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Forord

| efterdret 2013 gennemfarte Sjeeldne Diagnoser en interviewundersggelse med pargrende og borgere med
sjeldne lidelser med det formal at fa et dybere indblik i de sjeeldne borgeres oplevelse af hverdagen og sam-
spillet med social- og sundhedssektoren.

| forbindelse med interviewundersggelsen gennemfarte Sjzeldne Diagnoser i efterdret 2013 en workshop
med deltagelse af szerligt inviterede patientrepraesentanter, fagfolk og forskere. Formalet med workshoppen
var at identificere de sjeeldnes udfordringer i kontakten med social- og sundhedsvaesenet samt at udvikle
byggesten til at imgdekomme disse udfordringer. Workshoppen er afrapporteret selvstaendigt.

I denne afrapportering af interviewundersggelsen giver vi ordet til de sjeeldne borgere og deres pargrende.
Med egne ord beskriver de hvilke omrader i hverdagen, de oplever som problematiske. De giver ogsa et bud
pa, hvorfor de oplever dette, og hvilke indsatsomrader, de mener, vil kunne styrke sjeeldne borgeres handte-
ring af hverdagen.

Vores ambition med bade workshop og interviewundersagelse er at give et indblik i, hvad det vil sige at

leve med en sjelden lidelse. Det er vigtigt for relevante beslutningstagere og for sundheds- og socialfagligt
personale, der har med borgere med sjaeldne diagnoser at gare, at veere opmaerksom pa de sjeeldnes saerlige
problemstillinger.

Vihdber, at undersggelsen vil give inspiration til at styrke den fremtidige indsats i det offentlige velfeerds-
system for borgere med komplekse lidelser.

Birthe Byskov Holm
Formand

Sjeeldne Diagnoser er en paraplyorganisation for foreninger, der repraesenterer mennesker med sjeeldne
sygdomme og handicap og deres pargrende. Vi arbejder for bedre leve- og behandlingsvilkar for alle mennesker
i Danmark med sjaeldne diagnoser.



Resumeé

| efterdret 2013 gennemfarte Sjaeldne Diagnoser en interviewundersggelse blandt pararende og borgere med sjaeldne
lidelser. Denne afrapportering fremstiller, hvordan hverdagen og samspillet med den offentlige sektor opleves fra bor-
gernes side, og afspejler sdledes ikke synspunkter fra fagpersoner eller andre aktgrer i social- og sundhedsvaesenet.

Undersagelsens resultater viser, at man skal vaere ressourcestaerk og kende sine veje for at kunne navigere i de offentlige
velfeerdssystemer - som en mor udtrykte det: “Det er de steerke, der overlever’.

Set fra familiernes synspunkt er et af hovedproblemerne i sundhedsvaesenet at blive taget alvorligt i mgdet med den
praktiserende lzege eller hospitalet, ndr man opdager, at noget ikke er, som det skal vaere. Derudover har familierne
oplevet problemer med at blive diagnosticeret og at blive henvist til de rette specialister. Der er et stort anske om, at der
bliver taget bedre hdnd om familiens psykiske reaktion ved diagnosetidspunktet.

Manglende koordination, kontrol og overblik over sygdommen er et kerneproblem blandt de voksne borgere. Ople-
velsen er, at den praktiserende laege har for lidt kendskab til de sjaeldne lidelser til at kunne varetage denne rolle, og at
ingen andre i systemet har ansvar for det.

Et af problemerne i socialsektoren handler ligeledes om indgangen. Mange familier er farst sent i forlgbet blevet
opmaerksomme pd muligheden for at fa stgtte af kommunen. Familierne oplever stor uigennemsigtighed i sagsbehand-
lingen, og i forhold til hvilke stattemuligheder der findes. De oplever, at de ingen information far fra kommunen, men
tilfeeldigt er blevet opmaerksomme pa statteordninger, der har veeret relevante for dem. Denne uigennemsigtighed

og mangel pa information er med til at skabe mistillid til socialforvaltningen. Statteordningerne opleves som ungdigt
ufleksible, hvilket pavirker familiernes hverdag negativt.

