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NAR EN SALLSYNT DIAGNOS AR AKTUELL

Vad betyder det att vara sallsynt i bemarkelsen att ha en sjukdom eller ett syndrom som bara

ett fatal andra har? Och vad ar en séllsynt diagnos?

Det finns cirka 8000 sillsynta diagnoser, manga av dem ar genetiskt betingade och i de flesta
fall ocksa arftliga. Forutom att sjukdomarna ar allvarliga ar de i varierande grad
funktionsnedsattande. Ofta ar det frdgan om syndrom, vilket innebar en sarskild
kombination av symtom som tillsammans utgor en helhet och i sin tur en bestamd diagnos. I
dagens liage ar det endast ett fatal av sjukdomarna som kan botas men forskningen och

lakemedelsutvecklingen gér hela tiden framat.

En diagnos anses vara sillsynt da hogst 5 av 10 000 personer har sjukdomen, akomman,
tillstandet, skadan, syndromet, avvikelsen. En sillsynt diagnos kan ge sig till kinna i alla
aldrar och forekommer inom alla medicinska specialomraden. Globalt sett beror diagnoserna
ungefar 300 miljoner personer, avdem ar 6ver 300 000 finlandare och i sin tur 15 000 av
dem finlandssvenskar. I var och en av dessa personers liv finns ocksa familj, slakt, vinner och
professionella som pa olika satt berors av saken. Sammanriknade ar de sallsynta diagnoserna
alltsd inte ovanliga men antalet personer med en och samma diagnos ar ofta fa. Det kan

darfor vara svart att hitta kamratstod. Man kan till exempel vara den enda i sitt hemland med
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en viss diagnos, eller sa befinner sig ens gelike pa andra sidan jordklotet och talar ett
fraimmande sprak. Forstaeligt nog ar kunskapen om sjukdomarna inom héalso- och
sjukvarden begransad. For en specialistlakare inom medicinsk genetik eller en genetisk
vagledare ar det inte alls ovanligt att de traffar personer med en viss diagnos bar en eller ett

fatal ganger under sitt yrkesliv.

Ett av de kanske mest utmérkande siardragen for sallsynta diagnoser ar att de flesta av dem ar
arftliga. Det i sin tur har olika betydelse beroende pa nedarvningsmonstret och fran vilken

slaktmedlems situation vi ser pa saken.

For dig som har en sillsynt diagnos kan det ha tagit 1ang tid innan man kom underfund med
vad dina symtom berodde pa. Eller kanske du har fatt din diagnos plotslig och ingen har
tidigare tankt pa att dina symtom, eller symtom som finns i sldkten, tyder pa en sillsynt,
arftlig sjukdom. Du, eller ditt barn, kan ocksa hora till dem som inte 4nnu har en diagnos

trots symtom som tyder pa en sillsynt diagnos.

I vilken av ovanstaende ldgen du, ditt barn eller en anhorig &n befinner sig sa innebar en
séllsynt diagnos, eller misstanken om en sadan, att det finns och har funnits bade

faktamassiga och emotionella utmaningar med i bilden.

Att fa en sillsynt diagnos innebar i manga avseenden det samma som att fa en diagnos pa en
vanligare kronisk &komma. Man har besviarande och begransande symtom, man oroar sig for
framtiden, soker kunskap, besoker lakare och andra personalgrupper inom halso- och
sjukvarden, kianner sig annorlunda dn andra mm. Men som du redan markt finns det

sarskilda omstandigheter som gor att det ocksa finns stora skillnader.

Att fa diagnosen

I méanga fall tar det lang tid att komma fram till en diagnos. Ovissheten och vantan kan ha
skapat bade otrygghet och frustration. Om det giller ett litet barn har du som foralder
antaglige sokt information pa natet och hittat flera forklaringar till de aktuella symtomen.
Dina tankar kan ha sviangt mellan hopp och fortvivlan och diagnosen kan vara en liattnad eller
bekrifta de varsta farhdgorna. Med i bilden finns ockséd andra personer som oroar sig:

vanner, mor- och farforaldrar, andra anhoriga och kanske barnets syskon.
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Ibland ar situationen den att du utan foraningar far veta om risken att senare i livet insjukna i
en sillsynt sjukdom. En slakting berattar om en diagnos som hen just fatt och att saken kan
berora dig. Det kan tex vara nagon av de cancerformer som uppstar till foljd av en arftlig
benédgenhet for en viss typ av cancer. Som vuxen har du da en majlighet att ta reda pa om du
bar pa den mutation som ger den 6kade risken att insjukna. Det kan ocksa handa att man
forst i tonaren, eller i vuxenalder, far veta att den sjukdom som flera personer i sldakten, i
manga generationer, har eller haft ar arftlig. Det kan finnas manga orsaker till att man inte
talat om saken. Kanske har man velat skydda yngre personer fran sorger eller sjalv haft for
svart att ta upp besvarliga fragor. Att 6verraskande fa veta att man berors av en sallsynt
sjukdom kan ocksa intraffa da en lange dold hemlighet kommer fram. Du far veta om missfall
eller ett dodfott syskon langt bak i tiden och det visar sig att du sjalv kan vara en sa kallad
frisk barare av en mutation. Det har i ar kdnts for svart for fordldrarna att tala om det som i

tiden for dem innebar en stor sorg.

