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Abstract

Background: Rare diseases, a diverse group of conditions which each represent few patients, are a
challenge for the Swedish health care system. Despite efforts by the European Union and Swedish
institutions to address these patients’ needs, there is still a lack of scientific studies and political
initiatives when it comes to adult patients living with these diagnoses. Many patient organizations
have raised the issue that their members feel as if they are leaving their sense of security and
continuity behind when they leave the pediatric health care system.

Objective: This project aims to describe how health care is organized for people with rare diseases
and especially their transition to adult health care.

Methods: Semi structured interviews with patients, parents and health care providers were analyzed
according to the Systematic text condensation method.

Results: The material is presented from two perspectives: that of health care workers’
understanding and inside experiences of the system, and that of patients and parents’ personal
stories. We describe various experiences of the transition period, difficulties that might occur,
differences between pediatric and adult health care and proposals of improvement for this particular
patient group. In particular, we identify a lack of accessibility, coordination, information and
recognition of the transition process in the current system.

Conclusions: To improve the situation we suggest that adult health care for rare diseases is
organized in such a way that patients know where to turn. Centers of expertise are one possible
solution for some groups. An inquiry into the role and responsibilities of primary care is also
desirable. Finally, it is imperative that clinics make a priority of developing goals and guidelines for

the transition process.



Populérvetenskaplig sammanfattning

Séllsynta diagnoser ar en bred grupp diagnoser som, trots att de var for sig & mycket ovanliga,
tillsammans drabbar ett stort antal personer. Pa senare tid har framsteg inom forskningen lett till att
medellivslangden okat for manga av dessa diagnoser och allt fler patienter uppnar vuxen alder.
Detta har skapat en ny patientgrupp som vuxensjukvarden har svart att ta hand om. Manga
utredningar har visat pa svarigheter i varden for vuxna patienter med dessa diagnoser och med
denna uppsats vill vi ta reda pa hur varden for personer med séllsynta diagnoser &r organiserad,
sarskilt med fokus pa perioden i 6vergangen fran barnsjukvarden, vilka utmaningar som finns och

hur man kan hantera dessa.

For att astadkomma detta har vi framforallt gjort en intervjustudie, men dven gjort en
litteraturgenomgang av internationella artiklar samt av svenska patientundersokningar och
utredningar. Vi har intervjuat personer med séllsynta diagnoser eller foraldrar till dessa samt lakare,
tandlakare och andra som arbetar inom varden eller kommer i kontakt med sallsynta diagnoser pa
annat sétt. Totalt har vi intervjuat 23 personer och utdver det har vi skickat ut en minienkét som sju
lakare har svarat pa. Vi har sedan analyserat materialet utifran en anpassad metod som heter

systematisk textkondensering.

Var studie visar att patienter och anhdriga generellt upplever barnsjukvarden positivt,
vuxensjukvarden mindre positivt och dvergangen dem emellan som den samsta tiden i varden.
Moment som upplevs bristfalliga av alla intervjudeltagare ar framforallt samordning,
kommunikation och tillganglighet. Positiva erfarenheter har deltagarna bland annat fran vardteam
med olika yrkeskompetenser samt fran de fall dar varden erbjuder sérskilda insatser i samband med

overgangen till vuxenvarden.

Vara resultat stammer Gverens med de mycket sparsamma undersékningar inom omradet som gjorts
tidigare. Vi foreslar en organisering av varden for patienter med séllsynta diagnoser som tydliggor
vart de ska vdnda sig nar de uppnatt vuxen alder. Ett alternativ ar nationella och regionala center,
foretradesvis for grupper av diagnoser med liknande problematik. Vi foresprakar ocksa en utredning

av primarvardens samt habiliteringens roll som vardgivare for denna patientgrupp.
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Inledning

Séllsynta diagnoser ar en bred grupp diagnoser som medfor olika grader av funktionsnedsattningar
och, trots att de var for sig & mycket ovanliga, tillsammans drabbar ett stort antal personer.
Merparten av dessa diagnoser r genetiskt betingade® och ménga innebar forr att de drabbade séllan
uppnadde vuxen alder. Idag har dock framstegen inom den medicinska forskningen lett till att den
forvantade livslangden for personer med en stor del av de séllsynta sjukdomarna har 6kat markant,
vilket har skapat en ny patientgrupp som vuxensjukvarden har svart att ta hand om*>. DA flera
utredningar har visat p& svérigheter i varden for vuxna patienter med séllsynta sjukdomar*® har vi
intresserat oss sarskilt for denna grupp och tiden da man gar fran att behandlas i barnvarden till att
behandlas i vuxenvarden. Vi vill har ge en bild av hur varden for personer med séllsynta diagnoser

ar organiserad, vilka utmaningar som finns och hur man kan hantera dessa.

| Sverige idag anvands olika begrepp for att beskriva séllsynta diagnoser. Termerna ovanlig/sallsynt
och diagnos/sjukdom anvénds i olika kombinationer och definieras dven olika, bade i Sverige och i
ovriga varlden. Det pagar en debatt om hur man ska kunna komma fram till en gemensam
terminologi men da det inte finns ett allmant vedertaget begrepp i dagslaget har vi i denna uppsats
anvant termerna séllsynta diagnoser, sallsynta sjukdomar, ovanliga diagnoser samt ovanliga
sjukdomar som synonymer. Vanligen definierar man i Sverige en sallsynt diagnos som en sjukdom
eller skada som leder till omfattande funktionshinder och som finns hos hdgst hundra personer per
miljon (1/10 000) invénare’. Den definitionen anvands exempelvis dven i Norge medan man i
Danmark réaknar tillstdnd som inte finns hos mer 4n 500 inv&nare som séllsynta®. Europeiska
Unionens (EU) definition &r ytterligare en annan och réknar alla sjukdomar som finns hos farre an
500 personer per miljon (1/2 000) inv&nare som séllsynta®. EU:s r&d namner i en rekommendation
fran 2009 att det finns mellan 5000 och 8000 séllsynta diagnoser som tillsammans drabbar 6-8 % av
befolkningen®. Socialstyrelsen beskriver ndrmare 300 av dessa diagnoser i sin databas Ovanliga

diagnoser’.

Ett annat begrepp vi hanterar i var uppsats ar 6vergangen till vuxenvard, aven kallad transition.
Inom varden innebér transition en forflyttning mellan olika vardgivare. Vi fokuserar i den hér
studien pa sjukvardens roll i dvergangen fran barn till vuxen, men transition &r ett begrepp som
innebar mer dn sa. Det innefattar hela den planerade 6vergdngen fran barn via ungdom till vuxen,
fran skola till arbete, fran foraldrahem till eget boende och fran en familjecentrerad barnsjukvard till
den patientcentrerade sjukvérden for vuxna'®. Darfor handlar en stor del av forskningen om hela
livssituationen hos patienterna som genomgar transitionen, men vi kommer att fokusera pa de delar

som berdr 6vergangen specifikt inom varden. Da ordet transition har kénts val vetenskapligt att



anviinda under véra intervjuer har vi istiillet anvint ”6vergingen” och dven behallit den

terminologin i de delar av uppsatsen som berdr intervjumaterialet.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser, som ar en paraplyorganisation for ett 40-tal patientféreningar,
har i sina medlemsundersokningar ”Fokus pa vardagen” och ”Fokus pé varden” definierat flera
problemomraden relaterade till vardsituationen for dess medlemmar. De menar att séllsyntheten i
sig medfor en sérskild problematik, ett "tilliggshandikapp”. Detta kan bland annat innebéra
svarigheter i kontakter med varden och myndigheter samt okunskap bland vardgivare och
tjansteman®. 1 forlangningen kan detta leda till negativt bemdtande, bristande férstaelse och
acceptans for funktionsnedséattningen, stérre belastning for diagnosbéraren och anhériga, forsenad
diagnostisering, felbehandling, felaktiga insatser eller att andra medicinska tillstand inte upptacks®.
Situationen forvarras ytterligare av att manga av de sallsynta diagnoserna éven ger upphov till
mycket komplexa symtombilder och flerfunktionsnedsattningar vilka kraver insatser fran flera

skilda instanser och specialister™.

Sammanfattningsvis kan man sdga att dessa problem accentueras i de material dar man har sorterat
ut personer dver arton ar. Kontakten med varden ar en faktor som upplevs svarare dar &n inom
pediatriken. Inom pediatriken finns mycket samlad kompetens samt en holistisk struktur. Daremot
ar strukturer som underlattar en helhetssyn for patientens situation ofta mer bristfalliga for vuxna.
En speciellt utsatt tid for dessa patienter ar ofta perioden da man gar fran att vara barn till att vara
vuxen. Utover allt vad vuxenblivande innebédr med att hitta en identitet som en sjélvstandig individ i
samhéllet maste denna grupp aven finna sig till ratta i sjukvarden nar de lamnar sina kontakter inom

pediatriken.

Syfte och fragestéllningar

Mot bakgrund av detta har vi velat studera hur varden for personer med sallsynta diagnoser &r
uppbyggd idag och vilka anstrangningar som gors for att forbattra den. Sarskilt fokus lagger vi pa
de vuxna diagnosbararna och pa den kansliga tiden da man flyttar ver fran barn- till vuxenvard.

Féljande problem och fragor behandlar vi i studien:

- Hur fungerar vardsystemet for barn respektive vuxna patienter med sallsynta diagnoser?
- Hur genomfors 6vergangen fran barn- till vuxenvard?

- Vilka problem finns och var i vardkedjan uppstar dessa?

- Hur kan man forbéattra vardsituationen for personer med sallsynta diagnoser?

- Ar nationella center ett alternativ?

- Hur skulle dessa organiseras i praktiken?



Metodbeskrivning

Vi har anvant oss av en kvalitativ metod med intervjuer samt en litteraturgenomgang for att utreda
hur varden ar uppbyggd for personer med sallsynta diagnoser och framfor allt hur Gvergangen till

vuxenvarden ser ut for dessa patienter.

Litteratursokning

For uppsatsens bakgrund och for att satta var studie i ett ssmmanhang har vi skrivit en éversiktlig
presentation av tidigare forskning inom a@mnet. Vi har anvént oss av databasen PubMed dar vi sokt
efter artiklar som handlar om 6vergangen fran barn- till vuxenvard samt EU:s initiativ i fragor kring
sillsynta sjukdomar. I sokningar pa PubMed har vi anvént soktermerna ~Transition to adult
care”’[mesh] och “Rare diseases”’[mesh], var for sig, dd dessa i kombination inte gett nigra traffar
samt ’Rare diseases”[mesh] i kombination med ”Health policy” [mesh]. Vi har &ven hittat artiklar

via “’related citations” pd PubMed, samt via tips om liknande artiklar p& databasen ScienceDirect.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser har utfort ett antal studier som delvis inkluderar de fragor vi har
intresserat oss for*®. Dessa har anvants dels for bakgrundskapitlet och dels infor
problemformulering. Likasa har vi i jamférande syfte tagit del av gruppintervjuer fran Agrenska
stiftelsens vuxenvistelser'?. Utdver detta har vi anvant oss av olika aktorers hemsidor och deras

beskrivning av sin verksamhet.

Intervjuer

| var studie har vi intervjuat dels olika vardgivare och dels patienter och anhériga. Intervjuerna ar
semistrukturerade dar vi har forberett frigor men ocksa lamnat utrymme for associationer och
ibland stallt foljdfragor pa detta. | majligaste man har vi forsokt traffa alla uppgiftslamnare och i
dessa fall har vi spelat in intervjuerna och sedan transkriberat dem. | vissa fall har vi pa grund av
geografiska avstand genomfort intervjuer via Skype eller telefon och vi har dven haft ett par lakare

som svarat pa fragor via e-post.

Vad géller intervjuerna med medarbetare inom varden har vi haft tva syften. Dels har vi samlat
information for att lara oss om hur systemet &r uppbyggt och hur det &r ténkt att fungera och dels
har vi frdgat om informanternas erfarenheter och uppfattningar. Totalt har vi intervjuat 14 personer

som arbetar inom varden, utspridda pa olika verksamheter. Se Tabell 1 A samt Figur 1 A.

Intervjuerna med diagnosbarare och anh6riga har varit inriktade pa den personliga erfarenheten av
varden. Vi har intervjuat fyra diagnosbarare och fem anhériga fran sju familjer. De diagnoser som

ar representerade i materialet & Noonans syndrom, Cystisk fibros, Sotos syndrom, Sturge-Webers



syndrom, Fragilt X samt en okand diagnos. Se Tabell 1 B och 1 C samt Figur 1 B. For att fa kontakt
med dessa familjer har vi fatt hjalp av olika patient- och anhérigforeningar. Da det handlar om
sallsynta diagnoser har vi inte haft sd manga familjer att intervjua. Vi har darfor inte gjort nagot
riktat urval bland de vi fatt kontakt med utan inkluderat alla som velat medverka.

Intervjuerna har dven kompletterats med en minienkat till personer som star som resurspersoner pa
Socialstyrelsens databas for ovanliga sjukdomar. Vi valde att skicka detta till de personer som
arbetar med nagon av de diagnoser som har diskuterats i vara intervjuer. Totalt skickade vi ut 12
enkater. Tva stycken nadde aldrig mottagaren och sju av de évriga 10 besvarades. Enkéaterna
handlar om hur resurspersonerna utnyttjas och vad upprattande av nationella center skulle kunna
tillfora jamfort med dagens system. Se Tabell 1 D samt Figur 1 C.

Analysmodell

Materialet fran vara intervjuer har vi analyserat kvalitativt enligt metoden systematisk
textkondensering. Enligt denna analyseras materialet i fyra steg dar man tar ut gemensamma teman,
bryter ner texten till meningsbérande enheter och kodar dem, sorterar de kodade enheterna i
subgrupper samt summerar citaten till beskrivningar. Denna metod bygger pa inslag av Grundad
teori och Giorgis fenomenologiska analys och &r speciellt utarbetad av Malterud for att analysera
patientintervjuer inom varden. Intervjuerna med vardpersonal respektive diagnosbérare och

anhdriga har analyserats som tva separata material for att sedan jamforas med varandra.
Etik

Alla intervjuer i studien har skett under informanternas medgivande. Alla har informerats i forvéag
om hur materialet skulle anvandas. Vi har inte tagit del av nagra journaluppgifter eller liknande utan
endast sadan information som de medverkande har valt att delge oss. Med alla medverkande har vi
diskuterat hur de ska bli citerade. Vi har fatt tillstand att referera till de som deltagit i form av sin
yrkesroll med namn och position. Diagnosbararna har tillatit oss att referera till dem med kon, alder
och diagnos och de anhdriga med relation till den aktuelle diagnosbéraren samt dennes kén, alder

och diagnos. Mot bakgrund av detta har ingen ansdkan till etiska ndmnden ansetts nddvandig.



Resultat

Bakgrund
Initiativ och ramverk for sallsynta sjukdomar

Da behovet av vard och omsorg for personer med sallsynta diagnoser lange har forsummats i bade
samhéllsdebatten och den medicinska forskningen har de fatt benimningen “health orphans”. Pa
senare ar har dock bade forskare och politiker arbetat for att 6ka medvetenheten om denna
problematik, vilket bland annat har visat sig i lakemedelsbranschen i och med framtagandet av
sarlakemedel (orphan drugs)™. Trots att varje diagnos inte omfattar s& manga patienter utgér den
sammanlagda gruppen som &r drabbade av séllsynta sjukdomar en betydande del av barn som
vardas pa sjukhus. Da dessa patienters underliggande sjukdomar ofta medfor att de har tata
kontakter med varden forstarks denna effekt ytterligare™. Allt detta rattfardigar att séarskild
uppmarksamhet riktas mot sallsynta diagnoser, trots att det kan verka oproportioneligt mot en ringa
prevalens hos en specifik sjukdom. Bade i Europa och i USA har darfor forskning om séllsynta

diagnoser fatt sarskild prioritet™.
Europeiska Unionen

EU arbetar for att framja hélsa inom unionen genom att arbeta tillsammans med medlemsstaterna
och har utsett sallsynta sjukdomar till ett sarskilt prioriterat omrade™®. EU-organens arbete med att
fa landerna att samarbeta i vardfragor star dock i konflikt med att hélso- och sjukvard omfattas av
den sa kallade subsidiaritetsprincipen som i detta fall innebér att landerna sjélva fattar alla beslut
om hélso- och sjukvard inom sina granser. Denna sarstallning for sallsynta sjukdomar har man
motiverat med den effektivitet ett transnationellt samarbete kan tillféra till arbetet att sammanlanka

f3 och utspridda resurser®”.