Sjeeldenheden betyder, at standardprocedurer saettes ud af spil. Det geaelder for eksempel omkring indhentning af
dokumentation. Mange familier oplever, at sagsbehandleren henter information om deres helbredstilstand fra den
praktiserende laege, men at dette er irrelevant, da det er specialisterne, der sidder inde med den viden, forvaltningen
eftersperger. Derfor oplever familierne i saerlig hej grad, at skulle formidle viden mellem de involverede sektorer. Det
kompliceres af, at der ofte skiftes sagsbehandler, hvormed kontinuiteten og det opbyggede vidensgrundlag forsvinder.
Samtidig oplever familierne manglende anerkendelse af deres behov og direkte mistro fra sagsbehandlernes side. Fami-
lierne mener selv, at det skyldes, at sagsbehandleren intet kendskab har til deres diagnose og falgerne af den. Generelt
opleves det sociale system som tungt med lange sagsbehandlingstider og behov for ankesager og inddragelse af det
politiske niveau.

Familielivet bliver i hgj grad pavirket, ndr man lever med sjaelden sygdom eller handicap. Mange beskriver, at det har
bragt den naere familie taettere sammen, men at det ogsa udfordrer familierelationerne. Det er sdledes en balance-
gang mellem et staerkt band og overbelastning, der truer familiernes sammenhazengskraft. Mange familier fortaeller, at
konsekvensen af deres zendrede situation har veeret, at deres hverdag er blevet mere bundet, at der er blevet tyndet ud i
vennekreds og familie, at de har haft psykiske efterreaktioner, at det har konsekvenser for raske s@skende og for karriere-
muligheder for begge forzeldre og blandt voksne med sjeeldne diagnoser.



I snit bruger de interviewede familier 25 timer om maneden pa kontakten til social- og sundhedsvaesenet. De har typisk
over ti aktuelle kontaktpunkter i social- og sundhedssektoren, hvoraf mange skal koordineres ved at viden skal viderefor-
midles. Generelt har interviewpersonerne haft et stort antal instanser inde over hele forlgbet.

Netvaerket til andre med samme diagnose har stor betydning for familierne. Her henter familierne opbakning i hverda-
gen, mader ligesindede, der forstar deres situation, far inspiration til hvordan de skal tackle hverdagen og henter viden
om sygdommen, behandlere og socialomrddet.

'Socialstyrelsen (2013). http://socialstyrelsen.dk/handicap/sjaeldnehandicap (03.02.14).

2Sundhedsstyrelsen. Sjzeldne handicap — Den fremtidige tilrettelaeggelse af indsatsen i sygehusvaesenet.
Kabenhavn: Sundhedsstyrelsen, 2001.

*Aymé S, Kole A, Groft S. (2008). Empowerment of patients: lessons from the rare diseases community.
Lancet, 14, 371(9629), 2048-51

“Lund A. M., Skovby F. (2006). Optimering af indsatsen over for mennesker med sjzeldne sygdomme.
Ugeskrift for Laeger, 168 (15-16), 1547-50.

5Sjeeldne Diagnoser. Stgtte og rddgivning i hverdagen. En undersagelse af den sociale indsats over for familier med
sjeeldne diagnoser, 2005 eller den kortere version: Sjeeldne Diagnoser. "Guldkunde”i det sociale system, 2005.
(http//www.sjaeldnediagnoser.dk/documents/00189.pdf)



Introduktion

Det seerlige ved de sjeldne

Mange tusinde borgere i Danmark lever med en sjeelden diagnose. En diagnose regnes for sjeelden, nar antallet af
ramte med samme diagnose er faerre end to pr. 10.000 personer’, dvs. maksimalt 1.000 personer i Danmark?. Hertil skal
en reekke kendetegn veere at finde idet diagnoserne er kroniske, alvorlige, komplekse og typisk genetisk betingede. P&
grund af kompleksiteten og sjeeldenheden fordrer diagnostik, behandling og social statte en seerlig indsats i social- og
sundhedssektoren og andre relevante sektorer?. Det szerlige ved at have en sjeelden diagnose kendetegnes saledes
blandt andet ved:

Lav preevalens / fa personer med samme diagnose

Problemer med at 1G stillet den rette diagnose*

Stor geografisk spredning

Alvorlige, komplekse tilstande og syndromer, der kreever en tveerfaglig tilgang
og at mange fagpersoner involveres

Begreenset viden om den enkelte diagnose og falgerne af den

— bdde blandt fagpersoner og i samfundet generelt

At ovenstdende skaber en hgj grad af sarbarhed i den enkelte sjaeldne familie

P34 trods af en ofte stor alvorlighedsgrad er der i mange tilfaelde hverken medicin eller anden behandling at fa. Men for
nogle diagnoser er der i de senere ar udviklet bedre behandlingsmuligheder, hvilket betyder, at flere overlever ind i vok-
senalderen. Det giver nye og ukendte udfordringer for de sjeeldne familier og deres foreninger — og for savel sundheds-
som socialsektor.