Da en sillsynt diagnos misstanks kan det ocksa innebéra att ar av undersokningar dnda inte
leder till en diagnos. Men det hdander ocksa att tidigare odiagnostiserade symtom far sin

forklaring i takt med att man utvecklar nya undersokningsmetoder.

Arftlighet

Vid manga av de sillsynta diagnoserna kanner man till nedarvningsmonstret, antingen sa att
mutationen/mutationerna ar kanda eller for att man genom att studera slakttradet kan dra
slutsatser om hur sjukdomen nedarvs. Det i sin tur gor att vi vet vad arftligheten innebar for
personen med diagnosen och for familjemedlemmar och slaktingar. Du kan ldsa om
kromosomer, gener och nedarvningsmonster har under rubriken "Litt om genetik och

arftlighet”.

Nedarvningsmonstret berattar pa vilket sitt en sjukdomsgen gér vidare fran en foralder till
ett barn. D4 man kanner till nedarvningsmonstret kan man ocksa i de flesta fall klarlagga
betydelsen av mutationen for andra i familjen och i slikten. D& ndgondera foraldern har en
diagnos som nedarvs dominant dr man forberedd pa sannolikheten for det kommande barnet
att fa samma sjukdom. Det ar lika stor sannolikhet att barnet far sjukdomen som att barnet
inte far den. Men dominanta sjukdomar uppstar ocksa pa grund av nya mutationer, sa

kallade de novo-mutationer, som inte nedarvts fran nagondera foraldern utan uppkommit da
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barnet blivit till. Vid recessiv nedarvning ar det ofta ovantat nar barnet fods med, eller senare
insjuknar i, en sillsynt sjukdom. Bada foraldrarna ar da sa kallade friska barare av
mutationen, dvs de har mutationen i en av de tva aktuella generna (alla gener upptriader
parvis; den ena kommer fran mamman och andra fran pappan). Barnet med sjukdomen har
av bada foraldrar fatt genen med mutationen. Efter att ett barn fatt diagnosen pa en recessivt
nedarvd sjukdom vet man vad arftligheten har for betydelsen i framtida graviditeter och for
slaktingar som berors av saken. Konsbunden nedarvning, eller s kallade X-kromosomal
nedarvning, innebar att en frisk kvinna som bar pa en mutation kan fa pojkar som har en viss
sjukdom. Det finns en 50 procents sannolikhet att pojkbarnet far just den X-kromosom som
har mutationen och samma sannolikhet att pojken inte far den sjukdomsframkallande
mutationen. Pojkar har en X- och en Y-kromosom och da en mutation sitter i X-kromosomen
finns det inte en annan fungerande X-kromosom. Flickor igen har tva X-kromosomer och

darfor en 50 procents sannolikhet, att som mamman, bli friska barare av mutationen.

Det har var en kort genomgang av de tre vanligaste nedarvningsmonstren. Och som du ser
racker det inte med att konstatera att en sjukdom ar arftlig, det beror pa
nediarvningsmonstret vilken betydelse arftligheten far i individens liv. En séllsynt diagnos
innebar naturligtvis ocksa att det finns en stor mangd annan kunskap att ta till sig och

dessutom manga kianslomassiga utmaningar.

Da en diagnos stills och ldkaren ger information om symtom, nedarvningsmonster,
mutationer, uppfoljning, eventuell vard och medicinering, vem i slikten som borde
informeras, risken for syskon, risken for eventuella kommande barn osv ar det en ofantligt
stor mangd fakta att ta till sig. Ett eller ndgra besok, kanske inte pa ditt modersmal, kan
omojligt ge svar pa alla fragor och skapar ofta nya. Eftersom diagnosen ar sallsynt har du
antagligen inte hort om den tidigare och har alltsa inte heller ndgon som helst kunskap om

saken. Ofta ar det svart att hitta lattfattlig information om diagnosen.

For flertalet av de séllsynta sjukdomarna finns inte botande vard men i manga fall kan
symtomen lindras. Ménga av sjukdomarna och syndromen ar fortskridande och vid vissa av
diagnoserna dr symtomen av den art att sjukdomen leder till en for tidig dod. En kronisk,

allvarlig sjukdom innebar ocksa en stor omstallning for hela familjen och 6vriga anhoriga.