Nir ”Europaparlamentet och Radets forordning (EG) nr 141/2000 av den 16 december 1999 om
sarlakemedel” antogs var det forsta gangen EU definierade séllsynta sjukdomar, da med hansyn till
vilka lakemedel som skulle & status som sarlakemedel®’. Inspiration till detta hamtade man fran
liknande &tgarder i USA 1983 och Japan 1993". Denna definition anvandes ocks& i unionens
atgardsprogram avseende sallsynta sjukdomar 1999-2003, dar man framfor allt fokuserade pa att
sprida information och 6ka kunskapen om dessa tillstand*’. Sedan dess har man pa EU-niva arbetat
for att bygga upp ett ramverk for hur man ska hantera séllsynta sjukdomar. | de atgardsprogram som
har avlost varandra, har man definierat tillgangliggérande av information, skapande av natverk och
bildande av strategier for transnationella samarbeten som sarskilt viktiga fragor™®. For att ytterligare

specificera en helhetsstrategi samt stérka sallsynta diagnosers stéllning i unionen och i individuella



medlemslinder lade Europeiska Kommissionen fram ”"Meddelande om sillsynta sjukdomar:
utmaningar for Europa” 2008%°. Ar 2009 kom “Rédets rekommendation om en satsning avseende

"9 som preciserar vad medlemsstaterna rekommenderas géra™®. Har uppmanas

séllsynta sjukdomar
medlemslanderna att ta fram nationella strategier avseende séllsynta sjukdomar, underlatta en
overgang till en gemensam europeisk definition och gemensamma atgarder for
informationsspridning, framja forskning och samordning inom forskning, inrétta kompetenscenter
och organisera vardvagar for patienterna, bidra till utbyte av expertis samt framja samarbete med

patienter och patientforetradare”.

EU arbetar for att samla nationella resurser, som ibland &r knappa, i internationella projekt som
kommer alla medlemslénderna till del. Det handlar om att strka kunskapen om sallsynta
sjukdomar, framja internationella kontakter mellan bade patienter, forskare och kliniker, skapa
gemensamma begrepp inom &mnet vilket underlattar informationssokande, hjalpa medlemslander
att hantera sallsynta sjukdomar inom sina respektive sjukvardssystem med mera®?% En

sammanstallning av nagra EU-projekt som anknyter till sallsynta diagnoser finnes i Tabell 2.
Sverige

Ar 2010 publicerade Socialstyrelsen en utredning om organiseringen av resurser for personer med
ovanliga diagnoser. Utredningen baserades pa intervjuer med personer som pa olika satt arbetade
med och hade kunskap om omradet ovanliga diagnoser och beskrev det davarande laget i Sverige,
Norden och EU. Av denna framkommer att Sverige har en del resurser vars verksamheter ar sarskilt
inriktade pa personer med séllsynta diagnoser, exempelvis olika center for kompetens- och
kunskapsutveckling samt informationsspridning. Den 6vergripande bilden som ges ar dock att det
rader en brist pa kunskap om séllsynta diagnoser, samt att den kunskap som finns ar fragmenterad,
inom bade halso- och sjukvarden och 6vriga samhéllsinstanser. Resurslaget skiljer sig valdigt
mycket at mellan olika diagnoser, saval inom hélso- och sjukvarden som nar det géller information
och kunskapsformedling. Ofta ar kunskapen och kompetensen om enskilda diagnoser eller
diagnosgrupper personberoende, vilket ger regionala skillnader. | kombination med det
decentraliserade, finansieringssystemet av varden innebar detta att var i landet man bor kan ha en
stor betydelse for vilken vard man erhaller. Slutligen framhaller utredningen att situationen for
vuxna med sallsynta diagnoser ar oklar, men varden befaras fungera samre &n den gor for barn, och

kunskapsbrist rader sérskilt gallande dessa personer(Socialstyrelsen 2010).
Lagstiftning

Halso- och sjukvarden i Sverige regleras av flera lagar och 6vervakas av Socialstyrelsen. Hélso- och

sjukvardslagen (HSL) (1982:763) anger de grundlaggande reglerna och kompletteras av
10



tandvardslagen (1985:125), socialtjanstlagen (SoL) (2001:453), lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade (LSS) (1993:387) med flera®. Diagnoser i sig ger inte ratt till vérd eller stod
enligt dessa lagar, utan alla fall provas utifran funktion och behov?. I flera av lagarna finns stod for
att fa olika planer definierade for den aktuella vardtagaren. Exempel ar rehabiliterings- och
habiliteringsplan enligt HSL?, individuell plan enligt LSS?® samt samordnad individuell plan enligt
SoL och HSL?',

Riktlinjer och vardprogram

| flera olika utredningar slas det fast att det saknas rekommendationer och vardprogram for manga
sallsynta diagnoser och att detta bor utvecklas. Genom en sadan utveckling hoppas man uppna 6kad

konsensus mellan olika aktorer och olika delar av landet>®28.

Av de diagnoser som vi speciellt har kommit i kontakt med under arbetet med denna uppsats
omfattas nagra av vardprogram och andra inte. Vissa vardprogram &r regionala och har utarbetats
utifran en specifik kliniks arbetsmodell, medan nagra ar nationella eller till och med nordiska. De
flesta vardprogram vi har hittat omfattar ocksa endast eller framfor allt barn. Férutom
diagnosspecifika vardprogram finns det de som omfattar problemomraden dar bland annat sallsynta

diagnoser kan vara bakomliggande anledningar.
Befintliga resurser for séllsynta sjukdomar

| Géteborg finns sedan 1996 pa Sahlgrenska akademin ett informationscentrum for ovanliga
diagnoser, som bland annat ansvarar for informationen i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
ovanliga diagnoser®®. Bel4get strax utanfor Goteborg, p& Stora Amundon, driver Agrenska stiftelsen
en omfattande verksamhet for personer med sallsynta diagnoser och anordnar sedan 1989 vistelser
for familjer, ungdomar och vuxna. Tillsammans med riksforbundet Sallsynta diagnoser, drivs sedan
2005 Nationellt Kompetenscentrum Sallsynta Diagnoser som har som huvudsyfte att samla in och

sprida kunskap om sallsynta diagnoser och hur det &r att leva med dessa™®.

| Goteborg finns dven ett nationellt orofacialt kunskapscenter for ovanliga diagnoser, Mun-H-
Center, som ocksa ar ett nationellt resurscenter for orofaciala hjalpmedel. De erbjuder
multiprofessionella team med olika specialister och samlad kompetens kring orofacial problematik
vid ovanliga diagnoser. De samlar, utvecklar och sprider kunskap genom sin nationella databas
MHC-basen. Information om séllsynta diagnoser med sarskilt fokus pa orofaciala manifestationer
finns tillganglig pa deras hemsida samt sedan 2012 via en app, MHC-appen®!. Ett nationellt
kompetenscenter for sallsynta odontologiska tillstand aterfinns aven i Jonkoping. Centret fungerar

som resurs for tandlakare och évrig vardpersonal samt for patienter och patientféreningar®.
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Pa Akademiska barnsjukhuset i Uppsala finns sedan ett tiotal ar tillbaka ett center for barn och
ungdomar med missbildningar och syndrom, som dven ar ett nationellt kunskapscenter for barn och

ungdomar med ovanliga kromosomala syndrom och andra ovanliga misshildningssyndrom®.

| Ostersund har Rett Center sin verksamhet, ett nationellt center specifikt for Rett syndrom, som
erbjuder hdgspecialiserad vard, utbildning, kunskap och information samt bedriver forskning och

utveckling®*.

Pa fyra av landets universitetssjukhus finns sérskilda center fér cystisk fibros (CF). Tidigare var
detta en séllsynt diagnos, men de senaste decennierna har éverlevnaden 6kat markant till foljd av
battre behandlingsmadjligheter och prevalensen har gatt 6ver gransen for den svenska definitionen

for sallsynthet™.

Vid universitetssjukhusen finns &ven ett flertal mindre center och team med kompetens kring
enskilda eller grupper av sallsynta diagnoser. Dessa grupperingar &r ofta uppkomna ur enskilda
lakare eller forskargruppers behov och har ingen garanterad fortlevnad om forskargruppen upploses

eller medarbetarna flyttar.
Patientféreningar

Manga sallsynta diagnoser i Sverige har diagnosbarare och anhdriga organiserade i foreningar, bade
diagnosspecifika, till exempel Svenska Noonanféreningen och Sturge Weberféreningen Sverige,
samt bredare samlingsforeningar dar dven icke sallsynta diagnoser ingar, exempelvis Neurologiskt
Handikappades Riksférbund (NHR). Riksforbundet Sallsynta diagnoser erbjuder foreningarna for
sallsynta diagnoser, samt diagnosbarare vars diagnos inte har nagon egen forening, medlemskap for
att som stdrre organisation kunna stélla krav och arbeta for forbattringar gentemot samhallet. |
dagslaget har forbundet ca 11 000 medlemmar fran ett 40-tal foreningar och diagnosgrupper. Deras
intention ar att belysa de svarigheter en séllsynt diagnos medfor och bidra till att skapa en
helhetssyn for de gemensamma problemen. Ett av huvudmalen forbundet arbetar for ar

uppbyggnaden av nationella medicinska center for de diagnoser som forbundet representerar®.
Atgéarder for att forbattra situationen
Nationell strategi

Utifran de rekommendationer som EUROPLAN har utfardat har Socialstyrelsen utformat ett forslag
till strategi, vars syfte ar att se till att de samhéllsresurser som behdvs for en god halsa ér
tillgangliga for personer med sallsynta diagnoser. Malen for strategin innefattar att personer med
sallsynta sjukdomar ska ha tillgang till samordnad och individuellt anpassad vard och omsorg,

bemétas utifrdn sin unika situation samt ha en upprattad individuell vard- och omsorgsplan®.
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Efter att forslaget overlamnats till Socialdepartementet den 1 november 2012 har Riksforbundet
Sallsynta diagnoser publicerat en skuggstrategi med kommentarer och atgardsforslag?.

Nationella Funktionen for Sallsynta Diagnoser

Nationella funktionen for sallsynta diagnoser (NFSD) inrattades av Socialstyrelsen pa uppdrag av
regeringen och syftar till att 6ka kunskapen och samordningen kring séllsynta diagnoser i samhallet.
De ska &ven gora en inventering av resurslaget for personer med séllsynta diagnoser samt bidra till
utbyte av kunskap, erfarenheter och information, bade mellan verksamma aktorer i Sverige och med
andra lander och internationella organisationer. Verksamheten har pagatt sedan januari 2012 och
bedrivs av Agrenska AB%'.

Nystartade center

Pa Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm startades 2012, med bidrag fran Stockholms lans
landsting, ett regionalt kompetenscentrum som bland annat ska samordna insatser och tillhandahalla
information och utbildning om séllsynta diagnoser®®. 2012 bildades dven Centrum for sallsynta
diagnoser pa Sahlgrenska sjukhuset i Goteborg, ett samarbete mellan Drottning Silvias barnsjukhus
och Agrenska, som ska kombinera specialiserad barnsjukvard med annat stod till patient och
anhoriga. Centret finns for narvarande for ett tiotal sallsynta diagnoser, men planerar att utfka detta

antal i framtiden samt att erbjuda vérd aven for vuxna™.
Koordinatorer inom varden

Fran flera hall har det dykt upp forslag till olika former av koordinatorer eller lotsar som ska hjalpa
patienter och andra med manga kontakter inom varden eller vriga myndigheter. Foretaget Woxzia
erbjuder exempelvis en tjanst, dar man kan anlita en sa kallad myndighetslots, som hjalper en med

olika myndighetsarenden?.
Tidigare forskning

Under artikelsokningarna har vi inte hittat nagon publicerad forskning om 6vergang fran barn- till
vuxenvard specifikt for patienter med séllsynta diagnoser. Det finns dock en del skrivet om
overgang till vuxenvard for patienter med kroniska sjukdomar generellt samt, i mindre utstrackning,
om dvergangen for enskilda diagnoser, varav vissa ar séallsynta®. Vi kommer hér att g igenom
nagra artiklar som knyter an till vart intresseomrade och vars slutsatser ar representativa for

forskningslaget idag.

2011 kom en reviewstudie fran Storbritannien som tittade pa 6vergangsmodeller for barn med
komplexa vardbehov, nagot som manga sallsynta diagnoser medfor. Studien inriktades pa patienter

med diabetes, cerebral pares (CP) och autismspektrumsyndrom och kom bland annat fram till att
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det, trots Gverenskommelser om vikten av en valfungerande vard i 6vergangen fran barn till vuxen,
finns mycket sparsam evidens kring 6vergangsprocessen och hur varden under denna period byggs
upp pa basta satt*’. En liknande reviewstudie frin USA kom 2012 fram till att evidensen &r
ofullstandig kring transitionsstrategier for ungdomar med speciella vardbehov. Tva saker som
foreslas kunna bidra till ett battre resultat efter 6vergangen &r att ungdomarna introduceras till
vardgivare inom vuxenvarden innan de lamnar pediatriken, samt att anvanda vardkoordinatorer som

ar fokuserade pé att underlatta transitionen®.

En nederlandsk studie fran 2011 undersokte hur 6vergangen fungerade for ungdomar med kroniska
sjukdomar, daribland hemofili, juvenil idiopatisk artrit, spina bifida, CF och sicklecellanemi, som
alla ar sallsynta enligt EU:s definition, samt medfodda hjartsjukdomar, som &r en del i manga
sallsynta syndrom. | studien intervjuades unga patienter som nyligen 6vergatt till vuxenvarden eller
precis skulle till att gora det, deras foraldrar samt vardgivare. De intervjuade uttryckte ett behov av
forbattrad kommunikation och samordning mellan barn- och vuxenvarden, battre forberedelser med
ett mote med den blivande vardgivaren innan sjalva évergangen samt en 6vergangsperiod med
delad vard*. En studie frdn USA bekraftar bilden av att valfungerande kommunikation &r en
forutsattning for en lyckad 6vergang till vuxenvarden, bade kommunikation mellan vardgivare och
patient/anhorig och mellan olika vardgivare. Studien anvéande sig av fokusgruppsintervjuer med 10
ungdomar med diabetes, CF och inflammatorisk tarmsjukdom samt 24 vardgivare, bland andra
lakare och sjukskoterskor. De intervjuade betonade ocksa vikten av att dvergangsprocessen far ske
gradvis 6ver en langre tid, samt att det &r viktigt for ungdomarna att traffa andra patienter i samma

situation och utbyta erfarenheter®*,

Fran Kanada kom 2011 en studie som utgick fran erfarenheter fran 17 foraldrar till ungdomar med
komplexa neurologiska sjukdomar som alla hade en intellektuell funktionsnedsattning. Resultaten
visade att foraldrarna kande sig oforberedda infor Gvergangen och att de upplevde sig 6vergivna av
sjukvarden, sarskilt i de fall nar de inte fick en remiss utan sjalva fick leta upp specialister inom
vuxenvarden. Aven nar de fick en remiss till en specialist saknade de en multidisciplinar
verksamhet, ndgot som de upplevde att deras barn var i behov av, men som inte fanns tillgangligt.
Foraldrarna kande att de sjalva fick sta for samordningen av sina barns vard, da sjukvarden brast
inom bade koordination och kommunikation®. En annan kanadensisk studie sammanfattar punkter
att ta hansyn till vid transitionen av ungdomar med reumatiska sjukdomar. | artikeln beskrivs tre
generella transitionsmodeller for ungdomar med kroniska sjukdomar: sjukdomsfokuserad Gvergang
dar patienten gar fran en barnklinik till en specialist inom vuxenvarden, 6vergang koordinerad fran
priméirvirden som tar ansvaret for ungdomen in i vuxenvarden samt ndgot som de kallar ’generic

adolescent health services”, med vardgivare speciellt inriktade pa vard for unga patienter.
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Forfattarna utesluter primarvardsmodellen for sina patienter da de menar att primarvarden inte har
den tid, de resurser och den kunskap och kompetens som kravs for dessa diagnoser med komplexa
vardbehov. De upplyser ocksa om att specifika kliniker inriktade pa vard for ungdomar inte ar
tillgangliga pa manga stéllen i Europa och Nordamerika och drar saledes slutsatsen att den modell
som oftast blir aktuell &r den forstnamnda, dar patienten beroende pa sin diagnos gar direkt fran en
barnspecialist till en specialist p& en vuxenklinik™®.

Riksforbundets Sillsynta Diagnosers tvd medlemsundersokningar Fokus pa varden och “Fokus pa
vardagen” ger en detaljerad beskrivning av de problem personer med séllsynta diagnoser och deras
narstaende kan mota. De beskriver varden som godtycklig och osaker samt papekar bristen pa
samordning som patienterna upplever. De tar upp okunskapen inom varden och kartlagger
patienters och narstaendes syn pa olika delar av vardsystemet. Feldiagnostisering, felbehandlingar
och férdréjningar av olika slag &r en realitet som framkommer i materialet®. Aven vuxnas specifika
situation belyses till viss del da man har tittat pa skillnader i svar bland olika aldrar och kommer
fram till att bade vardaktorer och féreningar huvudsakligen riktar sin verksamhet till barn och
barnfamiljer. Vuxna diagnosbéarare uppger att de lagger mindre tid pa kontakter med vard och
myndigheter an familjer med diagnosbarare i forskole- och skolaldern, men de sager sig samtidigt
paverkas mer av sitt funktionshinder bade praktiskt, kanslomassigt och socialt jamfort med gruppen
som &r under 20 ar. En annan grupp som identifieras som extra utsatt ar de med flera
funktionsnedsattningar och manga vérd- eller myndighetskontakter®. Man kan ocksa se att vuxna
patienter har det svarare med sin kontakt med varden och ofta hanvisas till primarvarden, medan
barn har sina kontakter via barnkliniken eller barnhabiliteringen. Utdver detta ar det &ven mycket
svrare att som vuxen f tillgéng till habilitering och rehabilitering, jamfort med under barnaéren®.
Aven vad galler stod frdn omgivningen sjunker stodet fran kontakter utanfor familjen ju aldre
diagnosbararen blir®. Detta 4r en problematik som ocksa tas upp i Riksforbundet Sallsynta
Diagnosers skrift “Jag vill s vél”. Denna utgar fran projektet med samma namn som hanterar
overgangsprocessen fran barn till vuxen fran forildrars perspektiv. ”Det ir ocksa en stor skillnad i
omgivningens forstaelse och forhallningssétt till sma barn som behover extra stod av sina foraldrar

% skriver Elisabeth Wallenius dar.

och hur det dr nidr vuxna behover extra stod av nérstaende
Skriften fokuserar mycket pa hur foraldrar ska vaga ge sina vuxna barn sjalvstandighet nar de inte
kanner sig helt sakra pd att systemet runt vardtagaren ar tillrackligt for att overta foraldrarnas

helhetssyn éver vardinsatserna®.