1 2005 undersggte Sjeeldne Diagnoser gennem en starre spgrgeskemaundersagelse sjaeldne borgeres oplevelse af hver-
dagen og samspillet med social- og sundhedssektoren®. Kort fortalt viste undersagelsen, at der er saerlige problemstillin-
ger forbundet med at have en sjeelden diagnose. For det farste har den sjeeldne familie et stort udaekket informations-
behov. For det andet faler familierne, at det er dem selv, der holder sammen pa sagsforlgbet. Endelig er der er et stort
behov for praktisk viden, et behov de fleste sager at fa daekket gennem faellesskabet i en patientforening. Herudover
indeholder rapporten en raekke tal over familiernes tidsforbrug til kontakt med sundheds- og socialvaesen, der viser, at
der bruges sa meget tid pa disse kontakter, at det gar ud over familielivet.

6 Gudmundsdottir DB (2009). Posttraumatic stress disorder and psychosocial distress in children with chronic disease
and their families: Risk and resilience factors. PhD thesis, Aarhus University.

’Graungaard A. H., Andersen J. S,, Skov L. (2011). When resources get sparse: A longitudinal, qualitative study of emoti-
ons, coping and resource-creation when parenting a young child with severe disabilities. Health, 15(2) 115-136.

Graungaard A. H. (2006). How do they manage? The development of a theory of resource-creation through a qualitative
study of parents of a severely disabled child. PhD thesis, Copenhagen University.

8Raina P, O'Donnell M, Rosenbaum P, et al. (2005). The Health and Well-Being of Caregivers of Children with Cerebral
Palsy. Pediatrics 115(6): 626-636.

°Barakat, L. P, Kazak, A, Meadows, A. T, Casey, R, Meeske, K. Stuber, M. L. (1997). Families surviving childhood cancer:
a comparison of posttraumatic stress symptoms with families of healthy children. Journal of Pediatric Psychology,
22,843-859.

Afrapportering af Sjeeldne Diagnosers workshop pa socialomradet, 2013. http://www.sjaeldnediagnoser.
dk/00362/00365/



Gudmundsdottir har undersagt den psykiske belastning blandt foraeldre til barn med forskellige alvorlige diagnoser.
Sammenlignet med familier med begrn med mere almindelige diagnoser oplever de sjaeldne familier ofte mindre social
stgtte omkring diagnosetidspunktet og har starre problemer med at tackle situationen falelsesmaessigt. Som en indirek-
te konsekvens heraf har de sjaeldne familier en hgjere risiko for at udvikle stressreaktioner sdsom post-traumatisk stress
syndrom. Denne risiko er ikke afhaengig af diagnosens alvorlighed men af foraeldrenes egen oplevelse af at kunne tackle
situationen.®

Graungaard har undersggt foreeldres handtering af at fa et barn med et svaert, kronisk handicap. Hun viser, at det er

en stressende begivenhed, der vedvarende belaster familierne bade falelsesmaessigt og praktisk. Seerligt madet med
socialforvaltningen bidrager til en @get oplevelse af stress blandt familierne. Foraeldres stress pavirker hele familien, da
det pavirker foraeldrenes evne til at kunne tage sig af familien.” Det er derfor vigtigt at fokusere pd familiens funktion, da
en velfungerende familie er essentiel for at kunne handtere stress og det fysiske og psykiske velveaere.f Der er yderligere
en steerk sammenhaeng mellem barns mistrivsel i forhold til deres sygdom eller handicap og foraeldrenes stress-niveau.’

Metode

Pa denne baggrund gennemfgrte Sjzeldne Diagnoser i efterdret 2013 en kvalitativ undersggelse med det formal at give
et aktuelt billede af, hvordan det opleves at leve med en sjeelden diagnose i forhold til hverdagen og samarbejdet med
social- og sundhedssektoren. Undersagelsen bestar dels af en workshop for sjzeldne patientrepraesentanter, fagfolk pa
socialomradet samt forskere. Og dels af en raekke interviews med parerende og borgere med sjzeldne lidelser. Naervae-
rende afrapportering handler om interviewundersggelsen, mens workshoppen er afrapporteret selvstaendigt'.

