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UDEN DIAGNOSE

Patienter i uvished. Hver anden
patient i Danmark med en sjeelden

sygdom ma vente et helt ar pa at fa
at vide, hvad de fejler.

Syge far forkert - og sen - besked

Danske laeger er ikke gode til at stille den
rette diagnose, nar det gaelder sjzldne
sygdomme. Og patienterne ma derfor ga
lzenge i uvished. Forslag om ekspertpanel
til vurdering af patientsagerne.

Af Poul Exner
og Flemming Christiansen

15.000-30.000 danskere lider
af sjeeldne sygdomme. Altsd
1 ud af cirka 200-400 dan-
skere. De senere ar er der
gjort en stor indsats for bor-
gere med specielle lidelser
som Prader Willi syndrom og
Duchenne muskeldystrofi —
men nu viser det sig, at ind-
satsen langtfra reekker:

En endnu ikke offentlig-
gjort europaeisk undersggel-
se afslgrer, at halvdelen af
danskere med sjeeldne lidel-
ser far en fejldiagnose. Til
sammenligning far spaniere

med sjeeldne sygdomme kun
forkert besked i cirka 25 pro-
cent af tilfeeldene, fremgar
det af datamateriale, som
fremleegges i Luxembourg i
naeste uge af den europeeiske
organisation for sjeldne syg-
domme, Eurordis.
Formanden for Eurordis,
danskeren Terkel Andersen
fra Blgderforeningen, kalder
de europaiske resultater be-
klagelige og bekymrende.
»Det giver jo de syge og
deres familier dybe ar pa sjae-
len ikke at kunne fa vishedx,
siger han: »Iseer nar man
teenker pa, at vi i en arraekke
har gjort en intensiv indsats
for netop at ggre diagnostice-
ringen bedre — blandt andet

ved at oprette to landsdel-
scentre pa henholdsvis Skej-
by Sygehus og Rigshospitalet
og ved at lave en organisati-
on for sjeeldne handikap«.

En anden undersggelse,
som paraplyorganisationen
Sjeeldne Diagnoser har lavet
blandt medlemmerne, tyder
ogsd pé en mangelfuld ind-
sats: Den viser, at hver an-
den patient mé vente et helt
&r pa at f& et navn pa sin
sygdom. Og dermed en be-
handling, der virker.

Formanden for Sjeeldne
Diagnoser, Torben Grgnne-
beek, mener, at »systemet er
for usystematisk«.

»Leegerne er ikke nysgerri-
ge nok, og der radvildhed hos
leegerne om, hvor man skal
sende patienterne hen, si-
ger han.

Ifglge Torben Grgnnebaek
tyder meldingerne fra para-
plyorganisationens medlem-
mer pa, at det er leegerne,
der ikke er grundige nok, nar

de star over for en patient
med uforklarlige sympto-
mer.

Professor Flemming Skov-
by, Klinik for Sjeeldne Han-
dicap, Rigshospitalet, peger
p& de samme problemer. Ifgl-
ge ham er arsagerne til den
langsommelige laegeindsats
dels manglende viden om,
hvor patienterne skal sendes
hen - dels manglende mulig-
heder for at sende dem vi-
dere.

»Hvis en leege i dag vil sen-
de en patient videre, kan han
ikke umiddelbart sende pati-
enten til et hgjt specialiseret
sygehus. Det skal ga via
amtssygehuset, og det leeg-
ger en bremse pa den hastig-
hed, hvormed henvisninger-
ne sker«, siger Flemming
Skovby.

Sjeeldne Diagnoser fore-
slar pa4 den baggrund et
landsdeekkende ekspertpa-
nel. Det skal vurdere de pati-
entsager, som amternes hos-
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pitaler ikke kan stille en dia-
gnose pa inden for seks ma-
neder.

»Panelet skal vurdere,
hvor patienten skal sendes
hen. Det kan vere en pligt
for det amtslige sygehusvee-
sen, men ogsi en ret for den
enkelte patient at kraeve sin
sag forelagt panelet«, siger
Torben Grgnnebeek.

