Exceptione
effektfullt

Ibland hors inte den djupa
rosten av erfarenhet, dven
om det ar just den som dr
den saknade ingrediensen
som behovs for att
behandla en sadllsynt
sjukdom. Man maste
ocksa agera, sdrskilt nar
ingen annan gor det - for
alla sallsynta barns skull.
Namnen pa personerna

i denna artikel har
andrats, och personerna
pa bilderna har ingen
koppling till situationen.

dkarna forstar inte el-
ler helt enkelt inte vet
eller tror. Med tanke pa
barnets hdlsa och sjuk-
dom har man haft tur om
hemmet finns pa kort av-
stand till den bésta vdrden i landet. En
mamma anses vara overbeskyddande
och ha bacillskrack, fastan man i verk-
ligheten vill att barnet ska ma bra och
framfor allt fa leva - trots sin sdllsynta
sjukdom. Detta har Moona, mamma till
ett barn i skoldldern som lider av klorid
diarré, och Hilla, mamma till ett barn
i lekaldern som lider av korttarmssyn-
drom, fatt uppleva. Namnen har dndrats
och personerna pa bilderna &r inte del
av situationen, eftersom fordldrarna vill
vdrna om sina barns ratt till integritet.
En vardag med en sdllsynt sjukdom
ar inte alltid den mest entydiga, dven
om sjukdomen och dess behandling i
sig huvudsakligen dr i balans. Pa grund
av sin svara malabsorption har Hillas
barn en central venkateter for paren-
teral nutrition (ndring som ges intra-
venost). Katetern krdver omsorgsfull
hantering och hygien och till exempel
kompisarna pd dagis far inte réra den,
hur lockande det dn kan kdnnas.
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Det svaraste ar
kanske att slappa
angesten.

Till exempel endast en vanlig mag-
sjuka kan leda till en vecka pa sjukhus.
Sa gick det fér Moonas barn vid 2,5 ars
dlder. Under sjukhusvistelsen skedde
ocksa en allvarlig felbehandling, som
hade kunnat undvikas om man hade
lyssnat pd mamman.

- Under den forsta veckan behandla-
des inte saltforlusten tillrackligt lange
med tillrdckligt héga doser kalium-
klorid, utan man gav endast snabba
korrigeringsbolusar. De korrigerade
kaliumet f6r en stund, men kraschade
snabbt nivan pa nytt. Barnet blev in-
taget pd intensiven och fick eftervard
under tva veckor med s3 héga doser
kaliumklorid att de ldtt skulle kunna ta
livet av en frisk vuxen, sdger Moona.

Under den hdr tiden hade Moona for
férsta gangen ett verkligt behov av att
hitta kamratstod. Nagon som séger att
det hir ska nog ordna sig. Da hittades
en stodperson via en forening.

- Tillsammans startade vi en Face-
book-grupp och jag skapade en blogg
via vilken flera familjer hittade var
grupp. I gruppen delar vi med oss av
vara erfarenheter och forslag pa vad
man skulle kunna prata om med ldka-
ren, vad man ska skriva i ansékan om
handikappforman eller hur man kan be
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om blojor fran distributionen av fér-
brukningsartiklar, listar Moona.

- Vi ger ocksa psykiskt stdd i tunga
situationer.

I borjan ville Hilla inte vara med i en
grupp fordldrar med sjuka barn. Beho-
vet av information och stéd ckade och
hon dndrade 3sikt. Kamratstodet har
hjdlpt henne inse att barnets sdllsynta
sjukdom nu dr en del av livet.

- Jag kan inte med ord beskriva hur
viktigt kamratstodet har varit for oss.
De hdr personerna vet vad jag pratar om
och jag behover inte heller vdlja mina
ord, sammanfattar hon.

Vad skulle man inte géra

for sitt barn

Vad gdller de sdllsynta sjukdomarna
har bada mammorna stott pa saker som
madste férdndras. Deras motivation till
att paverka sakerna dr verkligt mansk-
liga - vad skulle man inte gora for att
barnet ska ma bra.

- Arbetet med att paverka ger en
kdnsla av meningsfullhet och styrka att
ga vidare. Nagon madste ta tag i saker
och ting och ibland dr den dér ndgon
jag sjdlv, sager Hilla.

- Och kanske ndgon annan inte
langre skulle behdéva kdmpa for sina

egna rdttigheter, tilldgger Moona.
Hilla startade en vddjan for att man
skulle fa FPA-ersittning for ett 1dke-
medel som i forskningsanvdndning
hade gett bra resultat. Hennes idoga
arbete bel6nades, efter andra férs6-
ket beviljades ersdttningen. Dessutom
deltar hon bland annat i ett samarbete
som omfattar hela Europa, dir man
vill skapa enhetliga vardvagar for pa-
tienter med sdllsynta tarmsjukdomar.
Moona har varit med ock skickat
stdllningstaganden till f6rlossnings-
sjukhus, gastroenterologer for barn
och FPA, hjdlp personer i samma si-
tuation ldmna in ansékan om handi-
kappférman och begdran om rittelse
till besvarsndmnden f6ér socialskydd
samt kravt att infektionssdkerheten i
daghem och skolor ska foérbdttras.
Var foreningen ingdr i natverket
Harvinaiset, vars syfte dr att forbdttra
stdllningen for grupper med sdllsynta
sjukdomar och handikapp och deras
nérstdende i Finland. I nitverket ver-
kar ett rdd med erfarenhetsrepresen-
tanter, dvs. Harkko-arbetsgruppen,
som bestdr av personer med sillsynta
sjukdomar och deras anhdériga. Bade
Moona och Hilla dr aktiva i arbets-

gruppen.