Formalet med interviewundersggelsen er at komme et spadestik dybere ned i problemstillingerne og fa sat ord p3,
hvad der opleves som problematisk, hvorfor og hvad familierne ser som aktuelle indsatsomrader. Samtidig har det
veeret et formal at undersage, hvor vidt der er szrlige forhold, der ger sig geeldende i det sociale system, ndr man har en
sjeelden lidelse.

l'alt 11 familier, heriblandt foraeldre til barn, unge og voksne med sjeeldne diagnoser samt voksne borgere med en sjael-
den diagnose, blev interviewet. Interviewene var semistrukturerede med mulighed for at forfglge interessante emner
undervejs. Alle interviews blev gennemfart og transskriberet af samme interviewer. Interviewene blev udfert i familier-
nes eget hjem, med én undtagelse, for at sikre sa tryg en atmosfaere som muligt og for at give intervieweren et bedre
billede af de enkelte familier. Ved interview af foraeldre blev begge foraeldre opfordret til at deltage, sé vidt de boede
sammen. Deres barn deltog ikke under interviewet.

6 Gudmundsdottir DB (2009). Posttraumatic stress disorder and psychosocial distress in children with chronic disease
and their families: Risk and resilience factors. PhD thesis, Aarhus University.

’Graungaard A. H., Andersen J. S,, Skov L. (2011). When resources get sparse: A longitudinal, qualitative study of emoti-
ons, coping and resource-creation when parenting a young child with severe disabilities. Health, 15(2) 115-136.

Graungaard A. H. (2006). How do they manage? The development of a theory of resource-creation through a qualitative
study of parents of a severely disabled child. PhD thesis, Copenhagen University.

8Raina P, O'Donnell M, Rosenbaum P, et al. (2005). The Health and Well-Being of Caregivers of Children with Cerebral
Palsy. Pediatrics 115(6): 626-636.

°Barakat, L. P, Kazak, A, Meadows, A. T, Casey, R, Meeske, K. Stuber, M. L. (1997). Families surviving childhood cancer:
a comparison of posttraumatic stress symptoms with families of healthy children. Journal of Pediatric Psychology,
22,843-859.

Afrapportering af Sjeeldne Diagnosers workshop pa socialomradet, 2013. http://www.sjaeldnediagnoser.
dk/00362/00365/



Interviewene er analyseret ud fra principperne i grounded theory'". Der er séledes lavet en samlet kategorisering af de
emner, interviewdeltagerne har fortalt om, som ligger til grund for temaerne i denne rapport.

Overordnet er temaerne samlet i tre kapitler, der omhandler sundhedsvaesenet, socialforvaltningen og familielivet. Der
er lagt stor vaegt pa at lade familierne komme til orde, derfor er rapporten bygget op om citater fra interviewene.

I rapporten bruges udtrykket "familier” ofte. Det refererer bade til familier, hvor det er et barn, men ogsa hvor det er
voksne borgere, der har en sjaelden diagnose. Baggrunden for dette er, at vi mener, at det altid er relevant at inddrage
familien og ikke blot se pa den enkelte person, der har en sjeelden sygdom eller handicap.

""Glaser BG & Strauss AL. The Discovery of Grounded Theory — Strategies for qualitative research. Transaction Publishers,
1967.



Kapitel 1: Sundhedsvaesen

Borgere ramt af sjeelden sygdom og handicap diagnosticeres og falges forskellige steder i sundhedsvaesenet - som of-
test pa hgjt specialiseret niveau. Center for Sjaeldne Sygdomme (CSS), placeret p& henholdsvis Rigshospitalet og Aarhus
Universitetshospital, varetager landsdelsfunktionen for en raekke sjeeldne diagnoser, idet centrene falger mere end 200
forskellige diagnoser. Centrene er placeret pa berneafdelinger, og ndr patienterne bliver 18 ar, bliver de typisk ikke laen-
gere fulgt af centrene, idet nogle patientgrupper dog 0gsa i voksenalderen falges pa centrene. Der findes enkelte andre
centre og hajt specialiserede behandlingsmiljger for specifikke sjaeldne diagnoser, men for mange borgere eksisterer
der ikke et sddant samlet tilbud, hvorfor patienterne diagnosticeres og felges andre steder i sundhedsvaesenet.