For mange trin

Neestformand i Folketingets
Sundhedsudvalg Preben Ru-
diengaard (V), der selv er lae-
ge, bakker op om ideen.

»Der er for mange trin i
henvisningssystemet. Det, vi
har brug for, er en kraftig
centralisering, sd der er et
sted i Danmark, hvor man
foretager visitationen, nar
man har mistanke om en
sjeelden sygdom«, siger Pre-
ben Rudiengaard.

Leege Dorte Halkjeer, der
er formand for sundheds- og
forebyggelsesudvalget i

»Pludselig blev jeg taget alvorligt«

Efter seks ar og seks
speciallaeger var

det en middagsgaest,
der satte navn pa
Betina Boserups
sjeeldne lidelse.

Af Poul Exner

Betina Boserup har altid vee-
ret slap. Hun siger selv, at
det er ligesom en slap elastik
i et par bukser, der er blevet
vasket og tgrretumblet for
meget.

Kun halskraven antyder,
at ikke alt er helt, som det
burde veere. Derudover kan
man ikke se pd Betina Bo-
serup, at hun har en alvorlig
kronisk lidelse. Men buler i
den blanke Alfi termokande,
hun har stillet pa bordet, vid-
ner om, at det nogenlunde er
der, greensen gar for, hvad
hun kan bzere.

Kreefterne er der ikke, hun
forstuver nemt leddene, har
mange smerter, og sa er hu-
den sart. Hun far nemt rifter
og sér, som har sveert ved at
hele.

Navnet péd Betina Bose-
rups lidelse er Ehlers-Danlos
syndrom.

»Min mor har altid sagt, at
de smé og slappe bgrn i vores
familie skulle man passe eks-
tra meget pé«, forteller Be-
tina Boserup.

Ehlers-Danlos syndrom er
nemlig arveligt, men hvad
det var, der havde ramt fami-
lien gennem generationer,
blev fgrst klart, da Betina
Boserup som den fgrste fik
diagnosen.

Hendes egen mor fik dia-
gnosen endogen depressiv og
neurotisk, fordi hun altid
klagede sig, og ifglge Betina
Boserup kraever det en be-
vidst strategi at undga en
psykiatrisk diagnose.

Hun er uddannet sygeple-
jerske og gift med en laege.
Han har fulgt hende til en
lang raekke undersggelser,
hvor han, nér de var pé vej
ud ad dgren, har spurgt spe-
cialleegen: Tror du, det hele
sidder i hovedet?

»Og en leege siger ikke til
en kollega, at hans kone er
skgr, og s& kan det jo heller
ikke skrives i journalenc,
smiler Betina Boserup.

Der er ellers ikke meget at
le ad i historien om, hvad
leegerne har gjort — eller ret-
tere ikke gjort — for at finde
ud af, hvad der var galt med
hende.

Kunne ingenting

Problemerne begyndte for
alvor, da Betina Boserup
blev gravid. Hun kunne nee-
sten ikke gd, og hver gang
hun rejste sig, blgdte hun.
Selve fgdslen var meget vold-
som, og efter at hun havde
ligget ned den sidste halvan-
den méned, var musklerne
endnu slappere. Hun havde
baekkenlgsning og kunne in-
genting — og fik at vide, at
hun nok havde en fgdsels-
depression. Det mente nu
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KLAR BESKED. Betina Boserup var lettet, da hun efter flere ar fik diagnosen Ehlers-Danlos syndrom. — Foto: Jens Dresling

hverken hendes egen leege
eller hendes mand, der er lee-
ge i psykiatri.

Den fgrste specialleege,
hun s&, var reumatolog -
gigtleege. Han prgvede kiro-
praktik de fgrste to konsulta-
tioner.