Erfarenheter fran Agrenskas vuxenvistelser har visat att just denna dvergang frén barn- till vuxenliv
kan vara problematisk'?. De samtal som bedrivs under vuxenvistelserna dokumenteras i

dokumentationer som kallas ”Att vara vuxen och leva med...”. Dessa ér illustrerande texter som tar
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upp vilka problem och behov deltagarna har samt gemensamma drag och erfarenheter. Punkter som
ofta kommer upp ar brist pd samordning, okunskap inom varden och att inte bli trodd. Aven

problem med att varden &r sa inriktad p& barn och ungdomar namns®’.
Att 6verga till vuxenvard med en sallsynt diagnos — intervjustudie
Overgangen fran vardens perspektiv

Genom att intervjua representanter fran varden har vi bildat oss en uppfattning om hur varden &r
uppbyggd och hur den &r tankt att fungera. Vi kommer i foljande kapitel att forsoka skildra de olika
uppfattningar och idéer som informanterna har delgett oss utifran sin professionella synvinkel.

Samordning och helhetssyn

Ett av de huvudteman som har framkommit i vart material &r vikten av samordning och helhetssyn.
Vem som ska halla i tradarna och samordna diagnosbérarens manga kontakter inom framst varden,
men aven andra myndigheter, ar en central fraga. Sa lange diagnosbéraren befinner sig inom
barnsjukvarden &r det enligt vara informanter oftast relativt problemfritt. De flesta barnlakare, vare
sig de &r pa barn- och ungdomshabiliteringen (BUH) eller pa barnkliniken, ar duktiga pa att
samordna och se hela barnet och familjen, och ser det som sin roll att vara spindeln i natet. Nar
sedan diagnosbararen kommer dver pa vuxensidan ser situationen valdigt annorlunda ut och néstan
ingen kanner att det ingar i deras roll att vara samordnare for de olika kontakterna, sarskilt inte de
kontakter som inte ligger under sjukvarden. Var informant som ansvarar for vuxenverksamheten pa

Agrenska beskriver situationen sa har:

”Det &r ju svart dverhuvudtaget att det finns brist pa kunskap och brist pd samordning for det dr ju det som é&r
det tuffaste. Det ar tufft som barn och det blir ju tuffare for da krévs det ju mer att man ska halla ihop det
Sjalv sa som vuxen.”

Fran vuxenhabiliteringens (VuH) hall finns en kompetens for och en vilja att ta pa sig den rollen,
men i de regioner dar det saknas lékare inom organisationen kompliceras arbetet nér det dyker upp
medicinska problem. Enligt vara informanter fran en habilitering utan VuH-lakare kan detta
kompenseras av att det finns ett valfungerande samarbete med primarvarden, dar
primarvardslakaren haller i specialistlakarkontakterna och skickar remisser, men det utgor ingen
garanti, da bade patient och lakare ofta flyttar pa sig och en ny allmanlakare har svart att ta pa sig
det ansvaret. En informant som arbetar pa en VuH dar lakare finns med som resurs i teamet séger
att deras patienter ofta har sin huvudansvarige lakare i primarvarden. Vidare beréattar han att
patienter med neuromuskuléra sjukdomar kan ha ansvarig lakare pa en neurologklinik som
samarbetar kring habilitering och rehabilitering med VuH. Nar behov finns, exempelvis i vissa fall

dar patienten har en flerfunktionsnedséattning, tar ldkaren pa VuH det samordnande ansvaret. Han
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namner ocksa att VuH kan samordna kontakter dven utanfor varden, till exempel med kommunen

eller andra myndigheter.

De av vara informanter som arbetar i multidisciplinara team upplever teamarbetet som en stor
styrka i sitt arbete, sarskilt med patienter som har komplexa vardbehov. Aven da man inte ingar i
samma team men &r placerade néra varandra rent fysiskt, exempelvis nar BUH ligger i samma hus
som barnkliniken, uppfattas samarbetet som okomplicerat och det ar latt att erhalla och dela med sig
av information. Nagot annat som uppges underlétta samarbetet instanser emellan ar

samverkansavtal. En informant fran VuH beréattar exempelvis:

”Det man faststiller egentligen i det avtalet ar att respektive aktor, alltsa habiliteringen och psykiatrin, ska
egentligen i praktiken ta sig tid for att prata med varandra och att inte patienten hamnar mellan stolarna. Nu
fick vi ju det avtalet 2010, alltsa snart tva ar sedan, och jag maste saga att det har blivit en stor forbattring
efter att det avtalet kom till stand. Sedan kan ju allting bli &nnu battre naturligtvis, men for oss har avtalet
haft stor betydelse, och ocksa for hur arenden kommer och har sin gang, for ibland kommer ju arenden till
oss fran psykiatrin direkt da, och hur man startar ett sddant arende och hur samverkan sker pa ett positivt sétt
fran borjan. Sa det har varit véldigt bra.”

Manga, om an inte alla, personer med sallsynta diagnoser kommer i kontakt med habiliteringen
nagon gang under sin livstid, liksom med primarvarden som fér manga blir den enhet man ska
vanda sig till nar man fyller 18. Vi kommer nu att ga igenom hur vara informanter ser pa dessa

instansers roller i varden for personer med sallsynta diagnoser.

Habiliteringens roll

Habiliteringens verksamhet riktar sig till personer med rérelsehinder, utvecklingsstorning eller
autismspektrumdiagnos till foljd av en skada som uppkommit innan 18 ars alder. BUH i Sverige &r
en val uppbyggd organisation med multidisciplinara team, lang erfarenhet och forhallandevis stora
resurser. VuH &r betydligt nyare och &r uppbyggd pa olika satt i olika regioner i landet. Pa vissa
stallen finns samma yrkesgrupper som inom BUH, vanligen lékare, sjukskoterska, logoped, dietist,
psykolog, specialpedagog, kurator, sjukgymnast och arbetsterapeut, medan det inom andra regioner
saknas exempelvis lakare och dietist. De flesta som vi pratar med tycker att det &r markligt att man
valjer att inte innefatta lakare i habiliteringsteamet pa vuxensidan och fran regioner dar de finns
med har vi mestadels uppfattat positiva erfarenheter. En BUH-Iékare i en region dar VuH har lakare

sager:
Vi har en VuH-ldkare som blir naturlig mottagare for de mer komplicerade tillstanden. Vid mer isolerad
eller dominerande neurologisk problematik skickas remiss till vuxenneurolog. Mindre komplicerade fall foljs

via allménlékare. Hade vi inte haft VuH-ldkare hade det varit betydligt mer otillfredsstdllande /.../ Sjalvklart
att det ar en fordel med lakare i VuH. Finns inte det saknas lakare med djup och samtidigt vidseende”.

Dar det saknas ldkare inom VuH kan det vara svarare att hitta nagon som vill ta 6ver ansvaret for

patienten ndr denne fyller 18, vilket en annan BUH-l&kare beskriver:
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”Och jag menar de landstingen som har likare inom VuH, dir ir det ju oftast nigon lakare fran t ex
medicinsk rehab plus en vuxenpsykiater pa de har VuH-mottagningarna, och da kan ju de lite grand vara
spindeln i natet, och sedan anvanda sig av kardiologerna och hudladkarna och 6gonlakarna och sa, men haller
lite grand i det. Och det &r ju det som ibland har saknats, och dar vi hos oss, jag menar det &r lite grand dar
man har listat sig i primarvarden som ska halla i det, och dar far vi lite motstand fran allmanlakarna,
distriktsldkarna som tycker *Ja, men herregud, jag kan inget om Williams syndrom. Vad &r det jag ska tanka
pa nu da?’”

En VuH-lakare namner att nar man har en ldkare finns det risk for att ”...andra medicinska
verksamheter forlorar intresse och formaga ifraga om svara och ovanliga funktionshinder, man tror
ibland att hab kan skota allt”, en farhdga som fler informanter hyser. En annan aspekt som tas upp
ar att behovet av medicinsk expertis inom habiliteringen ofta férandras nar patienten blir vuxen, nar
diagnosen dr satt och man vet prognosen ar det inte det medicinska som &r utmaningen i det

habiliterande arbetet, saledes &r inte lakaren lika viktig.

Vér informant frén Agrenska betonar vikten av habiliteringens roll som komplement till annan
specialistvard, oavsett om den sker pa ett center eller en barnklinik och menar att det ena inte kan
utesluta det andra. For de diagnosbéarare som ingar i habiliteringens malgrupp kommer
verksamheten dar att ha en stor roll oavsett vilken form specialistkompetensen tar och hon menar att

det ar positivt om VuH sa smaningom kan komma att axla samma breda ansvar som BUH gor idag.

Primarvardens roll

Instaliningen till primarvardens roll for personer med sallsynta diagnoser varierar en del bland vara
informanter. Det ar mangas asikt att det ar bra att tidigt etablera en kontakt med en
primarvardslakare, &ven om man har en specialistlakare nagon annanstans som tar hand om
problem relaterade till ens sallsynta diagnos. Om man redan under barndomen gar till sin
primarvardslakare for vardagliga akommor &r tanken att det ska vara lattare bade for personalen i
primarvarden och for diagnosbararen med familj nar ansvaret for varden eventuellt ska éverlamnas
senare. Dock forsvaras detta vanligen av att man idag sallan traffar en och samma
primarvardslakare fran barndomen till dess att man ar vuxen, ofta ar man inte ens listad pad samma
vardcentral till foljd av flytt eller annat. En verksamhetschef inom VuH beréttar att det varierar
valdigt fran fall till fall hur primérvarden hanterar att dela den samordnande rollen med

habiliteringen:

“Ibland s4 har patienterna en valdigt bra primarvardslakare, det finns ju fall dar det fungerar och da ar det ju
inte konstigare an att primarvardslakaren &r en samverkande part, precis som alla andra aktorer vi har
kontakt med. Och s& tar man kontakt *Jaha, nu ser det ut s&, hur kan man tinka hir? Humelihum.” och s&
skickas det en remiss och sa kommer svaret tillbaka och sa kan man titta pa det tillsammans. Sa &r ju tanken
att det ska fungera och sa fungerar det ocksa, i vissa fall. Men sedan finns det ju ocksa fall dar man har listat
sig, och seden har den doktorn slutat och sa kom det en ny som inte tycker att man vet nagot om Williams
syndrom och sa forstar man inte riktigt *Varfor ska jag? Jag har inte riktigt tid att prata med er nu, jag forstar
inte hur det kan bidra och s&’. Sa att det finns ju naturligtvis bada ytterligheterna.”
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Var informant namner ocksa att osakerheten hos personalen inom priméarvarden kring hur de ska

hantera den har patientgruppen kan fa patagliga konsekvenser for patienterna:

“Det har ju forekommit ocksd, vi har ju haft ett par arenden med vuxna personer som har blivit nekade att
lista sig, med den motiveringen ’du ir for sjuk’. Och det ar ju inte ndgon som &r sjuk, det &r ju en person som
har en funktionsnedséttning”.

Den primarvardslakare vi fatt kontakt med menar att det underlattar om remissen for vertagande
gar till en primarvardslakare med erfarenhet av att arbeta med personer med funktionsnedsattningar
och sallsynta diagnoser. Hon poangterar ocksa vikten av ett etablerat samarbete mellan
habiliteringen och den primarvardsenhet som ska ta 6ver. En informant fran habiliteringen berattar
att tankar har funnits om att forbattra primarvarden genom att ha vissa vardcentraler som
specialiserar sig pa exempelvis patienter inom den malgrupp som habiliteringen har, men att det
inte gatt att genomfora da primarvarden ansett att det finns for manga undantag att ta hansyn till.

Organisering av varden

Nar man diskuterar hur varden ska organiseras for personer med sallsynta diagnoser &r det ett antal
saker man maste ha i atanke. Nagot som diskuteras i Sverige idag och som vi darfor har tagit upp
med vara informanter ar huruvida en centralisering av varden &r den ratta vagen att ga, hur den

centraliseringen ska se ut och vilka for- och nackdelar som finns med de olika alternativen.

Det finns flera modeller for en centraliserad vard, vilket visar sig nar man tittar pa de team och
center som finns i Sverige idag. Rett center och de fyra CF-teamen i Sverige representerar valdigt
olika former av centraliserade vardorganisationer for enskilda diagnoser. Rett center finns i
Ostersund, geografiskt sett mitt i landet, men relativt 1angt fran den storsta delen av Sveriges
befolkning. Som patient kommer man dit en eller ett par ganger under livet for utredning och
specialundersokningar och daremellan skots varden hemifran, med olika grader av stod och rad fran
centret. Teamen for CF, som ju ar betydligt vanligare an Rett syndrom, &r uppbyggda annorlunda
och tar i stort sett ett totalansvar for patienten fran att de diagnostiseras och vidare genom livet. En
ldkare i ett CF-team berattar att de erbjuder en tillgdnglighet som patienterna uppskattar mycket, att
veta var man kan vanda sig och snabbt fa tag pa en sjukskaterska eller lakare blir extra viktigt nar
man har en kronisk diagnos som dessutom inte ar sa vanlig. Var informant fran Rett center
beskriver centret som ett komplement till den landstingsdrivna varden och beréttar att trots att alla
med Rett syndrom har ratt till remiss till centret ar det manga patienter som inte far ta del av denna
mojlighet, for att deras hemmakliniker anser att de inte har rad eller att patienten inte har det

behovet.

En diskussionspunkt nar det géller organisering av vard i nationella eller regionala center ar varifran
initiativen till uppbyggandet av dessa ska komma fran. Som det ser ut idag &r manga
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specialistcenter med fokus pa séllsynta diagnoser uppkomna till foljd av ett lokalt engagemang fran
en eller nagra personer med intresse och erfarenhet. Resultatet av detta ar att det ar nagot slumpartat
vilka diagnoser som far resurser och hur i landet dessa resurser fordelas. Alternativet ar styrning
uppifran, med nagon nationell enhet som beslutar vilka regioner som ska ansvara for varden vilka
diagnoser, samt i vilken form varden ska organiseras. Vi har métt roster bade fér och emot dessa
alternativ, exempelvis tror en lakare fran CF-teamet att initiativet maste bygga pa ett existerande
kliniskt intresse:

”Och jag tror det har att géra med att i grund och botten handlar det om att det finns ndgon som har velat och
orkat, formatt driva det och far resurser. Det tror jag ar det som ar grunden for allting. Sen tror jag inte man
kan tillampa, jag ar tveksam till, men det bara en gissning eller bara en spekulation, jag tror inte riktigt pa att
man skulle kunna beordra startande av transitionsgrupper av sallsynta sjukdomar om inte det &r ndgon som ar
villig att ta ett kliniskt intresse.”

Yiterligare en fraga att ta stallning till & huruvida blivande center ska inrikta sig pa sallsynta
diagnoser i allménhet, enstaka diagnoser eller mdjligen diagnosgrupper med liknande symtom och
vardbehov. Det sistnamnda &r det som flera av vara informanter uppfattar som det bésta av
alternativen, de har svart att se vilken omfattande kompetens ett center for alla séllsynta diagnoser
skulle besitta och ar tveksamma till ett center for varje diagnos med tanke pa det stora antalet

diagnoser det handlar om.

Nagot som de flesta poangterar ar vikten av kunskapsspridning ut fran ett center, att informationen
och kompetensen som samlas in tillgangliggors for 6vriga vardgivare, patienter och anhoriga. Det &r
av vikt att kunskapen ar lattatkomlig och delas aktivt med patienternas vardgivare pa hemmaplan,
som ska ta hand om den vardagliga varden. Nagra informanter papekar att det finns flera tekniska
I6sningar som kan underlatta informationsspridningen och aven effektivisera den dagliga varden for
patienter som bor langt fran sitt specialistcenter. En tandlakare inom sjukhustandvarden lyfter upp
kompetenscenter som en vardefull kalla till information och behandlingsriktlinjer for sallsynta
diagnoser, han namner sarskilt Mun-H-Centers app som tillgangliggor kunskapen och underlattar

hans arbete med patienterna. En lakare fran BUH beskriver sina tankar om center pa detta stt:

“Risken med, jo de hér centren kan vara bra som nagon form av informationsuppsamlare men sedan maste
man ju ocksa ha kunskapsspridning darifran till hemmalaget for annars sa funkar det inte. /.../ I och for sig ér
det ju mycket man kan bygga ut, man tanker sig med den teknik vi har. Man kan ju se ett barn, jag tanker
mig i framtiden, det gér man ju redan pa kardiologsidan, man har barnet pa ett stille och gor ultraljuden och
sa sitter en dér nere och tittar pa det. /.../ Man kan ju ha motsvarande d4ven med att visa upp ett barn och
prata om det, *Vad tycker du om det?’, alltsa folk behdver inte resa attio mil bara for att kanske fa fem
minuter eller nanting sadant utan dar finns ju massor med tekniker man kan utnyttja idag sa att man kan
overfora information till hemmalaget. For det ar ju hemmalaget som oftast ska jobba med de hér sakerna.”

