppens alla muskler paverkas, dven halsen.
— Nar han var liten pratade han lite grétigt och
hade svart att sdga S och F, men med opera-
tion och traning har talet blivit mycket battre,
sager Tors mamma Anna Ludvigsson.

Det ar framfor allt musklerna pa nedre delen
av kroppen som drabbats. Det ar vanligt bland
dem med Pompes sjukdom. Darfor ar ojamn
gang eller behov av rullstol vanligt bland de

Nér Tor var yngre
hande det ofta att hans
mamma fick fragor.om

varfor han sitteri rullstol,..
framfor allt fram éld,[el ; —
personer — ndgot varkeh ~ B
hon eller Tor tyckte var

= W
a =
sarskilt trevligt. Numera = &%
ar det oftast barg sma

barn som fradgar och det

ar mer okej tycker Tor.

som far diagnosen, cirka en till tva personer
per 100 000 invanare.

Spelar Fortnite

Det enda som begransar Tors vardag ar toa-
lettbesdk. Annars lever han ett vanligt liv. Favo-
ritsysselséattningen pa fritiden ar spelet Fortnite.

— Att vara ung i rullstol &r nog enklare pa ett
satt idag an innan dataspelen blev en viktig del
av manga tonaringars liv, skillnaden blir inte
sa stor jamfort med kompisarna som kan ga,
sager Anna.

Tor besoker sjukhuset en gang i veckan for en-
zymbehandling. | borjan av varje termin blir det
ofta nagra extra vandor till olika vardinrattning-
ar, bland annat for att prova ut en ny rullstol nar
han vaxt ur den gamla. Eller rulle som Tor och
Anna kallar det. Tor har flera olika rullstolar: for
inomhusbruk och utomhus och nyligen kopte
hans pappa en terranggaende modell.

— Den ska jag ha nar jag aker till Sorlandet i
sOdra Norge, dit brukar vi &ka varje sommar.
Dar ar det mycket ojamn mark och da ar det
bra med en stabilare rullstol, berattar Tor. m

« Pompes sjukdom kallas
dven surt maltasbrist,
GSD I, Glykogeninlag-
ringssjukdom typ Il
Glykogenos typ I, Al-
fa-glukosidasbrist.

« Pompes sjukdom Gver-
fors fran foraldrar till barn
och paverkar musklernas
funktion.

« Sjukdomen beror pa

en nedarvd enzymbrist
som gor att kroppen inte
kan bryta ned det gly-
kogen som finns lagrat

i lysosomerna (enheter
som finns i alla celler i
kroppen, utom i réda
blodkroppar).

« Pompes sjukdom debu-
terar tidigt men blir i vissa
fall inte méarkbar forran
senare i livet.

« Sjukdomen har fatt

sitt namn efter den hol-
landske lakaren Joannes
Cassianius Pompe.

« Forekomsten uppskat-
tas internationellt till cirka
2-3 personer per 100
000 invanare. | Sverige
kanner man till ett 20-tal
personer med sjukdo-
men (2017).
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Manga
juspunkter i
arbetet med barn
med sallsynta
diagnoser

Till Barnneurologen pa Astrid Lindgrens
barnsjukhus i Solna kommer barn med
sallsynta diagnoser. Har far de den
specialistvard och sarskilda omvardnad
som de behdver. For vardteamet innebar
arbetet en nara och lang kontakt med

barnen och deras familjer.

Text: Mathias Pernheim Foto: Privat

— Som specialistsjukskoterska till barn med
sallsynta diagnoser innebar mycket av arbetet
att samordna olika vardkontakter utefter
barnets medicinska behov. En annan viktig
roll ar att skapa trygghet fér barnen och deras
familjer, séger Ylva Beckman som &r specia-
listsjukskoterska pa Barnneurologen pa Astrid
Lindgrens barnsjukhus i Solna.

— Man bidrar ocksa med sin spetskompetens
kring de aktuella diagnoserna och ser till att
familjer kan komma i kontakt med organisatio-
ner eller andra familjer med liknande erfaren-
heter. For de familjer som inte ar bosatta i
Stockholm finns jag och andra i sjukskéter-
skor tillgangliga pa telefon.