»Tredje gang turde han ik-
ke rgre mig, og s sendte han
mig hjem med besked om, at

det bare matte tage sin tid«,
forteeller Betina Boserup.
Der gik to ar, hvor hun var
sygemeldt og blev fyret, og sa
ville pensionskassen have
hende til specialleege, hvis
hun skulle have pension. Det
var igen en reumatolog. Lee-
gen mente, det var noget
vaev, der var skadet, og at
hun havde flere diskuspro-
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lapser. Kommunen indstille-
de hende til invalidepension,
men halvandet &rs sagsbe-
handling endte med et af-
slag. Det var tre &r efter fgd-
slen.

Igen sendte kommunen
hende til reumatolog. Denne
leege mente, at det matte vee-
re gigt. Men da prgverne ik-
ke viste noget, gav han op.
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Pensionsselskabet sendte
hende til en ortopeedkirurg,
der ikke havde set noget lig-
nende, men mente hun skul-
le opereres. Det afviste Be-
tina Boserup, fordi hun risi-
kerede ikke at kunne gi bag-
efter.

Hun blev gravid igen. Og
igen kom hun til en special-
leege. Det var den femte, og
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»Laegerne er ikke nysgerrige nok, og der er
radvildhed hos legerne om, hvor man
skal sende patienterne hen«

Praktiserende Leegers
Landsorganisation, gir ogsa
ind for et ekspertpanel:

»Fgrst og fremmest skal vi
evaluere de meget lange for-
Igb, s& vi kan finde ud af,
hvad der er géet galt, og hvor
vi kunne ggre det anderle-
des«.

Leege Bjarne Lihr Han-
sen, der er formand for
Dansk Selskab for Almen
Medicin, afviser derimod ide-
en om ekspertpanelet:

»Jeg kan godt se fornuften
i, at man ma treekke en streg
i sandet. Det ma fgles urime-
ligt, hvis man gar med et
symptom i flere dr uden en
diagnose. Men det er de
praktiserende laeger, der har
overblikket og ved lidt om
alle sygdomme. Derfor er det
ogsa dem, der bedst vurde-
rer, hvor der skal henvises
til«.

flemming.christiansen@pol.dk
poul.exner@pol.dk

§ Syndromet I

m Ehlers-Danlos syndrom
er en sjelden, arvelig
bindeveaevsdefekt. Binde-
vavet binder hud, musk-
ler og organer sammen og
stotter blodkarrenes
vaegge.

Ved Ehlers-Danlos syn-
drom er der fejl i dannel-
sen af den vigtigste be-
standdel af bindevavet,
kollagen fibrillerne, som
ligger i bundter og giver
vavet styrke.

®m Man regner med, at der
fedes 1 barn, der udvikler
Ehlers-Danlos syndrom,
ud af 10.000-20.000
fadsler, dvs. 4-6 bern om
aret i Danmark.

m Der skannes at leve
cirka 400 personer i
Danmark med Ehlers-
Danlos syndrom. Lidelsen
forekommer hos bade
mand og kvinder.

Kilder: www.ehlers-dan-
los.dk og www.csh.dk

ogsd han var reumatolog.
Han mente, der var tale om
en generaliseret bindevaevs-
lidelse og sendte Betina Bo-
serup hjem med den besked.
Tkke meget klogere.

En stor lettelse

Fgrst da familien tilfeeldigt
far besgg af en af mandens
kolleger, sker der noget. Hun
kigger pa Betina Boserup og
datteren pa 15 méneder og
siger, at hun tror, det er Eh-
lers-Danlos syndrom, Betina
Boserup lider af, og som dat-
teren har arvet — og at det er
en hudleege, der kan stille
diagnosen.

Hudleegen viser nogle bil-
leder fra 1950’erne og siger,
at sddan en ligner Betina Bo-
serup ikke.

»Men fordi din mand er
leege, vil jeg gerne henvise
dig til hudafdelingen pa
Rigshospitalet«!

P4 Rigshospitalet far bade
mor og datter diagnosen Eh-
lers-Danlos syndrom. De kan
ikke give nogen behandling,
men tilbyder at sende jour-
nalpapirerne.