En viktig roll som ett kompetenscenter kan spela & som motesplats for diagnosbarare och familjer
som kan utbyta erfarenheter och hjalpa varandra, som komplement till exempelvis

patientforeningar. Var informant frén Agrenska uttrycker sig mycket positiv till bildandet av center:
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”...det startar ju nu regionala center for manga av de har ovanliga diagnoserna uppe pa Drottning Silvias
barnsjukhus. /.../ det var s som man bygger upp sma center som sedan ska jobba ihop ocksa naturligtvis och
det &r ju jattebra /.../ S& sidana team bildas det ju nu /.../ S& &r det ju jattebra, jag kdnner ju att det ar precis
det som familjerna behover sa att siga, sedan s tror jag det ar bra att man kommer till ett sddant har neutralt
stalle dar man traffas, det ar ett komplement sa det ena utesluter inte det andra. Sa det ar ju inget hot mot oss
utan snarare en styrka for oss att vi kan siiga *Vad bra, nar ni kommer hem kan ni stalla de har fragorna eller
tnka sd hir och s&’. Sa for oss dr det ju jéttebra att det finns ndgon dérute.”

Vissa av vara informanter har uttryckt en oro for att en centralisering av varden i form av center
skulle komma att utarma kompetensen i dvriga delar av landet. Andra farhagor ar att ett center
belaget langvaga fran patienten inte kommer att vara till nagon storre nytta, da den vardagliga
varden anda maste ske pa hemmaplan. En informant fran habiliteringen poéangterar att det ar viktigt
att tanka till och bestdmma sig for vad det & man behdver innan man bygger ett center och menar
att det som behovs kan vara olika saker for olika diagnoser.

| dagsléaget finns i socialstyrelsens databas Ovanliga diagnoser kontaktuppgifter till resurspersoner
for varje diagnos. En informant fran BUH hanvisar till dessa och betonar vikten av att inte bygga

resurscenter utan att ha en genomtankt plan for dess verksamhet:

”Nej, men jag menar redan idag finns det ett system dér man kan vénda sig till folk, for det finns
resurspersoner 6verallt. Sa da kan man tanka sig, det finns en resursperson, vad ska ett resurscenter gora?
Alltsa, jag tycker man far tanka till, innan man sager att man ska ha ett resurscenter, vad ska de géra?”

I den minienkaét vi skickade ut till ett antal resurspersoner for olika sallsynta diagnoser framkommer
det att de utnyttjas i sin roll som resurs av i forsta hand kollegor, patienter och anhdriga, men dven
andra personer, sasom arbetsformedlingen, skolor, handlaggare pa kommunen, psykologer,
kuratorer och personal fran vardcentraler och gruppboenden. En av resurspersonerna kontaktas bara
ett par ganger per ar medan andra kontaktas sa ofta som 25 ganger per ar, de flesta landar pa ca 15-
20 forfragningar om aret. Den stora fraga vi stéallde i mailenkaten var hur resurspersonerna ser pa
utvecklingen av nationella eller regionala center for séllsynta diagnoser och installningen till denna
var uteslutande positiv. Uppfattningen som rader bland flera av respondenterna ar att ju ovanligare
en diagnos dr, desto storre ar nyttan av ett nationellt center, for att samla den kunskap, kompetens
och erfarenhet som finns i hela landet. Aven for en relativt vanlig sallsynt diagnos finns ett behov
av samlad, centraliserad vard, men asikter framkommer om att det kanske inte ar ett nationellt
center som ar det optimala i det fallet, utan det kan vara mer lampligt med ett antal regionala center

for att oka tillgangligheten till varden.
Vardprogram och riktlinjer

Under ett flertal intervjuer har en efterfragan pa vardprogram och behandlingsriktlinjer uttryckts.
De flesta sallsynta diagnoser saknar vardprogram, vilket gor arbetet sarskilt svart for lakare i

primarvarden som &r ovana vid dessa patienter. En informant fran BUH beréttar:
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”Det &r val det som dr problemet ndr man jobbar med barn, ungdomar och vuxna som har ovanliga
diagnoser, att det finns inte vardprogram, for de ar sa fa, sa man kan inte pa samma satt géra riktlinjer. Man
vet en hel del, men man kan inte gora riktlinjer. Och sa blir det &nnu varre da, nar man kommer till
distriktslakaren.”

En annan informant, en lakare pa BUH, gor en jamférelse med Downs syndrom, en diagnos som &r
langt ifran ovanlig, men som medfor symtom fran flera organsystem och kraver kontakt med manga

specialister och vardenheter, liksom manga sallsynta syndrom gor.

”Men for de grupper dar det inte finns nagot vardprogram, dar faller alla patienter i Sveriges land lite grand
mellan stolarna. Och da vet vi t ex att det finns ett vardprogram for barn och ungdomar och kanske vuxna
med Downs syndrom. Nu &r ju det en rétt vanlig diagnos, men eftersom den ar vélkand och den kan
distriktslakarna med, sa far de pa sina mottagningar en vuxen person med Downs syndrom, da vet de lite
grand. /.../ Det hédr kan distriktsldakarna pa nagot vis, for det star i lite olika vardprogram. S& de ar inte sa
riadda for Downs.”

Alla vara informanter ar dock inte odelat positiva till vardprogram. En CF-lakare berattar att de
olika teamen i Sverige har olika behandlingsstrategier och trots enhetliga rekommendationer med
forslag pa behandlingar inte gor likadant dverallt. Han funderar pa om det skulle vara en fordel att
ha en battre enhetlighet, men upplever inte skillnaderna som nagot egentligt problem, utan snarare
att det kan vara en styrka att gora olika. Var informant frén Agrenska som kommer i kontakt med
manga lakare som arbetar med séllsynta diagnoser berattar att hon har fatt uppfattningen att det
aven finns risker med vardprogram: ’Sedan vet ju jag att det har med vardprogram och saddant dér,
da vagar inte lakarna ga utanfor det och laborera om det star i ett vardprogram, sa det &r ju ocksa en
komplikation.” Hon foresprakar dock starkt ndgon form av checklistor dér viktiga moment finns

med, sdsom kontroller, labprover och skeenden i sjukdomsforloppet som kréver extra insatser.
Kommunikation och information

En god vard forutsatter en valfungerande kommunikation, mellan patient och lakare eller annan
vardgivare, samt olika vardgivare emellan. Detta blir sarskilt tydligt nar patienten har ett komplext
vardbehov och manga olika kontakter inom sjukvarden. Nar det dessutom handlar om en sallsynt
diagnos blir det dnnu viktigare att de manga aktorerna effektivt kommunicerar korrekt och relevant

information sinsemellan.

De tva tandlakarna vi intervjuar beskriver bada en bristande kommunikation med ldkare som ocksa
har kontakt med deras patienter. Ofta handlar det om information tandlakarna behdver infor en
sedering, eller i séllsynta fall vilken diagnos och medicinering en patient har. En tandlékare pa
sjukhustandvarden uttrycker att han garna skulle se en battre kommunikation med utforligare
information, sérskilt kring patienter som bor pa boenden med lakare och sjukskoterska kopplat till
sig. Han sager att det hander mer sallan nufortiden, men ger exempel pa hur det kan lata nar

tandvarden ringer upp for att fraga efter medicinlista:
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”-’Det &r inte intressant for er, det behover inte ni veta’.

->Jo, men vi behover veta det, jag maste forsta patientens sjukdomsbild for att kunna géra en bedémning av
vad vi kan gora och...’

-’Nej, det har inget med tinderna att gora, det ar bara...’

Sa sa ar det, men det ar mer och mer séllan nu. Det finns liksom inte en forstaelse for att vi behover veta
vilka lakemedel patienten tar, just for att en del ger muntorrhet och en del paverkar skelettet sa att man inte
kan dra ut tander pa patienterna. /.../ Det ar lite det bemétandet man far ibland *Ja, men det behover val inte
ni kanna till, laga ni tdnderna sa blir det nog bra’.”

En pedodontist pa en specialistklinik berattar att de har gemensamma moéten med BUH tva ganger

per termin, dar bade logoped och nutritionsteam med dietist deltar.

“Frén borjan var likarna med i varje sidant team, vilket var oerhdrt virdefullt, man kunde fraga ’Ar det okej
om vi sover det hadr barnet si och sa?’, man fick en direktkontakt. Nu kommer inte lakarna, varken till
nutritionsteamet eller habiliteringsronden, vilket vi tycker &r ritt trist faktiskt”

Hon beréattar om en patient nydiagnostiserad med en sallsynt diagnos som fatt vénta lange pa
behandling av sin tandvark enbart for att patientens ansvarige ldkare inte har gatt att na och kunnat
godkanna en sovning. Vi diskuterar, med henne och andra informanter, fordelarna med ett
gemensamt journalsystem olika vardgivande instanser emellan och alla &r dverens om att ett sadant
skulle underlatta kommunikationen avsevart. Hon fortsatter att beskriva hur de tillgangliga

kommunikationsvagarna forsvarar samarbetet med patienternas andra vardkontakter:

”Kontakten upplever jag med ansvariga ldkarna &r svart, det dr véldigt trogt innan man far svar. Och alltsd
jag skickar inte mail om patienter, darfor jag anser inte att man ska ha personnummer i mail, och det gér jag
aldrig, utan jag skriver brev, och da vill jag ha ett skriftligt svar, och sedan vill jag ha det inskannat i min
journal sa jag har ordning och reda dar. Jag vill inte ha massa konstiga mail dir doktorn svarar liksom ’Ja,
det #r ok’, utan jag vill fa fullstandiga diagnoser s& man kan ha det i sin diagnos dven har. Men dar har
samarbetet forsdmrats avsevart kan jag sdga.”

De lakare och andra medarbetare inom sjukvarden som vi har traffat har mestadels gett uttryck for
positiva erfarenheter kring kommunikationen med andra vardgivare. Fran specialistvardens sida ar

det endast kontakten med primarvarden som fran nagra hall lyfts som nagot haltande.

Vad det géller kommunikationen mellan vardgivare och patient eller anhérig har vi med aktorerna
pa vardgivarsidan diskuterat en del kring hur information om séllsynta diagnoser formedlas till
patienter och deras familjer. De tillfallen i livet nar information blir extra viktig ar nar patienten
erhaller sin diagnos samt i samband med vuxenblivandet och éverflyttningen fran barnsjukvarden.
De instanser vi kommer i kontakt med anvander sig av olika strategier for att erbjuda kunskap och
svara pa de fragor som dyker upp. Exempelvis anordnar CF-teamet tréaffar varje eller vartannat ar
for anhoriga till de barn som blivit nydiagnostiserade med sjukdomen. Forutom att personal fran
teamet finns med som resurs kommer &ven andra patienter och familjer till traffarna for att dela med
sig av sina erfarenheter, nagot som enligt vara informanter ar oerhort véardefullt for framforallt

foraldrarna.
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Habiliteringen erbjuder manga olika utbildningar bade for foraldrar och andra anhériga och for
yrkesverksamma som kommer i kontakt med habiliteringens malgrupp. Vissa utbildningar ar
riktade mot enskilda diagnoser, varav en del &r sallsynta, medan andra ar generella och har en
bredare publik. Uthildningarna ar anpassade mot diagnosbarare i olika aldrar och det finns sarskilda
utbildningar som ska ge en férberedelse infor skola och yrkesliv. Flera av vara informanter lyfter
ocksa framforallt Agrenskas verksamhet, men dven patientféreningars kurser och lager som viktiga
aktorer vad det galler information och erfarenhetsutbyte. Var informant fran Agrenska papekar dock
att deras resurser ar begransade och att de inte kan erbjuda platser pa sina kurser for alla som ar
intresserade, samt att ett deltagande oftast bygger pa att diagnoshérarens landsting betalar den for en

privatperson relativt stora summa pengar vistelsen kostar.

En informant fran sjukhustandvarden upplever att patienterna och deras anhoriga saknar
information nar de kommer till vuxensidan, exempelvis om rattigheter i varden och hur
mdjligheterna till tandvard ser ut. Han funderar kring att da manga av hans patienter bor pa LSS-
boenden med tillknuten medicinsk personal skulle det kanske finnas en méjlighet att fran det hallet

bidra med information;

”Vid 19-20, att man tanker till dér, ja nu hander det hér och det kanske ska vara informationsméte /.../ inte
bara tandvarden, utan det ar formodligen manga andra saker ocksa som skulle passa in vid ett sddant mote.
Information tror jag ar bra och tillgang till berérda som vet det och att den ldkare och skoterska som ar
ansvariga for patienten vet att det har ar saker som den har personen ska ha med sig. Da hade man haft
valdigt mycket gratis egentligen.”

En informant fran VuH papekar att det finns brister inom varden nar det galler bemdtande av
personer med intellektuell funktionsnedséttning. Han menar att de inte ges tillrdckligt med tid under
vardbesoken och att vardpersonalen “har svart att se bakom funktionsnedsittningarna” vilket leder
till svarigheter att forsta varandra, 6ver- eller undermedicinering samt att ”vanliga &kommor”, som

patienten inte kunnat beratta om, gar obehandlade.
Rutiner kring dvergangen

Det ar inte alla vardenheter som har sérskilda rutiner de anvander sig av nar en patient ska 6verga
fran barn- till vuxenvarden. De flesta av vara informanter ar dock éverens om att vissa
tillvagagangssatt underlattar 6vergangen bade for patient, anhoriga och vardpersonal och kan bidra
till att gora den till en mer positiv upplevelse. Ett sddant delmoment &r ett mote dar, utdver patient
och anhoriga, bade representanter for barnvarden och vuxenvarden deltar, foretradesvis den
huvudansvariga barnlakaren och den ldkare som ska ta 6ver ansvaret. | CF-teamet ar ambitionen att
detta ska inga i rutinerna, barnteamet bjuder ner vuxenlakaren till det sista planerade motet hos
dem, och foljer sedan med pa det forsta motet pa vuxenkliniken. En informant fran BUH berattar att
de, nar de har en ungdom med svara flerhandikapp som ska 6verga till vuxenvarden, har ett mote
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med primarvardslakare, patient och foraldrar utdver de remisser som i 6vriga fall utgor
informationséverforingen. De har ocksa alltid en traff med information och diskussion om fortsatta
habiliteringsinsatser tillsammans med ungdomen med familj och sedan individmoten dar

representanter fran bade BUH och VVuH nérvarar.

| de organisationer dar ett gemensamt mote i samband med 6vergangen inte ar praxis framkommer
asikter om att det skulle vara en positiv rutin som skulle underlatta 6vergangen mycket, bade for
patienterna och vardgivarna. Exempelvis svarar en tandlakare inom pedodontin sa hér pa fragan om

vad som skulle kunna goras for att underlatta i Gvergangen:

?Ja det skulle egentligen vara att den nya vardgivaren, t ex Fredrik, och jag och patienten hade tréaffats. For
da ar den gamla ddr, man kan muntligt prata pa ett annat satt an man kan i ett skriftligt brev. Patienten &r dar,
kanske personlig assistent, kanske foralder, det hade blivit véaldigt optimalt tycker jag. Det tror jag hade varit
positivt for alla tre parter, bade patient med foraldrar, den nya vardgivaren, om det ar sjukhustandvarden, och
den gamla. Och for mig da som Gverfor patienten sa ar det en viss tillfredsstallelse att jag vet att
fortsattningen blir bra och jag far sagt s mycket som egentligen &r mellan raderna i ett brev. Det &r sa
mycket med de hir barnen och ungdomarna som &r sa svart att skriva i ett brev.”

Nagot som enligt vara informanter underlattar fér den mottagande vardgivaren i 6vergangen och
saledes forbattrar varden for patienten ar vélskrivna remisser med konkret och relevant information.
Detta blir sarskilt viktigt nar remissen ar den enda kontakten mellan tidigare och ny vardgivare och
inget gemensamt mote forekommer. Nagra informanter uttrycker en énskan om fortryckta mallar
och checklistor med de viktigaste detaljerna, sarskilt nér ansvarsoverlamningen sker till en
primarvardslakare som kanske inte ar van att halla i dessa sjukdomar. En BUH-lakare beskriver hur

han ténker kring detta:

Vi forsoker hitta satt att liksom, de maste ju ocksa lara sig att skriva de har 6verforande remisserna pa ett
bra satt. Poangtera vad ar det nu som den har allméanlékaren ska tanka pa, 1, 2, 3, 4, och hjalpa dem pa
traven. FOr benar man upp pa nagot vis vad det ar for bekymmer som ska tankas pa, da blir det mycket
lattare for distriktsldkaren att ta hand om det”.