Jag sjilv, nar inte heller

nagon annan

Moonas egen erfarenhet dr att yrkesper-
soner inom hilso- och sjukvarden inte
nodvandigtvis har ndgon uppfattning
om diagnos och behandling av sdllsynta
sjukdomar. Det har varit en utmaning att
fd dem att forstd vad det handlar om.

- Det kan ldta absurt att det kravs
verkligt stora mdngder salt. Om en
mamma tar ett mycket sjukt barn med
kloriddiarré till sjukhusets akutmottag-
ning och kraver dropp med kaliumklo-
rid 1ater mamman som om hon skulle
vara galen och inte forstar att det kan
leda till barnets dod. Detta trots att det
finns noggranna anvisningar for barnet
om detta, suckar Moona.

Hilla &r glad for sitt vilfirdsomrade,
ddr barnet har behandlats med kunskap
och skicklighet. Hon har dnda hort av
andra med samma diagnos att situatio-
nen f6r i henens omrdade slutligen fick
en lycklig 16sning pd andra hall varit
ndra att sluta pd varsta moéjliga stt.

- Sjukhuset har inte haft kunskap
om hur sjukdomen ska behandlas och
man har inte ens kdnt till var man kan
be om hjdlp, suckar hon.

Mammorna ser ocksd ett behov av
forandringar inom social- och hdlso-
vardssystemet, som de upplever som
mycket expertdrivet. Kulturen maste
fordandras for att man ska kunna planera
en dialogisk behandling.

- Personer med en sdllsynt sjukdom
har ofta mer kunskap om sjukdomen
dn experterna, men dven de personliga
kénslorna star pa spel. Man borde kunna
astadkomma ett samarbete dir man tar
hédnsyn till patientens kunskap om sjuk-
domen och inte gd fram som en angvalt i
professionalismens namn, foreslar Moona.

Det finns ocksd mycket att géra inom
socialskyddssystemet.

- Man maste till exempel varje gang
motivera for FPA att nej, en medfédd
diarré som kommer att vara hela livet
har fortfarande inte upphort, eftersom
det inte finns nagon botande behand-
ling, sdger hon med ett leende.

Dessutom upplever hon att na-
got som ocksa borde forbdttras dr ut-
komsten for den férdlder som stannar
hemma for att skydda sitt langtidssjuka

Sjukhuset har inte haft kunskap
om hur sjukdomen ska behandlas.

barns hdlsa och det faktum att arbets-
karridren forkortas pa grund av att man
gang pad gang maste stanna hemma.

- Skulle detta kunna beaktas till ex-
empel ndr det galler arbetslivserfaren-
het eller pension? sidger Moona.

Aven om bdda mammornas énskan
att dstadkomma en foérandring grundar
sig pa det ena barnets situation utférs
arbete med att paverka dven foér andra
barns bista. De vill paverka det faktum
att barn med sdllsynta sjukdomar skulle
ha méjlighet att fa en diagnos och ritt
vard i tillrackligt god tid och att varden
i framtiden skulle vara jamlik, obero-
ende av bostadsort.

Var egen normala vardag

Moona upplever att hennes familj lever
i en normal vardag, ddr barnets sjuk-
dom bara utgdr en del av vardagen.

- Fortfarande har barnet diarré vid to-
alettbes6k, men vi gdr ju alla ndgon gang
pa toaletten. Och barnet dricker fortfa-
rande saltersdttning, men det dar som att
dricka ett glas saft, konstaterar hon.

Hilla dr inne pa samma linje. Det
dldsta barnets sdllsynta sjukdom har
alltid varit en del av bada barnens liv
och dven fordldrarna har anpassat sig.
Bdda arbetar inom helt andra branscher
och har med andra ord dven fatt ldra
sig nya yrken for att virda sina barn.
Vardagen med sina strikta tidtabeller dr
stressig och det finns endast lite egen
och gemensam tid. Hilla drommer om
att g pd date och slappna av tillsam-
mans med sin partner.

- Det dldsta barnet har till exempel
inte kunnat lamnas hos sina far-/mor-
fordldrar. Det hdr har varit en verkligt
overgripande situation for oss fordldrar,
sdger Hilla.

- Nu ndr barnet dr dldre har situa-
tionen blivit lttare pd mdnga nivaer.
Det svdraste dr nog att pa nagot satt
sldppa greppet om den oro man har
vant sig vid. @

Forfattaren dr foreningens
kommunikationsdirektdr.

Var férening omfattar tva sall-
synta sjukdomar: klorid diarré och
korttarmssyndrom. En sjukdom
anses vara sallsynt om farre an
fem personer av 10 000 invanare
insjuknar iden. (Harvinaiset.fi)

Klorid diarré:

1-2 barn per ar fods med
sjukdomen

Sjukdomen hor till det
finlandska sjukdomsarvet, beror
pa ett genfel

Orsakas av en storning i
kloridabsorptionenitarmarna,
som leder till kronisk diarré pa
grund av bristfallig absorption
av natrium och vattenislutet av
tunntarmen och i tjocktarmen,
och sekundart till snabb férlust
av kalium via njurmekanismen.

Korttarmssyndrom:

24 fall per 100 000 levande
fédda barn, bland vuxna 0,6
fall/100 000 personer

Hos barn allvarlig tarminfektion
som leder till delvis

borttagen tunntarm och

till korttarmssyndrom eller
medfddda missbildningar

Hos vuxna kan orsaken vara
IBD, blodcirkulationsstorningar i
tarmarna, tumorer, skador eller
komplikationer vid operation
Svar storning i tarmens rorelser
kan leda till funktionellt
korttarmssyndrom hos personer
i alla aldrar
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