»Det var som at avancere
fra renggringskone til direk-
tgrfrue. Pludselig blev jeg ta-
get alvorligt«, forteeller Be-
tina Boserup.

Det var i december 1993,
seks ar efter at hun blev sy-
gemeldt under den fgrste
graviditet.

Betina Boserups mor blev
ogsa undersggt og fik diagno-
sen, tre uger for hun dgde.

Nar Betina Boserup i dag
ser tilbage pa forlgbet, synes
hun, laegerne har svigtet.

»Hvad er der blevet af lee-
gernes nysgerrighed og fag-
lighed? Da jeg blev uddannet
sygeplejerske, leerte jeg, at
man skal ggre det bedste,
man kan. Det har jeg i hvert
fald ikke oplevet, leegerne
har gjort«, siger Betina Bo-
serup.

Sjeldne sygdomme

TORBEN GRONNEBAK,
formand for organisationen Sjaldne Diagnoser

»En sygdom regnes for sjzlden i Danmark, hvis der er farre
end 1.000 tilfalde. | Danmark er der registreret cirka 1.200
forskellige sjzldne sygdomme og handikap. Pa verdensplan
menes der at vare 6.000-8.000. De nzavnte sygdomme er
karakteriseret ved, at der findes danske foreninger for dem.

Alfa-1-antitrypsinmangel

Proteinet Alfa-1-antitrypsin beskytter lungernes struktur. Ved udtalt mangel kan
der ske adelaeggelse af lungevaevet, sa man far en bronkitislignende sygdom -

emfysem (for store lunger) med tiltagende kortandethed, og forkortet levetid.

Arvelig.

Angelmans syndrom

Genetisk defekt, der giver sarlige ansigtstraek, forsinket psykomotorisk udvikling
med manglende sprogudvikling, epilepsi, rykvise bevagelser og karakteristiske
latterudbrud.

Crouzons syndrom

Sammenfaldende misdannelser af kranie- og ansigtsknogler og det omkringlig-
gende vaev. Syndromet er arveligt, men kan ogsa opsta pa grund af en spontan
forandring i arveanlaggene.

Bledersygdom
Arvelig og skyldes mangel pa et stof, der far blodet til at sterkne. Bladere har
derfor en sget bladningstendens.

Aperts syndrom

Anatomiske misdannelser overalt i kroppen, hvor der er knogler - isar synligt
ved stzrkt misdannet kranium/ansigt, sammenvoksede fingre og taeer, nedsat
bevagelighed i led m.v.

Albinisme

Arveligt betinget forstyrrelse af tyrosinase-stofskiftet. Nedsat eller manglende
evne til at danne pigment. Medfgrer manglende naturlig beskyttelse mod solens
ultraviolette straler og synsproblemer.

Neurofibromatosis Recklinghausen (NF1)
Skyldes fejl i et enkelt gen. Karakteriseret ved store lysebrune pletter pa huden
og ved knuder langs nerverne i underhuden.

Osteogenesis imperfecta

Ufuldsteendig knogledannelse eller rettere knogler, der ikke er perfekte fra
begyndelsen, og er abnormt skere. Berarer alle bindeveevsstrukturer i kroppen.
Sygdommen er arvelig og medfedt.

Tuberos sklerose

Diagnoticeres pa bl.a. epilepsi, hudforandringer (manglende pigment). Nogle
patienter kan vaere mentalt og/eller fysisk handikappede, mens andre kan have
sygdommen uden szrlige mén. Medfedt.

Spielmeyer-Vogts sygdom

Arvelig, fremadskridende sygdom, hvor barnet udvikler sig normalt i 6-8 ar,
hvorefter begyndende synstab som oftest giver anledning til, at diagnosen bliver
stillet. Over de naeste 10-20 ar edelzgges hjernen fuldstzndigt.

Tourette syndrom
Neurologisk betinget forstyrrelse forarsaget af kemisk ubalance i hjernen.
Begynder i 2-15-ars alderen. Karakteriseres ved tics samt ufrivillige lyde.