Den distriktslakare vi intervjuat ingar i ett natverk for funktionshinder i primarvarden och har
uppréttat en egen rutin for 6vertagandet av patienter med sérskilda vardbehov. Hon ser en vinst med
att BUH eller barnlakare pa annan klinik remitterar direkt till distriktslékare speciellt intresserade av
att arbeta med personer med funktionsnedséattningar och marker en efterfragan pa denna grupp
primarvardslakare fran bade barnlékare, patienter och anhoriga. Nar hon far en remiss fran
exempelvis BUH bokar hon ett mote med patienten samt anhérig och/eller personal for att lara
kanna varandra och etablera en kontakt som sedan underlattar nar patienten behdver soka vard. Pa

fragan hur hon upplever att 6vergangen till primarvarden fungerar svarar hon:

’Ibland kan det ju dyka upp en patient och boka tid utan att vi kénner till personen dverhuvudtaget innan.
Det &r olyckligt. Jag vill ha en bakgrundshistoria, helst remiss eller journaler innan besoket. Jag tror tyvéarr
att 6vergangen ofta fungerar daligt. Det ar lattare for de som bor pa en gruppbostad. Da finns ofta en
sjukskoterska och ldkare kopplade till boendet.”
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| CF-teamen som vi talar med representanter for &r en psykolog och en sjukgymnast gemensamma
for barn- och vuxenteamet, och dven kuratorn som tillndr barnteamet lanas ibland av vuxensidan.
Detta ar enligt vara informanter nagot som underlattar for patienterna, de tror att dvergangen blir
mer markbar nar teamen ar helt skilda at och barn- och vuxenverksamheten kanske aven ar

lokaliserade till olika sjukhus.
Overgangen fran patienters och anhérigas perspektiv

Vi har fatt ta del av personliga historier fran diagnosbérare och anhdriga. Detta visar pa hur
vardsystemet uppfattas av de som befinner sig i det samt vilka effekter olika vardinsatser har pa
individniva. Nagra av de erfarenheter som har diskuterats sammanstalls i Tabell 3.

Vardkontakter

De diagnosbéarare och anhdriga som vi har intervjuat vittnar om att man som patient ofta har manga
olika sjukvardskontakter. Som barn kan man exempelvis ha kontakt med sin vardcentral,
medicinkliniken pa hemorten, BUH, samt ett eller flera specialistteam vid nagot
universitetssjukhus. Flera av vara informanter har dessutom haft ytterligare en sjukdom utéver sin
syndromdiagnos och haft ett fristaende team kopplat till detta. Manga uppger aven att de runt tiden
de diagnostiserades reste runt till flera olika specialister i landet fér olika utredningar. | vissa fall
har en liknande procedur upprepats vid till exempel forskningsstudier, experimentella behandlingar
eller tillstotande komplikationer. En ung kvinna har under perioder i sitt liv fatt regelbunden
sjukvard i tre olika stader samtidigt och beskriver det som att man far aka dit kompetensen och det

medicinska kunnandet finns.

Ett undantag ar ndr man har ett diagnosspecifikt team. En ung kvinna med cystisk fibros berattar om
hur hon och hennes familj blev kopplade till det regionala CF-teamet direkt i samband med att hon

fick sin diagnos.

”Jag har ju alltid gatt dit sedan. Sedan har det ju inte varit att man 4r i kontakt med nagon annan utan da ar
man ju liksom skjutsad till det teamet /.../ Har man nagot problem alltsa man blir forkyld eller man marker
nagot, alltsa man undrar nagot konstigt sa ringer man ju oftast till dem i alla fall. Och sa far de i sa fall séga,
du far ga till vardcentralen for vi kan inte hjalpa dig men det &r liksom min, anda min lakarkontakt
overhuvudtaget om det hander nagonting. Sa till exempel, jag kanske inte gar till akuten heller innan jag har
pratat med dem. For det &r ju oftast, har det med magen eller lungorna att gora sa ar det ju anda de som tar
det forst for de vet ju anda lite mer &n vad en allménléakare vet kanske i alla fall om just CF. Sa att i sa stor
utstrdckning som mojligt s& dr man ju hos dem liksom.”

Det ar manga som betonar vardet av en fast vardkontakt eller ett team. Fordelar som namns &r bland
annat att fa traffa samma manniskor, veta vad som hander, undvika att det blir rorigt, kdnna

fortroende och trygghet, veta att man far kontakt med experter, ha en fast punkt och kanna att man
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hor till, samt att man inte blir skickad runt eller gléms bort. En kvinna med Sotos syndrom uttrycker
sin lattnad 6ver att komma i kontakt med specialistrehabiliteringsteamet:

”Och da hade jag ju det dér teamet samlat, precis s som jag hade behdvt ha, jag hade en ldkare, en kurator,
en arbetsterapeut och en sjukgymnast. Alla pratade med varandra inom kort, det &r inte den hér
postjargongen mellan olika stider, utan de var dir. De samtalade och de hjilpte mig véldigt mycket.”

Inom specialistvarden upplever manga av informanterna att man i regel far traffa samma kontakter.
Undantaget ar specialisttandvarden dar manga sager sig ha haft olika tandlakare. Nastan alla
intervjuade har dock varit med om att en vardkontakt de har haft under barnaaren har bytts ut vid
minst ett tillfalle. Det kan vara till f6ljd av pensionering, flytt eller omorganisering. De flesta som
namnt det verkar ha klarat den processen bra, sdrskilt de som har haft ett valkant team runt omkring
sig sa att de har haft andra kontakter som de kanner val. Fasta vardkontakter verkar daremot vara
svarare att uppna i primirvarden. ’Men om man hittar ndgot som funkar sé kan man inte vara kvar,
sa ar det ju, likadant om man tréaffar en kontakt inom varden som man kanner att har har jag en bra
kontakt’ sa brukar det vara sa att den forflyttas nasta vecka. /.../ Det har varit sa manga ganger i alla

fall” sédger en kvinna med Sotos syndrom som numera behandlas 1 primarvarden.

Att ha en séllsynt diagnos innebar ocksa att det finns ett begransat antal specialister pa omradet. En
diagnosbérare talar om att det tidvis har varit jobbigt att det bara finns en lakare med kompetens for
hennes sjukdom i regionen.

»Jag kinner att jag kommer inte riktigt 6verens med den ena likaren, han som &r dar fast och da
kanns det lite sa jobbigt att det inte finns ndgon mer att vélja pa for det ar anda en valdigt, alltsa
man behdver ju en bra kontakt med dem nar man ska ga dit sa ofta och det handlar sd mycket om

ens liv och sa mycket framat /.../ Hade jag onskat nadgonting hade jag 6nskat att det fanns tva att
vilja pa i alla fall”.

Barn

Alla vi har pratat med har varit mer eller mindre néjda med varden under uppvéxtaren och
majoriteten har tyckt att den har varit mycket bra. Termer som anvands om respektive pediatriska
team &dr “som en familj”, "omhéindertagen”, "alla var helt underbara”, “kénde sig jattetrygg”, "helt
fantastiskt”, "bra ldkare”, "fick trdffa samma méanniskor” och ”de kdnde oss som familj”. En

mamma beskriver det s har:

”Men alltsa jag kidnde mig trygg ndr du var pa barnsjukhuset. /.../ Jag visste precis var jag skulle ringa nér
det var nagot. De tog inte bara hand om dig dar, de tog hand om foraldrarna ocksa. Stottade, man kande att
de bryr sig om mig ocksa, fast det inte ar jag som ligger dir”.

Det ar dock flera av vara informanter som beréttar att de har hort manga negativa historier fran

andra familjer med samma eller liknande diagnoser, dven vad galler barnsjukvarden.
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Vuxen

| det stora hela tycker alla vi har pratat med att de idag har en fungerande situation vad géller sina
vardkontakter. Det finns fortfarande utrymme for forbattring och vid en jamférelse mellan barn-
och vuxensidan vager fordelarna med barnsidan tyngre, men ingen séger att de ar generellt
missndjda med den vard de far som vuxna. Pa vuxensidan far man enligt en kvinna med CF ta
storre ansvar, inte bara eftersom foraldrarna forvantas ha en mindre roll i varden, utan ocksa da man
inte ar lika omhuldad som patient. Detta géller dven inom teamorganiserad vuxenvard. Hon
upplever att man ofta som patient far paminna teamet om att det ar dags att skicka ut kallelser i
stallet for att de haller koll pa hur ofta man ska ses som det var i motsvarande barnteam. En annan
ung kvinna beskriver sin erfarenhet av skillnaden mellan sina hjartteam i barn- respektive
vuxenvarden sa har: ”Det kindes faktiskt lite skillnad. Det dr svart att forklara, vuxen har ocksa bra
lakare men det &r inte riktigt samma. Barn kiinns mer som hemma”. Hennes mamma bekréftar att
det fungerat bra pa vuxensidan men fortsétter med liknelsen Jag tror det &r det man kanner. Om
man kan siga kallt och varmt, s dr det varmt dér, och sa dr det kallt pd andra sidan”. Mor och
dotter enas dock om att det &r ett svarlost problem eftersom de ju ként sig mycket val bemétta aven
pa vuxensidan. Kanske ar det till och med omdgijligt att skapa samma atmosfar i ett vuxenteam. En
forklaring de ger i sitt eget fall ar att de helt enkelt inte har haft behov av att spendera lika mycket

tid pa sjukhus under vuxenaren.

De flesta av vara informanter uppger att de har farre vardkontakter som vuxna &n vad de hade under
barndomen. | vissa fall beror det pa att primarvarden helt har tagit 6ver ansvaret for den medicinska
behandlingen, i andra fall pa att vissa kontroller och behandlingar avslutades da patienten slutade
vaxa. Som vuxna tenderar de vi pratat med aven att ha mindre frekventa besok hos sjukvarden och
att ofta anvanda sina vardkontakter som resurser endast nar de behéver nagot jamfort med de

regelbundna kontrollerna som &r vanliga inom pediatriken.
Manga talar om andrade behov nar man blir lite aldre.

”Nu sé ar jag inte dér i alls sa stor utstridckning ldngre. Det dr, det kiinns som om min kropp har foréndrats
lite grand. Den har blivit battre och jag ar inte lika beroende av de hér tata lakarkontrollerna langre. Och det
kanns lite konstigt, men jag har ju fortfarande mojlighet att ringa och sdga till att jag vill komma dit. Men
som barn var jag ju tvungen att ga dit hela tiden, kéndes det som”.

Hon har inte traffat sin endokrinolog pa tva &r nar vi pratar med henne och ar lite kluven till det. A
ena sidan skulle hon tycka det vore skont att veta om det skett nagra forandringar, men & andra

sidan sa tycker hon det ar skont att slippa ga dit i onddan sa lange allt &r bra.
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| andra fall kan detta att man sjalv ska kontakta varden vid behov skapa en avstandskansla till
varden och medftra brister i kommunikationen. En mamma till en kvinna med Sturge-Webers

syndrom sager sa har:

”Vuxen borde checka av lite d4 och da, att hur gar det nu for 1.? Ar allt bra och s&? Man har inte
regelbundna kontakter med patienterna nar man har Sturge Weber, man blir inte kallad en gang per ar till
mote. /.../ Dar har vi avtalat att vi hor av oss, och det &r okej nér livet fungerar ju, men vi kénner oss trygga
med att nar inte livet fungerar sa vet jag att de finns dar. Att de aterkommer till oss. Nu skulle jag ha nytt
lakarintyg pa aktivitetsersattning som I. har p.g.a. nedsatt arbetsformaga, och det skulle fornyas ju, och K.
hade forsvunnit fran avdelningen i det arbete hon har dar. /.../ Och da sa jag men nar skulle vi fa reda pa det,
for jag har inte uppfattat det. Ja, de har ju legat efter, men de tyckte att det &r inga problem att hitta en ny
lakare, sa nar patienten hor av sig sa far dom reda pa det, och det ir inga problem att fornya recept”.

En mamma som framfor allt har varit i kontakt med habiliteringen tycker att ansvaret pa senare ar
har flyttats fran kommunen till att man nu ska fraga efter hjélp utifran sina behov. I férlangningen
blir detta ofta fordlderns uppgift. ”Jag vet att de finns dér. Och det ar ju dem jag ringer nér det
behdvs. /.../ Han sjélv kan ju aldrig ta en sadan kontakt. /.../ Ja da ar det ju liksom vi som finns

runtomkring honom d& som maste kontakta kommunen och habiliteringen”.

Manga sager att de skulle dnska att varden var mer aktiv inom uppfoljning pa vuxensidan. Ett par
mammor namner att de garna hade sett att deras barn blev funktionsutredda som vuxna. Att man far
en genomgang utifran ens funktion idag och utifran vuxna behov och forutséttningar. Bristen pa

information ger ocksa en osékerhet om framtiden. En mamma séager:

”Nar man har en sdllsynt diagnos, sa tar det aldrig slut. Utan eftersom den &r séllsynt sa, det ar klart att man
har kommit fram till de flesta olika saker som kan handa med de som har en sadan har diagnos, men riktigt
allt kanske man inte har klam pa. Och darfor &r det ndgonting som hander hela livet egentligen med det har.
Sa att vi brukar sidga som sa, *Ja, lugnt just nu, men det kanske kommer nagot mer’.”

Primarvarden

Majoriteten av diagnosbararna som vi har intervjuat, sarskilt de med mangfacetterade syndrom, har
haft ganska lite kontakt med primarvarden. Har man varit i kontakt med ett team sa har de oftast
fyllt primarvardens roll ocksa, atminstone under barnadren. | vissa fall har informanterna upplevt ett

direkt avstandstagande fran vardcentralernas sida. En mamma uttrycker det sa har:

”Manga ginger ndr vi har kommit, speciellt nir A. var liten, *Det &r ingen idé ni kommer hit, ni far aka in till
barnkliniken direkt’. De ville inte ta i henne, helt enkelt darfor att hon hade nadgonting som inte de
behirskade, utan di blev det 4nda s att primdrvarden ldmnade over till barnkliniken”.

I andra fall har man sokt sig till vardcentralen med “’vanliga problem” nér det inte har handlat om
barnets syndrom. | de fall da det inte har varit aktuellt for patienten att hora till ett specialistteam i
vuxen alder har istéallet primarvarden fatt rollen att Gverta kontakten fran barnlakare och i viss man
aven fran barnhabiliteringen. | flera fall dar man har haft mycket kontakt med specialistvard under
barndomen och kanske till och med har blivit avradd fran att soka sig till primarvarden, drar man
sig dven som vuxen for att soka sig dit.
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Habilitering

| det stora hela har vi fatt intrycket av att patienterna och de anhoriga ar mycket néjda med
habiliteringen och dess verksamhet. Det &r ett av de stéllen inom varden dar manga tycker att
personalen ”ser hela méinniskan”. Av de personer vi har intervjuat som har erfarenhet av BUH
beskriver ungefir hilften en regelbunden kontakt, dér de hade sin ldkare” som ofta ocksa ar den
som upplevs ha haft det vergripande ansvaret och den samordnande rollen for resten av
vardkontakterna.”Barnhab, hela det teamet, den virlden dir var ju valdigt omplastrad. Dar kande
man sig trygg, man behdvde inte ta egna initiativ, de tog hand om det” sdger en mamma till en ung
kvinna med Sturge Webers syndrom. Andra har haft olika punktinsatser under begransade perioder.
Tva informanter tycker att de hade velat ha mer habilitering. En hamnade som vuxen utanfor
habiliteringens malgrupp och en mamma séger att man inte alltid har vetat om méjligheterna och
vart man ska vanda sig. En mamma tycker att habiliteringen har varit béttre pa fysiska behov an pa
pedagogiska losningar. Hon upplever ocksa en bristande kontinuitet. Den mesta hjalpen har satts in
nar familjen har slagit larm om att vardagen inte fungerar langre. Hon efterlyser mer stod till bade

foraldrar och syskon samt uppféljning i vardagen sa att man kan undvika akuta situationer.
Tandvard

Fem av de sju diagnosbarare vi har kommit i kontakt med har nagon gang varit kopplade till
specialisttandvarden. De flesta verkar ganska néjda med hur det har fungerat, atminstone under
barnadren. Det ar bara en diagnosbarare som uppger sig vara i behov av omfattande
specialisttandvard i vuxen alder. | hennes fall har hon hittat en privat tandlakare som hon ar néjd
med, men svarigheterna har legat pa det ekonomiska planet, da ersattningssystemet skiljer sig sa

mycket for barn och vuxna.

”Ja, flera ganger sa har jag ju forsokt att fa frikort pa tandvarden, men det har jag inte fatt. /.../ Just eftersom
jag ar beroende av att ga till tandlakaren sa ofta och med mina tandproblem sa borde jag ha rétt att fa det,
men eftersom jag ar sjalvstandig forévrigt och inte har nagon personlig assistent och jag arbetar sjalv och sa
vidare sa kan jag inte godkannas till det men jag bara tanker att mina problem sitter ju i det har fallet i
munnen och inte ndgon annan stans da men det ar, ja jag tycker det ar synd att jag inte har fatt forstaelse for
det. /.../ Inom sjukvarden sa har man ju hogkostnadskort sa dar kan man ju samla ihop till ett frikort, men ett
sadant system har de inte inom tandvarden utan dar galler det ju att vackert betala for sig”.

Tva anhoriga till andra diagnosbarare har uttryckt en kansla av att man hoppas pa att just

tandvardskontakterna ska kunna trappas ner i tid tills det borjar kosta vid 20 ars alder.