Om det galler ditt barn medfor redan det faktum att barnet vaxer och utvecklas att du som

foralder kommer att behova svar pa nya fragor 1angs med barnets uppvaxt. Dartill kommer
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situationer i barnets liv som betyder nya utmaningar och ocksa behov av mera information.
Det kan vara nar hen borjar pa dagis, i skola eller vill borja med en fritidssysselsattning. Eller
kanske ditt barn har en sjukdom som innebar att du forbereder dig pa att fairdigheter hos
barnet forsvinner och ditt barn kommer att d6. Om du som ung eller vuxen har fatt, eller hela
livet haft, en sillsynt diagnos kommer du ocksa att st infor olika situationer da nya fragor
och funderingar vicks. Det kan hianda nar du paborja studierna, ska ut i yrkeslivet, traffar
nagon att dela livet med och senare kanske fragor kring familjetillokning. Funderingar kring
fragor som vem ska jag beratta for, nar ska jag gora det, hur mycket vill jag att andra vet om

min eller mitt barns diagnos kan ocksa bli aktuella.

Det ar inte heller ovanligt att man kan kanna skam for att man har en sjukdom som gor att
man inte klarar av vardagslivet utan behover hjalp med mycket. Eller att man som syskon i

nagot skede skims over sitt syskon for att hen uppfor sig annorlunda.

Vard

Sallsynta sjukdomar paverkar ofta funktioner eftersom flera organ ar involverade. For att
uppfoljningen och varden ska vara heltackande betyder det besok hos olika specialistlikare
vilket kan leda till en splittrad helhet och kinslan av att ingen haller i tradarna. Och det ar
inte for alla som en vardkedja ens existerar. Sillsynta sjukdomar ar i de flesta fall obotliga
men det betyder inte att det inte finns ndgot man kan gora for att underlitta situationen. Alla
med en ovanlig diagnos har samma rattigheter som andra med kroniska sjukdomar att fa en

vardplan uppgjord. Du kan ldsa mera om halso- och vardplanen har

Fakta och kénslor
Att ta in fakta som i manga fall ar komplicerad brukar innebara en lang process. Det ar
omgjligt att omsatta all information pa en gang, tvartom kan de ta till och med flera ar innan

kanslan av att "nu kianner jag min sjukdom och vad den innebar for mig” infinner sig.

Nar du lyckats bygga ditt paket med kunskap om diagnosen ar det inte bara fakta som fallit
pa plats. De kianslomassiga utmaningarna som diagnosen medfor ar ocksd manga. Beroende

pa symtombilden kan det forekomma faser av forsimring och det betyder i sig att en
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omorientering och nyorientering kan bli aktuell flera gdnger om. Du har kanske funderat
kring nedarvningsmonstret och oroat dig for om dina barn kommer att fa& samma sjukdom
som du sjilv har. Du har funderat pa slaktingar och det har kanske inte varit helt l4tt att
informera dem. Det ar inte alltid komplikationsfritt att beratta for nagon att hen sjilv eller
kanske ett barn kan beroras av en diagnos. Du har grubblat 6ver hur din eller ditt barns eller
en nara anhorigs framtid kommer att se ut. Radslan 6ver, eller insikten om att, diagnosen
leder till for tidig dod har kanske funnits med i bilden. Det kan ha varit en utmaning att fa

vard och stod.

I det Nationella programmet for sillsynta sjukdomar 2019—2023 (Social- och
hilsovardsministeriets arbetsgrupp for sallsynta sjukdomar) lagger man tonvikten pa
delaktighet, en bra vardag, jamlik tillgang till tjanster och nationell samordning av de samma,
okad kompetens bland professionella och okad kunskap hos allmanheten. Speciellt omnamns
att alla skall ha tillgang till information pa sitt modersmal. Med tanke pa de utmaningar en
sallsynt sjukdom stiller pa individniva och pa hélso- och sjukvarden ar det litt att inse varfor

finlandssvenskar med siallsynta sjukdomar ar en minoritet inom minoriteteten.

Att fa tala om sin situation med sakkunniga, att dela tankar och erfarenheter med andra i
samma eller liknande situation, att hitta kamratstod och att fa information pa sitt modersmal
ar nagot som visat sig vara vardefullt for de som berors av ovanliga hilsotillstand. Inom
verksamheten for séllsynta diagnoser pa Folkhilsan kan vi erbjuda dig lagtroskel- och
handledningssamtal, kamratstodsformedling, kamratstod i form av grupptraffar, evenemang

i form av webbinarier och foreldsningar och information av olika slag pa var webbsida.
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