Ehlers-Danlos syndrom
Arvelig bindevaevs-defekt. Giver forskellige abnormiteter i hud, ligamenter,
ledkapsler og andre organer.

Hippel-Lindaus sygdom

Arvelig sygdom. Unormal vaekst i blodkarrene med dannelse af knuder. Giver
oget risiko for udvikling af cyster og knuder i forskellige organer, hyppigst i
lillehjernen, rygmarven, gjne, nyrer og binyrer.

Galaktosaemi

Arvelig stofskiftesygdom, hvor enzymet, der nedbryder galaktosedelen i
maelkesukker, ikke er til stede. Ubehandlet ferer galaktoszemi til gulsot, gra steer,
hjerneskade og til en livstruende tilstand. Sygdommen kraever livslang diaet, der
er uden mzlkesukker.

Handikappede barn uden diagnose

Visuelle, sociale, motoriske og fysiske (psykomotoriske) vanskeligheder som
f.eks. generel forsinket udvikling, sproglig svag, darlig situationsfornemmelse og
vanskeligheder ved at tolke andres kropssprog, forstyrrelser i rum- og
retningssans.

Nedsat immunforsvar
| de fleste tilfelde en medfedt sygdom. Medferer beteendelsessygdomme og
svampeangreb. Sar lages langsomt og vanskeligt.

Marfans syndrom
Arvelig bindeveevssygdom, der hovedsagelig rammer knogler og led, gjne, hjerte
og blodkar og lunger.

Medfodt blereektopi

Mangelfuld udvikling af blaeren pa et meget tidligt stadium i fosterlivet. Den
normale sammenvoksning i kroppens midtlinje fra navlen mod bakken er
mangelfuld.

Prader-Willis syndrom
Medfadt sygdom med forstyrrelser i sevnrytme, appetit- og temperaturregule-
ring samt udviklingshaemning i let til middel grad.

Sotos syndrom
Kaempevaekst i barnealderen, stort kranium, klodsede bevagelser, hej gane,
lange arme og ben, hgj harkant, udviklingshaemmet i varierende grad.

Vaksthamning
Alle former for vaeksthaeemning.

Huntingtons chorea

Arvelig lidelse, der rammer nervesystemet og medferer bade fysiske og psykiske
symptomer. Disse viser sig oftest i form af ufrivillige bevaegelser af hoved, arme
og ben, personlighedsforandringer, tab af taleevnen og efterhanden demens.

Rett syndrom

Hjernesygdom, der kun rammer piger, og som oftest munder ud i multihandikap.
Opdages som regel frst, nar barnet er omkring halvandet ar: Udviklingen gar i
std, sproget/talen udvikles ikke, evnen il at sidde og g gar i sta.

Cystisk fibrose
Medfadt sygdom, som angriber lungerne og fordgjelsessystemet. Patienterne far
folgesygdomme som CF-diabetes.

Mitokondrie-genfejl
Genfejl hvor mitokondrier (dele af en cellekerne) ikke fungerer eller kun delvis
fungerer. Sygdommen kan bade veere arvelig og spontan.

Polycytamia vera
Kronisk sygdom i knoglemarven, hvor man danner for meget blod, med risiko for
at fa forstyrrelser i blodcirkulationen, blodpropdannelse og bledninger.

Rygmarvsbrok
Spina bifida eller tvespaltet ryg er en medfedt misdannelse af ryghvirvlerne og
deres torntappe, som forekommer i tre forskellige former.

Wilsons sygdom
Kobberforgiftning: Organismen kan ikke skille sig af med det kobber, der findes i
faden. Det ophobes iser i leveren og hjernen.

Kromosomafvigelser
Barn med sjzldne kromosomafvigelser.

Kilder: www.sjaeldnediagnoser.dk, Jette Balslev: Patientforeningsbogen. 2000. Research: Politikens Bibliotek
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