Samordning

Vad galler samordning, kommunikation mellan vardgivare och ansvar for helheten varierar det lite
mellan olika vardgivare. Beskrivningarna vi har fatt tyder pa att i de fall da man har varit kopplade

till ett team (CF-team, hjartteam, lapp-kéak-gom-team, rehabiliteringsteam, BUH) sa fungerar
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kommunikationen véldigt bra inom den aktuella gruppen. Nagon har erfarenhet av konferenser dar
alla blir uppdaterade och andra talar om att man har haft en huvudlakare i teamet som informerar
om allt som ska goras dér. En ung kvinna med cystisk fibros talar om vardet av att CF-teamet
jobbar sa bra tillsammans och att alla, &ven de som inte direkt ar inkopplade i hennes fall, vet vem
hon &r. | ett fall berattar en mamma om hur de traffades med dotterns BUH-team en gang om aret
och diskuterade hur hon utvecklades. En mamma till en diagnosbarare som utover sitt séllsynta
syndrom &ven har haft en cancerdiagnos beréattar att man pa barnonkologen har varit valdigt duktiga
pa just samordning.

»Ja det ir ju helheten, det &r ju att ha nigon som de hir pa barncanceravdelningen har ju varit lite grand var
raddning for de &r ju valdigt kunniga och dven pa det har psykologiska planet att ta oroliga foraldrar ar de ju
mycket skickliga och duktiga pa”.

Nér det daremot galler kommunikationen mellan de olika teamen man har kontakt med eller mellan
primérvarden och olika specialister verkar det fungera sdémre. ”Det far man gora sjdlv” ar ett vanligt
svar. Manga ganger har man en ldkare med lite mer helhetssyn t.ex. pa habiliteringen, i
primarvarden eller endokrinologen som remitterar till en aktuell specialist. Efter detta sa upphor
ofta kontakten dem emellan och de olika vardkontakterna fungerar som separata enheter. En
mamma till en ung kvinna med Noonans syndrom &r valdigt ndjd med varden fran de olika
aktGrerna men séager att familjen har fatt hlla i trddarna sjilva. ”De har inte hjilpt varandra. Alltsa

horsel /.../ och syn och hjirtat, de har inte jobbat tillsammans. Alla har haft sin del. ”

En mamma séger att hennes son har s tata sjukvardskontakter att samordningen underlattas av den

anledningen. Fast ibland kan det dnda vara svart att navigera mellan de olika enheterna i varden.

”Sa nér nagot har blivit simre pd nagot vis, for nu tyckte vi att det hade blivit simre och da vet ju inte man
riktigt vad det tillhor for specialist och da kanner man att, men Gud, skulle jag ha gjort detta sjalv for de
kanske tror att det ar ndgon annan enhet som har hand om det och det ar ju risken med att ha s& manga
specialister sa att man &r i ndgon falsk trygghet. Men det vet jag inte...”

Ett par informanter beskriver hur enstaka individer har fungerat som den samordnande kraften for
dem. ”A. var ju aldrig inskriven i barnhab, utan hon hade ju en véldigt bra ldkare pa barnkliniken
/... och han tog det dar greppet sjalv, med att liksom ta hela hennes situation, forutom horsel da, dar
det behdvdes specialkompetens. Sa han fungerade som en barnhab i en och samma person.” sager
en mamma till en kvinna med Noonans syndrom. En annan anhérig, en mamma till en pojke utan
kénd diagnos, berattar hur de hade en hjartlakare som tog det samordnande ansvaret och kom in
infor varje sévning for att se till att alla sonens olika diagnoser togs hansyn till. | bada dessa fall har
det varit en mycket positiv upplevelse, men det ar en skor l6sning eftersom det hanger pa den
enskilde lakarens engagemang och inte ar inkorporerat i systemet. Den sistndmnda mamman

fortsatter sin berattelse om hur det var nér deras hjartlékare slutade.
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”Sa da fick vi ju fortsatta att fora den talan sjalv. Men det var helt suverant att ha honom sa. /.../ Men det ar
valdigt nyttigt och bra nar det kan vara nagon sadan évergripande, for det har vi ju ként de har aren att det
har ju fatt vara vi foraldrar som har fatt vara det dar kittet emellan alla specialisterna som ar ju superbra pa
sina delar men det ar nagonting emellan dar som. /.../ Nu &r han ju sévd sa manga ganger sa vi har ju en hel
del namn som vi da sager att hon eller han ska séva p.g.a. hans specifika hjirtfel.”

Aven om det finns brister i samordningen och helhetsbilden inom pediatriken, menar de flesta vi
talat med att dessa 6kar inom vuxenvarden. Pa fragan om vem som tog ver det helhetsansvar for
de olika vardkontakterna som hennes dotters barnldkare tagit pa sig svarar en mamma rakt: “Ingen.
Det finns inte. /.../ Dar far vi hjalpa A. med den biten. Hon vet ju nu vilka hon har idag, men vi far
liksom paminna lite dar, nu kanske du maste bestalla och boka tid. Det &r ingen samverkan, utan det
skoter vi sjilva.” I stillet nimner flera anhdriga att man byggt upp ett niitverk genom aren och gar
rakt till enskilda sjukvardsanstéllda istallet for att forlita sig till kliniker, &ven om man kanske

formellt inte &r en av dennes patienter.
Tillganglighet

Nagot annat som varderas hogt av personerna vi har talat med ar tillganglighet i varden. De flesta
positiva erfarenheter har aterigen att géra med de ganger da man organiserat varden i team. Flera
familjer har utryckt uppskattning av att ha en kontaktsjukskaterska. Dar har de fatt hjalp med allt
fran lugnande samtal till svar pa fragor eller kontaktformedling. 1 de fall det har namnts har dessa
dock varit knutna till specifika team. Som en mamma uttrycker det: ”Men du fick ju en sadan
kontaktskoterska ocksa pa vuxen ju, som vi kan ringa om det &r nagonting, och det &r ocksa tryggt.
Men det ar bara hjartat, och det ar bara dar du har en kontaktskaterska, ingen annanstans, sa dar far
man leta”. En mamma talar om sin 6nskan att hennes son far tillgéng till liknande kontaktvégar
inom varden som de har arbetat fram i pediatriken, nar han sedan ska behandlas pa vuxensidan och
dessutom ska skota kontakterna sjalv. Sarskilt med tanke pa att vardcentralen inte kan hjalpa honom
behdvs det ett annat kontaktsystem. Hon 6nskar “att de med de hédr behoven ska kunna ha

direktkanaler antingen via en kontaktsjukskoterska eller via en dagvard eller nagonting sddant”.
Centralisering av varden

Manga patientforeningar, daribland Riksforbundet Séllsynta Diagnoser, &r starkt drivande i fragan
om att organisera varden for séllsynta diagnoser i nationella eller regionala center. | vart material &r
det framfor allt de patienter och anhdriga som ar aktiva i olika patientféreningar som har tagit
stallning i dessa fragor. Manga betonar dock fordelarna med att organisera varden i team.
Patienterna tar ofta upp att det skulle vara bra att ha ett stalle dit man kunde vanda sig om varden
inte var tillracklig pa hemorten, men det verkar finnas en viss oro for att det ska bli valdigt langt till
specialister vid ytterligare centralisering. Vad gér man om man bor valdigt langt bort fran sina
lakare? Vissa talar om att man borde ha fler an ett stalle att vélja pa och andra séager att de ar
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beredda att resa bara de vet att de far den bésta varden. En annan aspekt som nagra anhdriga tar upp
ar att man maste ha ett system som tillater att kompetens lamnas éver nar sarskilda individer

pensioneras eller flyttar.

Ingrid Wadenheim berattar for oss om Riksforbundet Séllsynta Diagnosers standpunkt och talar om
hur de helst skulle se att man centralt beslutar om att man endast behandlar en specifik diagnos vid
ett center. Det kan mycket val finnas flera olika center, men det ska inte finnas flera olika center for
en och samma sak. Hon betonar &ven att svarigheterna inte endast ar begransade till halso- och
sjukvarden, vilket vara fragor inriktar sig pa.

”Men fran forbundets sida, alltsé sédllsyntas riksforbund, att vi vill se hela biten, alltsa bade det sociala med
arbetsliv, forsékringskassa, med skola och hela biten. Vi vill att allt det har samverkar tillsammans med
varden, sa man far det basta méjliga, och att man da utbyter erfarenheter kring de séllsynta diagnoserna. Sa
egentligen sager vi att vi vill se ett helhetsatagande fran det att man ar liten och far sin diagnos genom hela
livet. Och det ar darfor som vi da kampar for det har med nationella center”.

Ingrid tar &ven upp hur forbundet arbetar for att det ska finnas faststallda kriterier for vad ett
kompetenscenter for séllsynta diagnoser ska vara. Hon menar att man kanske inte behdver besoka

ett sadant center mer dn ett par ganger i livet och mycket av dess verksamhet kan vara radgivande.
Overgangen till vuxenvarden

De flesta vi har pratat med upplever att dvergangen fran barn- till vuxenvarden har varit en
besvarlig tid, bade for dem sjalva och nér det galler andra personer med sallsynta diagnoser som de

kanner. En mamma uttrycker det sa har:

”Men det var vuxenvirlden, den borjade inte bra, den var fruktansvard, det har jag hort frin alla som har
barn som har blivit vuxna, att det ar jattehemskt, man maste gora allt sjalv, man maste vara sin egen lakare.
Man maéste begdra, man fir ingenting gratis, man far ingen information om vad man har ritt till ens en gdng”.

Enligt Ingrid Wadenheim, styrelseaktiv i bade Svenska Noonanforeningen och Riksforbundet
Séllsynta diagnoser, ar 6vergangen till vuxenvarden en angelagen fraga for bade enskilda foraldrar,
diagnosforeningarna och riksforbundet. Hon upplever det vara en stor skillnad mellan att vara barn
och vuxen i varden, inte minst vad géller helhetssynen. Det &r en svar period i livet som diskuteras
mycket i de olika patient- och anhorigforeningarna runt om i landet. Det &r ocksa en tid da man ska
utvecklas till en fullvardig medborgare med rattigheter och skyldigheter, vilket enligt Ingrid
Wadenheim kan vara mycket svart nar man har ett funktionshinder. Forutsattningar inom utbildning

och arbete kan ytterligare forsvaras om man inte far adekvat vard.

”Men vi har dé i férbundet s& har vi d4, som vi har sagt, att nu ar det faktiskt arbetslivet som det &r fokus pa
under 2013. Sa da ska vi forsoka fordjupa samarbetet med arbetsformedlingen. For att det ar ju sa att
funktionshindrade i alla former har svarare att fa plats pa arbetsmarknaden. Och det har ju regeringen sett,
och de har ju destinerat pengar till detta, och da tror vi att vi kan se till att hjalpa arbetsformedlingen till hur
de ska anvianda de hér pengarna”.
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Tankar infor 6vergangen

Infor 6vergangen har nagra diagnosbarare sagt att de varit lite nervosa av tanken att byta lakare och
att de till och med kant att de inte ville bli vuxna. En mamma vars son ar sexton ar och nu narmar
sig 6vergangsperioden beskriver det hela som valdigt diffust. Hon séger att de inte vet hur deras
specialistkontakter kommer se ut i framtiden och att det kan kdnnas som att ’nu ar det vardcentralen
som géller”. Hon k&nner en viss oro for att hinna med vissa behandlingar medan sonen fortfarande

har sina nuvarande vardkontakter kvar.

En annan diagnosbérare, kopplad till ett CF-team, upplevde 6vergangen mycket mer positivt och

som en mojlighet.

”Men sedan tyckte jag att det var ganska skont just eftersom att jag var ratt sa trott pa att vara pa barn for att
jag kande att de som jobbade dar &r valdigt mycket barnlakare men att det ar svart att vara barnlakare och typ
tonarslakare. Alltsa det ar ratt svart att vara bade och. /.../ S pa ett sétt var det ju ganska skont att kunna ga
sjalv och gé till ndgon ny och kénna sig lite vuxen liksom”.

Rutiner kring 6vergangen

Awven sjalva processen for 6vergangen till vuxenvarden varierar ganska mycket med hur ens
vardkontakter ser ut och hur stora ens behov ar under den perioden. En kvinna sager att trots att hon
var ganska negativt installd till informationen nér hon fick den, eftersom hon inte ville byta
vardkontakter, ar hon glad att hennes vardgivare tog upp fragan relativt tidigt sa att det inte kom
som en Overraskning senare. Jag var inte riktigt beredd da nér de sa det, men sedan sa hade jag ju
ganska lang tid pa mig att fundera pa det sa att det blev ju inte ett byte Gver en natt utan det skiftet

gick bra det ocksa nar det vil skedde sen”.

| ett par fall har nagon lakare som diagnosbéararna varit i kontakt inom pediatriken pa eget initiativ
forlangt kontakten nagot ar da man inte har hittat en bra ersattare pa vuxensidan. En kvinna berattar
att hon av en handelse bytte till sjukgymnasten som var knuten till vuxenteamet nagra ar innan hon
skulle ga 6ver till vuxensidan. | sadana fall har 6vergangen blivit lite mer successiv eftersom inte

alla kontakter ar nya samtidigt, och pa sa satt upplevts som lite enklare.

| vart material ar det framforallt de med manga vardkontakter bade inom pediatriken och inom
vuxenvarden som har upplevt évergangen speciellt jobbig. Tre personer har sagt att de inte tyckte
att steget inte var sa avgorande. En av dessa personer har cystisk fibros och ar kopplad till ett team
dér vuxenteamet och barnteamet dr valdigt lika i sin organisation. ”Jag tror inte det var nagot
jatteutarbetat utan det var nog liksom sa dar att nu hander det snart. Men det var ingen som
berattade om det skulle vara nagot annorlunda. /.../ Alltsé det mesta ir ju likadant egentligen”. De
tva andra har haft mer oregelbundna kontakter med varden &ven under barndomen och tyckte inte

det var sa stor skillnad.
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De patienter som har varit i en situation dar de flyttats 6ver fran ett pediatriskt vardteam till ett
motsvarande inom vuxenvarden upplever alla att 6vergangen gick relativt smidigt. Flera av dessa
personer har uppgett sig kanna till att vissa av teamen i fraga stravar efter att vuxenlakaren ska vara
narvarande vid ett besok pa barnsidan och att sedan barnlakaren &r narvarande vid det forsta besoket
pa vuxensidan. Ingen av de vi har pratat med har upplevt att detta fungerat fullt ut. | nagot fall kom
vuxenlakaren till barn, men sedan fick patienten ga ensam vid besoket till vuxensidan Min likare
pa vuxen kom ner till barn en gang och typ presenterade sig. Och sedan ska det vara meningen att
barnldkaren ska folja med upp men det hinde inte 1 mitt fall och jag vet inte varfor”. En annan
patient hade ett mate med bade den nya lakaren, den gamla ldkaren och sina foréldrar, vilket
fungerade bra, men ldkarna fran barn kom aldrig till vuxensidan och tvért om. ”Och jag fick
mojlighet att beratta for den lakaren, sa att det bytet fungerade ocksa bra sa att saga, erfarenheter
och kompetensen den fordes vidare eller beholls”. Angaende ett annat team Som samma patient var
i kontakt med traffade hon inte alls vuxenlékaren innan évertagandet, men hon tyckte att det
marktes att de bada lakarna hade haft en bra kommunikation sinsemellan och att hennes nye lakare
var val informerad trots allt. I ett tredje fall intraffade sa mycket akuta forsamringar under tiden da
diagnosbdraren var pa gransen mellan att tillhdra barn- eller vuxenvarden sa att man inte riktigt

kunde forbereda ett 6vertagande. Mamman beréttar:

”Ja, det skulle nog vara sa men det blev inte sd. De sista gdngerna kom du in akut pa sjukhuset och da var det
sd att da visste de inte vem som skulle ta hand om henne, det blev sa fel. Barn ville inte ha dig och vuxen.
/.../ Men du har blivit omhéndertagen dar ocksa ju”.

Om dessa situationer séger alla att de hellre hade velat att man hade foljt rutinen med
overlamnandet men att det &nda fungerade och att de inte ar missndjda. En mamma vars son narmar
sig aldern for dvergangen talar om sina forvantningar sa har: Ja, det hade ju varit det bésta. Ja, en
overlamning. En 6verlamning fran de som har haft hand om honom till den som ska ha honom och
att man overldamnar informationen och att man sjélv far vara med ocksa dar”. Hon sdger dock att det
viktigaste ar att hennes son far tillrackligt med information s att han vet vart han ska vanda sig i

framtiden och vad de olika enheterna heter.

Situationen kan givetvis kompliceras av att det ar flera parallella team som &r inblandade. Vissa
komponenter i vardkontakterna kan da bli lidande. Till exempel namner en av vara informanter att
hon har tappat kontakten med horselvarden som vuxen dven om dvergangen inom kardiologin har
fungerat véldigt val. ”Sa att jag kan kdnna inom horselvarden, jag vet inte riktigt var jag ska vanda
mig nagonstans nu som vuxen, vad jag ska ta kontakt med nagonstans. Och det kan jag tycka ar lite
synd att det inte finns ett stélle ddr man vet att hir kan jag fortsétta ga eller ndgot liknande...”.
Daremot har flera patienter sagt att de inte har funderat sa mycket pa 6vergangsprocessen rérande

vardkontakter de inte har sa frekvent kontakt med, det blir mindre viktigt. En mamma tar upp olika
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faktorer som har paverkat hennes dotters 6vergang. Hon namner bland annat att de haft tur som
tréffat engagerade lakare dar det kanske inte funnits ett utbyggt system, att man inom kardiologin
som de har haft mycket kontakt med &r speciellt duktiga pa detta, men ocksa att det inom andra
omraden dar problematiken inte var sa val utredd tog en del tid innan de hittade bra kanaler.