Forutom specialistsjukskoterskor ingar en la-
kare, en psykolog och en dietist i vardteamet.
De barn som behéver lakemedelsbehandling
kommer vanligtvis till dagvarden varje vecka.
Ett besok tar i regel en hel dag och behand-
lingen ar ofta livslang.

Viktigt med bra mottagande

— BesoOken har blir en del av de har familjer-
nas vardag. Det ar darfor viktigt att omhander-
tagandet blir sa bra som mdjligt.

Ylva Beckman upplever manga ljusglimtar i
sitt arbete.

— Att vi pa dagvarden blir en fast och trygg punkt
for familjerna kanns sarskilt bra. Det kanns
ocksa valdigt fint att komma familjerna néra och
dela deras vardag i bade med- och motgang.

Roligast nar barn utvecklas

Det svaraste med arbetet tycker hon ar att lam-
na tunga besked. Att behdva tala om for forald-
rar att det inte finns ndgon bot eller behandling.
Hon tycker ocksa att det kan vara en utmaning
att hantera familjernas sorg.

Men det 6verskuggas av all den gladje som det
ger att arbeta med barn med séllsynta diagnoser.

— Det absolut roligaste ar nar ett barn svarar
bra pa en behandling och man ser hur barnet
utvecklas, sager Ylva Beckman och kommer att
tanka pa en flicka som hon har foljt i nagra ar.

— | borjan var hon valdigt radd, men idag tva
ar senare, ar hon jatteglad nar hon kommer
hit och hon springer in pa dagvarden. For
henne har besoken har hos oss blivit en av
veckans ljuspunkter. ®

Astrid Lindgrens
barnsjukhus

«Till Astrid Lindgrens
barnsjukhus i Solna kom-
mer svart sjuka barn fran
hela landet.

« Har vardas barn for
akuta tillstand, kroniska
diagnoser och barn som
fotts for tidigt.

« Pa dagvarden pa
Barnneurologen tar

man emot barn och
ungdomar med séllsynta
diagnoser, neurologiska
sjukdomar och funktions-
nedsattning.

« Har finns ocksa en
enhet inriktad pa neu-
rogena blas- och tarm-
rubbningar.

«Till dagvarden kommer
barn fér undersokning,
utredning och behand-
ling.

- Varje patient har ett
vardteam kopplat till sig.
- Barnen behandlas
enligt individuella vard-
program dar manga
olika yrkesgrupper gér en
samlad bedémning av
barnet.
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Ar du orolig?

Johanna Stenberg och Jan-Henry Stenberg har tagit fram tva
broschyrer for att ge vagledning till de som kanner oro infor- eller
har fatt ett besked om sjukdom.

Misstanke om en allvarlig sjukdom kan innebara stor stress och om
sjukdomen blir bekraftad upplevs det nastan alltid som en chock.
Aven om man har haft féraningar, ir det normalt att beskedet
vdacker starka kanslor eller till och med handlingsforlamning. Att
anpassa sig till den nya situationen kan vara en lang process med
manga faser som kraver bdde tid och tdlamod. Dessa broschyrer

ar avsedd for patienter och narstaende, vilkas liv pa nagot satt

har paverkats av en svar sjukdom.

Ladda ner broschyrerna pa www.sanofi.se

Johanna Stenberg ar psykolog som har arbetat
med patienter med neurologiska problem och
rehabilitering av klienter som ateruppbygger sina
liv. Hon har fatt en inblick i aspekten av storre
livsforandrande handelser genom att observera
hur manniskor anpassar sig och ateruppbygger
sina liv efter en akut sjukdom och olycksfall.

Jan-Henry Stenberg ar filosofie doktor, psykolog
och psykoterapeuthandledare. | sin roll som
psykolog och psykoterapeut har han hjalpt
manniskor att forandra och anpassa sig. Han har
jobbat pa HYKS (Helsingfors Universitetssjukhus)
pa den psykiatriska kliniken och arbetar for
narvarande som chef fér den psykiatriska
avdelningen inom faltet for forandring av
psykosociala behandlingsformer. Han har
undervisat i klinisk psykologi vid universitetet i
Helsingfors och har varit medforfattare till flera
bbcker och artiklar inom psykologi.
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