Hur man upplever dvergangen paverkas ocksa av hur man mar under den har perioden av sitt liv
och i hur stor utstrackning man &r i behov av fungerande insatser och kontakter. En diagnosbérare
uttrycker det sa hir: Vi pratade vil om det ett tag innan om hur det skulle bli och s& dér men sedan
i och med att jag madde sa bra sa var det ju inte jattemycket for dem att fora dver heller... Utan jag

var ritt sa latt att bara skjutsa over”.

Vad géller de patienter som har haft mycket kontakt med habiliteringen skiljer sig upplevelserna at
en del beroende pa hur systemet ar uppbyggt dar man bor. En mamma till en man med fragilt x
beskriver sin erfarenhet som problemfri eftersom BUH dér de bodde da horde samman med VuH.
Det var samma manniskor de hade kontakt med. Nar de sedan flyttade har de fatt hora om
problemen vid évergangen fran andra de har traffat via habiliteringen, men inte sjalva varit med om
det. Hon sager att hon tror starkt pa den modell de sjalva upplevde eftersom det kan bli valdigt
mycket att nar man ska sluta skolan, flytta hemifran och bli vuxen och dessutom byta habilitering.

Hon menar att det & mojligt i mindre kommuner.

”Det blir liksom mindre enheter. Det ir skillnad i stora kommuner d& har man liksom, da gér man pa ett
annat satt. /.../ Jag skulle nog forespraka det om jag kunde vélja. Att barnhabiliteringen horde samman med
vuxenhabiliteringen pa ett naturligt satt”.

En annan mamma som bor i en region dar BUH skiljer sig en del fran VuH beskriver hur de
hamnade in en situation dar hennes dotters habiliteringsteam skulle ersattas med en neurolog. Efter
ett noggrant samtal med lakaren pa barnhabiliteringen dar hon fick sin dotters medicinska tillstand
forklarat for sig och fick kopior pa journalerna var de upp till henne sjalv att vélja en ldkare pa

vuxensidan.

”Barnhab, det enda de gor, det ar att informera den ldkaren som tar 6ver, vem denna patient dr. Och d& har ju
vi gett samtycke till att de far gora det, och sa lamnar de Gver alla papperna sa att de far lasa pa. Men inget
annat, de var inte med pa nagot mote, det har jag hort vissa som var, att hablédkaren ar med pa forsta traffen
hos vuxenldkaren, men det hade inte vi. /.../ Men jag tror det hade varit mer lampat att ldkarna satt
tillsammans och fick denna séllsynta diagnos presenterad, vem ar det som kan detta, vem kéanner att den har
tid, for det kraver lite ndr det hiander saker”.

Hon beréttar vidare om att personalsituationen pa kliniken gjorde det svart att fa tag pa lakarna och
det slutade med att mamman sjalv ringde runt till lakare i hela landet for att hitta ndgon som kunde

nagot om dotterns syndrom och som var motiverad att félja henne.

Bland vara informanter har vi inte traffat nagon som har haft ett sadant har 6verlamningsméte inom
habiliteringen. Flera sager dock att andra foréldrar de har tréffat har delat med sig av sina
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erfarenheter av sadana éverlamningar och det beskriver vara informanter som ett énskvart

forfarande.

Foraldrarnas roll

Manga av vara informanter talar om hur deras foraldrar har stéllt tydliga krav pa varden och kampat
for att de ska fa traffa vissa lakare eller fa tillgang till specifika behandlingar. Det resulterar i en
kansla av tacksamhet mot foraldern men ocksa en oro fér hur det gar for personer i liknande
situationer som inte har haft en drivande forélder med sig. Foréldrarna talar istallet om hur de ar
“envisa”, ’drivande”, “pastridiga och “inte ger sig”. Den generella uppfattningen ar att om de pa
detta satt kampar for sina behov sa lyssnar vardgivarna, men manga uttrycker oro for vad som

skulle hdnda om de inte gjorde det.

”Och hade inte 1. haft en mamma som mig som var péadriven sd hade det barnet inte haft en chans i varlden,
alltsa jag vet inte hur det hade gatt, hon hade i alla fall inte varit dar hon ar idag. Det tycker jag ar sa hemskt.
Jag traffar ju kompisar till 1., jag traffar ju vuxna med Sturge Weber nu som inte har nagot stéd hemifran,
som det ar jattesynd om, sa daligt de mar, psykiskt. De kampar ju pa men samhallet tar inte det ansvaret om
man inte har ndgon som kan prata for ens sak.”

Detta kan vara lite svart att hitta en balans i nar diagnosbéararen blir vuxen. De flesta av de
diagnosbérare vi traffat har nara relationer med sina foraldrar aven i vuxen alder och bor ocksa néra
dem. Manga sager att de fortfarande har med sina foraldrar pa lakarbesok men att foraldrarna har
fatt en annan roll. De kanske sitter i vantrummet eller sa foljer de med in fast de haller sig i
bakgrunden medan diagnosbéraren sjalv for sin talan. Vanligt ar att vilja ha mojligheten att fraga en
foralder om man blir osaker eller har glomt hur saker var tidigare. Det kan ocksa vara bra att ha ett
extra par 6ron med om det ar mycket information som ska tas in. Nagon sager dock att hon skulle
onska att hon i framtiden kan fa det stodet av en partner istallet och en annan informant tycker att

hennes lakare har reagerat negativt pa att hon har velat ha nagon med sig.

”Alltsa det ar klart att man kanske ska ldra sig att klara sig men om jag vill ha med min mamma da sa kan jag
ju fortfarande ha det for att jag kdnner att det ar ett stod fér mig i min sjukdom liksom. Dér var det som att
"Nej nu kan du inte ha med din mamma’, ungefar. Och det &r ju tycker jag, alltsa jag var ju anda 18. Det &r
vél mitt val om jag vill ha med henne eller inte.”

Det finns ocksa situationer da hjalp utifran lampar sig battre. Det &r ndgot som manga sager att de

har upptéckt efter hand. En mamma beskriver det sa har:

”Ibland har jag foljt med A. i olika situationer, som egentligen inte alls har kénts bra. Bara for att jag &r
mamma. Och sedan innan vi kom underfund med att "Mamma, jag ska nog ha tolk istdllet’. *Ja, men det &r
klart du ska ha tolk!” Men som foralder da sa & man ju sa har: >Jag maste se till att det har ordnar sig’. Och
sa glommer man bort att hon ar sjalvstandig, hon ska ga pa detta sjélv, jag ska inte vara med. Och da maste
hon ju ocksa ha nagon slags styrka i sig, sa att hon bade sjalv kan frigora sig och sedan ta stéd i samhéllet,
det som hon har ratt till. Och har man da inte nagon aning om att man har rétt till olika saker, da gar det ju
inte heller, da star man dar.”
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Stod i dvergangen

En del informanter ger uttryck for en énskan om nagon inom varden som skulle kunna hjalpa till
med just kontakter och upplysningar om hur systemet fungerar. Vem vander jag mig till? VVad géller
kring sjukresor? Vilka ekonomiska villkor rader? Olika forslag kommer upp. Nagon vill ha en
speciell funktion for detta och nagon tycker att en fast lakarkontakt och en kurator skulle kunna
fylla den funktionen.

Ett par av informanterna har erfarenhet av traffar for unga vuxna genom patientfdreningarna eller
Riksforbundet Sallsynta Diagnoser. Sarskilt utbildningen om kontakt med myndigheter och
forberedelser infor att komma ut i arbetslivet verkar vara uppskattade moment.

Ingrid Wadenheim beréattar om erfarenheterna fran Svenska Noonanféreningen:

Vi har ordnat traffar pa vdg in i vuxenlivet ocksa, de har traffats nar de gick i gymnasiet infor arbetslivet
och vi har haft tva st sadana traffar nu, och da ar de da mellan 17-18 och upp till 25, for det ar ju lite
varierande hur mogen man ar va. Och vi hade den andra nu i september, i Vaxjo, vi har tva stycken, det ar
var kassor och var tidigare ordférande som driver detta da, och arrangerar studiebesok pa arbetsférmedlingen
och forsékringskassan och de far gora en sadan har livslinje och lite olika saker. Sa de har fatt en valdigt tat
kontakt de har som ar ungefar jamnariga, och da kan man ju saga som sa, da ar ju internet och facebook
suverént”.

Diskussion

Slutsatser fran materialet

Ett dterkommande tema i vara patient- och anhdrigintervjuer &r att man uppskattar varden under
barndomen hogst och att &ven om man tycker att vuxenvarden fungerar ganska bra sa kanns den
inte lika trygg och personlig som barnvarden gjorde. Tiden daremellan ar generellt sett den som
upplevs vara samst. Under nagra ar da man precis gatt over till vuxensidan och inte etablerat
kontakterna dar ar det manga som har negativa upplevelser. Bade vardtagare och vardgivare talar
om forandrade behov nar patienten uppnar vuxen alder. Oftast ar diagnosen satt, man ar medveten
om prognosen och forandringar som har med tillvaxt att gora avtar. Kanske kravs inte en lika tét
kontakt med vérden. A andra sidan tillkommer problem som bedémning av arbetskapacitet,
atypiska graviditeter och den aldrande kroppen. En aspekt som lyfts fran diagnosbararna &r att det
ofta saknas information om vad man kan vanta sig i framtiden vilket gor att manga efterlyser mer

uppfoljning.

Ett problem som betonas av bade vardtagare och vardgivare &r bristen pa samordning inom varden.
Vem ska halla i tradarna nar vardkontakterna blir manga? Bada grupperna ar éverens om att detta

fungerar bast under barnadren da barnldkare &r tranade att se hela barnet och familjen, medan ingen
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sjalvklar eftertradare finns i den organspecificerade vuxenvarden. Majliga kandidater for denna
uppgift i vuxenvarden ar vuxenhabiliteringen och primarvarden. Det ar dock inte for alla
diagnosharare vuxenhabilitering blir aktuell och ofta &r lakarkontakten sparsam. | manga regioner &r
vuxenhabiliteringen inte bemannad av lakare och den medicinska dverblicken faller da bort. For
primarvarden ar bada vara intervjugrupper generellt ganska kritiska till kompetensen vad galler
sallsynta sjukdomar. | bada materialen framkommer exempel pa vardcentraler som helt enkelt sagt
att de inte kan ta emot patienter med dessa problem. Dock sager nagra vardgivare att de har sett en

forbattring inom primarvarden och dess intresse for sallsynta diagnoser under senare ar.

Bade vardgivare och patienter har nastan uteslutande positiva saker att séga om ett arbetssatt med
multidisciplindra team. De som arbetar med det tycker att det underléttar for dem och patienterna
kanner sig trygga och upplever att kontinuiteten och tillgangligheten okar. Att faktiskt tréffa
varandra, oavsett om det ar en kollega, patient, lakare eller annan vardgivare, upplevs som mycket

vérdefullt och inte att jamfora med en skriftlig kommunikation.

| nulaget diskuteras ofta huruvida man bér centralisera varden for séllsynta diagnoser genom
inférande av regionala eller nationella center. Férdelar som ndmns &r att man vet vart man kan
vanda sig vid problem och att kompetensen samlas. Vissa vardaktorer ar istallet kritiska och
podangterar risken att den kompetens som redan finns ute i landet kan utarmas samt att nyttan for
patienterna blir begransad om kompetensen ar belagen langt ifran dem. Vardgivare oroar sig i
allménhet aven for hur detta ska kunna organiseras, vilka diagnoser som ska omfattas och hur man
ska sprida informationen darifran. Diagnosbararna tar istallet huvudsakligen upp de geografiska
avstanden som ett orosmoment. Darfor anses det viktigt att eventuella center dven bedriver en stor
verksamhet som stod for vardpersonal ute i landet och arbetar for att fora ut kunskap till de

reguljara vardgivarna.

Manga patienter talar om 6vergangen fran barnsjukvarden till vuxensjukvarden som en svar period,
men deras upplevelser varierar, framforallt beroende pa typen av vardkontakter de har haft. De
flesta som vi har talat med tycker att det underlattar att ha sérskilda rutiner géallande 6vergangen
fran barn- till vuxenvard. Olika forslag har kommit fran bade diagnosbarare och vardgivare. Till
exempel namner manga maten dar familjen, barnldkare och vuxenlakare néarvarar. Ett annat
alternativ &r att vuxenlakaren ar narvarande vid ett lakarbesok pa barnsidan och att sedan
barnlakaren deltar vid det forsta besoket pa vuxensidan. Det ar dock manga diagnosbérare som
vittnar om att man inte har foljt nagra rutiner i deras fall. P& vissa stallen och i vissa situationer har
det helt enkelt inte funnits nagra rutiner att folja, i andra fall har det inte bedémts aktuellt eller sa
har vissa moment i befintliga rutiner bara fallit bort. I vilken utstrackning ska man ha speciella

insatser for 6vergangen? Ofta sager vardgivare att det endast praktiseras i komplicerade fall. Vad &r
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ett komplicerat fall? Kanske ar man inom varden for restriktiv nar det galler sddana insatser. | vart
material ar det i alla fall tydligt att manga patienter inte har fatt de insatser kring dvergangen som de

hade velat ha. Det forekommer heller inga negativa roster i de fall sddana insatser existerat.

Overensstammelse med andra studier

Generellt kan man saga att vara fragestallningar ar ringa uppmarksammade i litteraturen och att
evidensen kring évergangen till vuxenvard ar lag. Mycket fa studier tar upp vuxna patienters
sarskilda behov och da det gors ar det ofta enbart ett konstaterande om att kunskapen ar bristfallig.
Patientforeningar har ocksa slagit larm om att tiden runt dvergangen till vuxenvarden upplevs
valdigt osaker och manga ganger problemfylld. Var studie har bekraftat mycket av den
problembeskrivning som Séllsynta Diagnoser och Agrenska har presenterat i sina dokumentationer

samt bilden vi fatt fran internationellt publicerade studier om dvergangen.

Precis som i andra material har vara informanter tagit upp forbattringsmaéjligheter som anknyter till
att borja overgangsprocessen i god tid, anvandning av kontaktpersoner och vardkoordinatorer, 6kad
kommunikation mellan barn- och vuxenvarden och 6kad information. Nagot som diskuterats en del
internationellt men som inte tagits upp av de personer vi intervjuat ar att man skulle ha en period da
man vardas pa bade barn- och vuxenklinik eller att man skulle inratta speciella kliniker for unga

vuxna.

Nar det galler de ramverk som finns kan man dra flera slutsatser. Det rader brist pa ramverk i olika
former som hanterar séllsynta diagnoser och i den man de finns tar de sallan upp vuxna patienters
speciella behov. Aven gallande 6vergangen fran barn- till vuxenvard finns det fa riktlinjer och nar

de finns &r det ej sjalvklart att de foljs.

Vad behdvs géras nu?

Kontinuitet, nagon som samordnar, bra kommunikation, tillganglighet, dessa ar ju saker som alla
uppskattar och behéver inom varden, men det blir &nnu viktigare for denna patientgrupp med storre
utsatthet och komplexa behov. Da séllsynta diagnoser star for en sa stor del av vardbelastningen
beddmer vi att atgarder som genomfors for denna grupp ar ndgot som alla kan fa nytta av i

forlangningen.

Nar det galler 6vergangen kan vi se mojligheter till ett antal praktiska forbattringar. Kliniker bor ga
igenom sina rutiner for 6vergangen till vuxenvard och behandla den som den viktiga och kansliga
period den ofta ar. Det ar ocksa viktigt att definiera de mal man har for en lyckad 6vergang.
Patienter och anhoériga behdver tydlig information i god tid om vilka insatser de kan vanta sig i

samband med 6vergangen. Utifran vara resultat forordar vi att alla inblandade vardkontakter,
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overlamnande och Overtagande, samt diagnosbéraren och familjen tréffas och lagger upp en plan for
den kommande tiden. | vissa fall racker det med att man far namn pa de kontakter man kommer ha i
vuxenvarden och vart man ska soka sig i fortsattningen, men det ar viktigt att man far det innan man
ska ta steget och innan man upphor att ha kontakt med de vardgivare man kanner. | de fall da man
tillampar olika praxis kring rutinerna beroende pa hur komplicerat fallet ar det viktigt att patienterna
far klart for sig varfor de till exempel inte blir kallade till méten som andra blir. Man bor dock ha i
atanke att dessa insatser ar mycket uppskattade och kan vara behjalpliga for en storre grupp. En
annan insats som vara informanter har haft stor nytta av i den man de har haft méjlighet att ta del av
det ar speciella kurser eller sammankomster for unga vuxna som ibland ordnas av patientféreningar.
Da patientforeningarna i regel drivs ideellt med begransade resurser och detta &r langt ifran
tillgangligt for alla skulle det kanske vara en mgjlighet att habilitering, barnklinik eller socialtjanst
startade liknande verksamhet for ungdomar med kroniska sjukdomar och funktionsnedsattningar.
Det kravs aven ytterligare forskning inom detta omrade och det &r darfor viktigt att man

dokumenterar de insatser som gors vid olika verksamheter.

For att overgangen skall fungera ar det givetvis viktigt att det finns ett utbyggt system for vuxna
patienter, nagon som tar emot efter barnsjukvarden. Vi tror att nationella och regionala center &r det
basta alternativet. | vissa fall kan dessa behtva vara omfattande med utredningsenheter och
mojligheter till specialistvard, medan det i andra fall kan racka med att ha en radgivande
verksamhet. Vi foresprakar att center byggs upp kring diagnosgrupper med liknande symtombild
och behov av specialistkompetens. Huruvida det ska finnas endast ett nationellt center eller ett
flertal regionala center for en diagnosgrupp bor avgéras med hansyn till prevalens och gruppens

vardbehov.

For att underlatta samordningen tror vi det ar viktigt att medarbetare inom varden blir
uppmérksammade pa denna problematik och arbetar aktivt for att se till att patienterna far
information om hela sin situation och hur insatser fran en klinik kan komma att paverka andra
klinikers ansvarsomraden. Det ar ocksa viktigt att information om ratten till individuella planer
inom olika verksamheter sprids, bade bland personal och brukare, sa att dessa utnyttjas pa de det
sétt de &r amnade for. En koordinator kan vara viktig for dessa patienter oavsett var i livet de
befinner sig. Ofta har de manga vardkontakter som &r svara att koordinera for familjen sjalv och det
ar dessutom inte alla diagnosbarare som har foraldrar eller andra som kan hjalpa dem med detta.
Var denna resurs ska finnas behdver utredas vidare. For att vara en tillgang just i 6vergangen tror vi
att det &r viktigt att dessa personer &r speciellt medvetna om problematiken under den perioden och

ar insatta i hur bade barn- och vuxensjukvarden ar upplagd.
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Genom mer forskning vad galler vuxna diagnosbérares behov kan man komma fram till om det &r
barnsjukvardens holistiska synsatt vi ska strava mot inom hela hélso- och sjukvarden. Om detta ar
fallet maste det nog delvis till ett attitydbyte inom vuxenvarden. Att se hela manniskan ar alltid
viktigt inom varden, men nar det kommer till patienter med séllsynta diagnoser, och framfor allt de
som har ett komplext vardbehov, kan man aldrig vara ansvarig for endast ett organsystem.

Viktiga komponenter for samordningen ar habiliteringen och primarvarden. | vart material tycker vi
att det finns stort stod for att ha lakare &ven inom vuxenhabiliteringen. Vi tror att detta skulle vara
sarskilt givande for de patienter med séllsynta diagnoser som ingar i habiliteringens malgrupp.
Manga patienter verkar ha uppfattningen att priméirvarden inte dr for ’sddana som jag”. Vi skulle
vilja se en diskussion inom primarvarden hur den kan bli mer tillganglig for patienter med
mangfacetterade funktionsnedsattningar i allmanhet och sallsynta sjukdomar i synnerhet. Vi tror att
det skulle gagna bade patienter och varden i helhet om dven barn med sallsynta diagnoser, i stérre
utstrackning an idag uppsokte primarvarden, i de fall detta ar mojligt, i syfte att etablera en tidig
kontakt.

Denna studie har flera begréansningar. Vi har forsokt beskriva situationen vad géller skillnader
mellan barn- och vuxenvard samt 6vergangen dem emellan genom att visa pa exempel fran de
intervjuer vi genomfort med vardgivare, diagnosharare och anhériga. Denna bild ar givetvis langt
ifran fullstandig. Vi har traffat ett begransat antal manniskor och har inte haft majlighet att gora ett
selekterat urval. En méjlig uppfoljning skulle kunna vara en enkétstudie bland diagnosbéarare
speciellt inriktad pa behov som vuxen diagnosbérare, skillnader mellan barn- och vuxenvard samt
andra erfarenheter fran Gvergangen. Det ar svart att generalisera kring sallsynta diagnoser da det ar
en sa stor och heterogen grupp. Sarskilt galler det de grupper som har en intellektuell
funktionsnedsattning jamfort med de som inte har det. | vart intervjumaterial har diagnosbérare fran
bada grupperna inkluderats men vi har inte haft utrymme att specifikt diskutera skillnaderna i deras
situationer. Var uppsats utgar enbart fran svenska forhallanden. Vi har tagit del av utlandsk
litteratur, men det hade aven varit intressant att gora en jamforelse av modeller fran olika lander.
Var litteraturgenomgang ar heller inte fullstandig och ett mojligt framtida projekt skulle kunna vara
en dversiktsartikel vars resultat man sedan kunde jamféra med hur det ser ut i olika delar av

Sverige.

Konklusion

| var studie bekraftas och forstarks bland annat intrycket av att 6vergangen fran barn- till vuxenvard
kan vara en mycket pafrestande tid for patienter och anhoriga. Ett séarskilt stort problem utgér

bristen pa samordning och helhetssyn. Vi kan konstatera att det just nu hander mycket och tas
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manga initiativ till forbattringar inom omradet séllsynta diagnoser. Dock tas problematiken om
overgangen fran barn- till vuxenvard och situationen for vuxna diagnosbérare upp i mycket liten
utstrackning. Det behévs mer forskning inom detta omrade men det kravs dven konkreta
forandringar som utokade 6vergangsrutiner inom varden och verksamhet inriktad pa vuxna. Fragan
om center for sallsynta diagnosgrupper ar komplex och omfattar manga aspekter. Utifran vart
perspektiv pa 6vergangen fran barn- till vuxenvard och att sjukvarden ska kunna fokusera pa
patientens hela livsspann tror vi att det & en metod som har mycket att tillfora. Slutligen konstaterar
vi att primarvarden och habiliteringens roll i varden for personer med séllsynta diagnoser, samt hur
denna forandras i livets olika faser, bor utredas.

Tack

Stort tack till alla vara intervjudeltagare. Vi vill aven rikta ett sarskilt tack till Ingrid Wadenheim,
Jan Martensson och Kristina Aspengren som formedlat kontakter.
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Appendix

Tabell 1 A Vardgivare vi har intervjuat

Namn Arbetsplats Intervjusétt
Person 1. Lékare Peter Meyer CF-team barn, Lund Samtal
Person 2. Lékare Lennart Hansson CF-team vuxen, Lund Samtal
Person 3. Lékare Marianne Forslund BUH, barnklinik, Malmé Samtal
Person 4. Lékare Mats Ageberg BUH, Lund Samtal
Person 5. Lakare Martin Jagervall BUH, Vaxjo Mail
Person 6. Lékare Anders Nyqvist VUH, Véxjo Mail
Person 7. Lakare Malin Nystrand Primarvarden, Angered Mail
Person 8. Lékare Ingegerd Witt Engerstrom | Rett center, Froson Mail
Person 9. Kurator Staffan Nilsson VuH, Orebro Mail
Person 10. Margareta Nilsson BUH, Skane Samtal
Verksamhetschef
Person 11. Ingrid Kongslov VUH, Skane Samtal
Verksamhetschef
Person 12. Ann-Catrin Rojvik Agrenska, vuxenverksamheten | Samtal
Verksamhetsansvarig
Person 13. Fredrik Grénse Sjukhustandvarden vuxen, Samtal
Specialisttandlékare Malmdo
Person 14. Susanne Brogardh-Roth Tandvardshogskolans Samtal

Specialisttandlékare

specialistklinik for barn- och
ungdomstandvard, Malmé
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Figur 1 A Intervjufragor till vardgivare

Detta &r en generaliserad version, intervjuerna har sedan anpassats efter den aktuella verksamheten.

Hur kommer du i kontakt med personer med séllsynta diagnoser i ditt arbete?

- Vilka diagnoser handlar det om?

Vid vilken typ av problematik kontaktas du?

Vad handlagger ni och vad handlagger nagon annan?

- Hur ser kontakten mellan er och 6vriga vardgivare ut?

- Hur ofta kommer patienterna till er?

Hur ser dvergangen ut fran barnsjukvarden till vuxensjukvarden?

- Hur upplever du att detta fungerar?

- Har ni nagra speciella atgarder for att formedla en helhetshild av patienternas vardbehov till
vuxensidan?

- Hur ser kontakten mellan er och éverlamnande/6vertagande vardenhet ut?

- Vilka problem stélls ni infor nar en patient ska 6verga till vuxenvarden?

- Finns det nagra styrkor eller brister i systemet?

- Vilka systematgarder tror du skulle forenkla for dig och dina patienter, sérskilt i 6vergangen
till vuxenvarden?

Hur har vardsituationen for dessa patienter forandrats 6ver tiden?

Vad har ni for nationella och internationella samarbeten gallande patienter med séllsynta
diagnoser?

Vilka problem finns det med tillganglighet? Hur fungerar det utanfor universitetssjukhusen?
Kan vi kontakta dig for att stalla kompletterande fragor i efterhand?
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Tabell 1 B Diagnosbarare vi har intervjuat

Kon Alder Diagnos Intervjusétt
Diagnosbdrare 1. (D1) | Kvinna 26 Noonans syndrom | Samtal
Diagnosbdrare 2. (D2) | Kvinna 28 Sotos syndrom Samtal
Diagnosbarare 3. (D3) | Kvinna 23 Cystisk fibros Samtal
Diagnosbdrare 4. (D4) | Kvinna 25 Noonans syndrom | Samtal

Tabell 1 C Anhériga vi har intervjuat

Diagnosbdrarens | Diagnosbérarens | Diagnosbérarens Intervjusatt
kon alder diagnos
Foralder 1. (F1) Man 16 Okand diagnos Samtal
Forélder 2. (F2) Man 32 Fragilt x Skypesamtal
Forélder 3. (F3) Kvinna 29 Sturge-Webers syndrom | Samtal
Foralder 4. (F4)* Kvinna 25 Noonans syndrom Samtal
Foralder 5. (F5)** | Kvinna 26 Noonans syndrom Samtal

*Foralder till diagnosbérare 4 **Forélder till diagnosbarare 1

Figur 1 B Intervjufragor till diagnosbéarare och anhériga

Vill du beratta lite om nér du/ditt barn fick din diagnos?

- Vilka besvér har du/ditt barn haft p.g.a. din diagnos?

- Hur paverkas din/ditt barns vardag?

- Vilka hjélpinsatser har du/ditt barn behov av?

Hur har dina/ditt barns vardkontakter sett ut genom livet?

-Vem har/har haft det 6vergripande ansvaret for din/ditt barns vard?

-Hur ser skillnaden ut mellan barn- och vuxenvarden?

-Hur har kontakten mellan dig/er och varden fungerat?

-Hur upplever du/ni att kommunikationen mellan dina/ditt barns olika vardkontakter har
fungerat?

-Finns det nagot du/ni har saknat inom vardsystemet?

Hur fungerade évergangen till vuxenvarden for dig/ditt barn?

-Har du/ni exempel pa vad som fungerade bra och daligt?

-Finns det nagot i systemet som du/ni tanker borde forandras for att underlatta i 6vergangen?
Hur mycket av problematiken tror du/ni kommer sig av just “’séllsyntheten” i din diagnos?
Vilka forum anvander du/ni for att stalla fragor om din/ditt barns diagnos och komma i
kontakt med andra med diagnosen?

Har du/ni ndgon vision om den perfekta varden for personer med din/ditt barns diagnos?
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Tabell 1 D Resurspersoner i Socialstyrelsens databas som svarat pa

minienkat
Namn Arbetsomrade Intervjusatt
Person 1. Lakare Kristina Tornqvist Sturge-Webers Mail
syndrom
Person 2. Lakare Agneta Troilius Sturge-Webers Mail
syndrom
Person 3. Lakare Barbro Westerberg Sotos syndrom Mail
Person 4. Lakare Britt-Marie Anderlid Fragilt X m fl Mail
Person 5. Lakare Maritn Ritzén Prader-Willis syndrom | Mail
Person 6. Lakare Margareta Wigren Prader-Willis syndrom | Mail
Person 7. Lakare Ricard Nergardh Prader-Willis syndrom | Telefon

Figur 1 C Minienkat till resurspersoner

Skulle du kunna skriva ett par rader om vad det innebar att vara resursperson for en sallsynt diagnos?

Exempelvis:

- | vilken utstrackning kontaktas du i egenskap av resursperson?

- Vem ar det som kontaktar dig? (Patienter, vardcentralslakare, andra?)

- Ingar du i ndgot formellt natverk som gor att du far en Gverblick av dessa patienter i Sverige?

- Vad ar din installning till nationella kompetenscentra? Tror du att det skulle underlatta ditt arbete?
Ser du nagra risker med det sattet att organisera varden?
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Tabell 2 EU-projekt for sallsynta diagnoser

EUCERD

En expertkommitté for sallsynta sjukdomar, instiftad av Europakommissionen ar
2009. Den ersétter den tidigare verksamma arbetsgruppen for sallsynta sjukdomar
(RDTF) fran 2004, Kommittén utgor ett regelbundet forum dér representanter for
medlemsstaternas halsoministerier, patientorganisationer, lakemedelsindustrin med
flera kan arbeta med atgérder vad géller sallsynta sjukdomar®®*°. Gruppen utgor ocksa
ett stod till europeiska kommissionen i dessa fragor och en arena varifran de olika
europeiska projekten kan styras®.

EUROPLAN

Projekt som bildades ar 2008 for att underlatta inférandet av nationella strategier
bland medlemslanderna. De ska &ven se till att strategierna lever upp till visa riktlinjer
som ar gemensamma inom EU samt foljer EU:s Gvergripande strategi angaende
séllsynta sjukdomar®, . EUROPLAN utgér ocksa ett forum dar medlemslander kan
dela med sig av sina olika erfarenheter och diskutera EU:s atgarder(Union 2011). En
nationell strategi ska enligt EUROPLAN omfatta bade forslag pa atgarder, en tidsram
for nar dessa ska inforas samt ett forslag pa en budget fér dem?’. EUROPLAN har
ocksa utvecklat sa kallade indikatorer vilka tjanar som gemensamma punkter for
jamforande sa att man ska kunna utreda hur medlemslanderna lever upp till sina
ataganden(Union 2011). Det fortsatta arbetet kommer framforallt vara inriktat pa att
implementera de strategier som nu boérjar ta form samt vara en resurs i denna
process™.

EURORDIS

En europeisk paraplyorganisation for patientorganisationer for sallsynta sjukdomar®.
Over 4000 olika diagnoser tacks in genom dver 500 medlemsforeningar®. Den
bildades 1997 for att kunna paverka EU:s antagande av férordning om sarlakemede
EURORDIS verkar for att forbattra villkoren for patienter med séllsynta diagnoser
genom att foretrada dem pa europeisk niva, stodja forskning, utgora ett narverk for
diagnosbarare och anhdriga samt att sprida kdnnedom om séllsynta sjukdomar.
Organisationen deltar &ven i manga projekt och kommittéer inom EU>*,

ISO

ORPHANET

En europeisk databas for information om sallsynta sjukdomar som riktar sig bade till
patienter och professionella. Det grundades 1997 av en fransk lakare och finansieras
delvis av Frankrike och delvis av den europeiska kommissionen. Olika funktioner ar
bland annat en sokfunktion baserat pa symtom for att underlatta diagnostisering,
forteckning 6ver sarlakemedel, ett elektroniskt informationsblad, en forteckning dver
forskningsprojekt samt mojligheter for patienter att kontakta andra med samma
diagnos™.

European
Reference
Networks

Som en del i att samla utspridd kunskap har den europeiska kommissionen beslutat att
uppratta European Reference Networks (ERN) som ska utgoras av flera expertcenter i
olika lander. Dessa ska delvis tjana som hdgspecialiserade kliniker och ta emot
patienter fran olika delar av Europa och dels utgora forskningscenter(Moliner 2010).
Tva exempel pa redan aktiva narverk a&r ECRON-CF for Cystisk fibros och CARE-
NMD for Duchennes muskeldystrofi(Union 2011).
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Tabell 3 Intervjuresultat patienter och anhériga

Fraga D1 D2 D3 D4 F1 F2 F3 F4 F5
Alder vid 6 ar 10 ar 6 ar 18 ar Ingen 4 ar 3,5 man Se D4 Se D1
diagnos diagnos vid

16 ars alder
Kopplad till Kardiologen | Endast CF-team Kardiologien, | Flera bl.a. BUH, BUH, Se D4 Se D1
teamverksamhet tillfallig tillfalligt Barnonk., VuH neurologen

rehab BUH LKG-team,

kardiologen.
Insats vid Mdote med Ingen insats, | Vuxenlékare | Inga insatser | Ej aktuellt Samma Avslutande | Se D4 SeD1
Overgangen barnldkare + | hanvisad till | ndrvarande an personal samtal

vuxenlakare | VC vid sista pa BUH med
barnkontroll och VuH | barnlékare,
remiss
No6jd med Ja Delvis Ja Ja Ja Delvis Ja Ja Ja
barnvard
No6jd med Ja Nej Ja Delvis Ej aktuellt Ja Nej Delvis Ja
overgangen
No6jd med Delvis Nej Ja Ja Ej aktuellt Delvis Ja Ja Delvis
vuxenvard
Huvudsaklig Lakare, Internetforum | CF-teamet Agrenska, Lakare, Tidningar, | Lakare, Internet, | Lakare,
informationskalla | Agrenska, forening, foreningen | andra i letat upp andra férening
internetforum andra foreningen | experter, foraldrar
diagnosbarare Agrenska

Tabellen ar en sammanstalining av vara intryck fran samtalen, informanterna har ej fyllt i en enkat med denna utformning.
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