Indgangen til sundhedsvaesenet

Adgang til undersggelser og behandling

Blandt de interviewede familier er der badde nogle, der har haft gode og darlige oplevelser med indgangen til sundheds-
vaesenet. Kendetegnende for alle familierne er dog, at de papeger, at man skal vaere ressourcestzerk og veluddannet for
at klare sig i sundhedsvaesenet. En familie beskriver det séledes:

"Det er en fordel at have en boglig uddannelse. Der er selvfalgelig leeger, der er dygtige til at forklare, sé alle forstér. Men vi
oplever, at rigtig mange bruger latinske ord, og sé er det altsd sveert. Dem vi kender med uddannelse, klarer sig bare bedre i
systemet, end dem der ikke har. De tar sige noget og er ikke sa autoritetstro. Hvis samarbejdet ikke virker, sa kan de sige fra.
(Forzeldre til datter med Albrights herediteere osteodystrofi)

Familier, der har haft en darlig start pa samarbejdet, beretter isaer, at de har oplevet problemer med at blive taget
alvorligt i sundhedsvaesenet. De har haft sveert ved at fa adgang til undersggelser og er blevet sendt hjem igen. En mor
forteeller:

"I lobet af 9. klasse faldt han og blev tiltagende mere klodset. Han blev moppet pd grund af sin nye adfserd, men der kom til at
gd lang tid, inden vi fik ham diagnosticeret. Jeg havde en mistanke, da min daveerende mand havde ataksi, men pé hospitalet
ville de ikke tage ham ind til test, for ataksi var ikke normalt i den alder. Der gik et dr, inden hospitalet tog ham ind. Da viste det
sig, at han var syg.” (Mor til sen med Machado-Joseph sygdom)

En anden familie fortzeller, at de, pa trods af at sundhedsplejersken ikke ville tage ansvar for deres spaede datters hel-
bredstilstand, havde problemer med at blive taget serigst pa hospitalet:

"Hun havde tynd affering 12 gange i dagnet, sé vitog pd sygehuset. De mente, at vi bare skulle tage hjem, for det gik nok snart
over. Men vi nzegtede at tage hjem, far de havde fundet ud af, hvad det var. .. hun havde det ikke godt. Hun optog ikke neering,
blev slov og sov hele tiden. | de timer hun var vagen, der skreg hun. Sa vi blev indlagt|. .. ]Jeg fik at vide, at jeg holdt hende
forkert, ndr hun skulle bavse, og at det var det, der var galt. Der stdr ogsd i journalen, at hun spillede os et puds. Sa fik hun lagt
neesesonde, og vi fik at vide, at vi bare skulle tage hjem og leere hende at spise.[...]Vi ville til Rigshospitalet, men det kunne der
ikke veere tale om.” (Foraeldre til datter med Shwachman-Diamond syndrom)

At komme videre i systemet til de specialiserede afdelinger for at fa stillet en korrekt diagnose beskrives af flere familier
som problematisk. En familie fortaeller, at det er okay, at den enkelte laege ikke ved alt, s& leenge de selv anerkender det
og viderehenviser til specialisterne:

"Der var sa mange leeger, der havde alle mulige idéer. Der var kun én, der sagde, at nu vidste han ikke, hvad han skulle gribe i, sd
han madtte sende os videre. Det, syntes vi, var fair nok.” (Far til datter med Shwachman-Diamond syndrom)



En anden familie beskriver, at de ferst viderehenvises til Center for Sjeeldne Sygdomme (CSS) pa eget initiativ efter 10 ar
uden en diagnose, da familien ser noget om centret i fiernsynet:

Vi gik til egen leege og blev henvist til det lokale sygehus. Der gik vii 10 dr, og intet skete. Sd ser vi noget om de sjaeldne. Det har
vi slet ikke hert, at der er noget, der hedder. Vi forlanger at komme til CSS [....] Her fér vi at vide, at han har en kromosomfejl. Der
er kun ham - pa verdensplan.” (Mor til sen med kromosomfejl)

En kvinde, der er diagnosticeret som voksen, forteeller, at det kan veere en lang vej at na frem til en diagnose:

"Det fungerer overhovedet ikke, ndr man har en sjaelden ting, leegerne ikke ved, hvad er. De har en mistanke og undersager det,
er det ikke det, ryger man tilbage til egen lzege. [....] Til sidst giver laegen op og siger, at man ikke fejler noget.” (Kvinde med
Ehlers-Danlos syndrom)

Samme kvinde endte med at blive "diagnosticeret”af sin renggringshjeelp. Hun forteeller:

"leg har besag af en kvinde, som skal gare rent hos mig. Da hun ser mig, udbryder hun: ‘Guuud jeg vidste da godt, du havde
noget med benene, men jeg vidste ikke, du havde Ehlers-Danlos syndrom! Hun havde arbejdet med handicappede og havde
set det for” (Kvinde med Ehlers-Danlos syndrom)

Der er ikke kun vejen til en diagnose, der opleves som problematisk. Der er flere, der har veeret utilfredse med den made
samtalen omkring diagnosen er blevet handteret pa. Det handler naeste afsnit om.

Diagnose-samtalen

Flere familier kommenterer, at opfelgningen pa samtalen, hvor de eller deres barn fik stillet diagnosen, var mangelfuld.
Der er et stort @nske om, at der etableres procedurer, der inkluderer en opfelgende samtale med en sygeplejerske eller
psykolog eller i hvert fald et dbent tiloud herom. Enten lige efter diagnosen stilles eller et par dage efter. En mor fortaeller:

"Da vi fik beskeden pd Panum Instituttet, kunne jeg godt have brugt, at de havde sagt, at der var en psykolog. Sd det er proce-
dure, at man fdr tildelt en tid. Det skal ikke veere, lige ndr man fér beskeden men to-tre dage senere. Det kunne jeg virkelig godt
have teenkt mig.” (Mor til voksen datter med Huntingtons sygdom)

Der er 0gsa et gnske om, at lzegen udleverer skriftligt materiale om diagnosen og den information, der gives ved sam-
talen, da det kan veere sveert efterfalgende at huske, hvad der er blevet sagt. Ogséd mundtlig og skriftlig information om
relevante netvaerkstilbud som patientforeninger er et stort gnske. Mange af familierne oplevede at std alene og pa bar
bund, da de fik diagnosen. Et foraeldrepar beskriver her deres oplevelse med at fa en diagnose pa datteren, som dog
senere viste sig at veere forkert:



"Da vivar pd sygehuset kom en leege og fortalte os, at nu havde de fundet diagnosen. Sd satte han sig ned med et stykke papir
og tegnede celler - vi fattede intet. Sa sagde han, at hun ikke blev ret gammel, og alt han sagde den naeste halve time, harte
jeg slet ikke. [....]Det var uprofessionelt, at han ikke havde taget en sygeplejerske med, som kunne samle os op bagefter. [...] Vi
var jo pd en afdeling for meget sma barn, som var dedsyge, og vi havde set et par smd kister blive bdret ud. Alt det Id jo i vores
bevidsthed.” (Foraeldre til datter med Shwachman-Diamond syndrom)

En anden mor beskriver pa lignende vis hendes oplevelse med at fa stillet en diagnose pa sennen, som dog heller ikke
var den rigtige:

"Da vi fik diagnosen, blev vi kaldt til et nyt sygehus. Den nye leege anede ikke, hvad det var. Vi piskede hjem og slog diagnosen
op pd nettet og sd, at de fleste dade inden 12-drs alderen. Vi kunne ikke fatte, at de sendte os hiem med sddan en besked fredag
eftermiddag.” (Mor til sen med kromosomfejl)

De familier, der beskriver, at opstarten med hospitalet er forlabet godt, har oplevet, at der er taget hand om bade
barnets behandling og hjeelp til at fa den nedvendige stette pa socialomradet. Psykologhjaelp eftersparges dog fortsat,
som en mor forteeller:

"Der blev sat sé meget andet i veerk, men der manglede noget psykologhjeelp. En man kan traekke pd, uden at det skal koste
1.200 kr. hver gang. Det har vi slet ikke rad til” (Mor til sen med osteogenesis imperfecta)

De oplevede problemer omkring indgangen til sundhedsvaesenet og diagnosesamtalen er omrader, der er genkendeli-

ge for mange brugere af sundhedsvaesenet. Men problemerne kompliceres af, at diagnosen er sjzelden. Den er svaerere

at stille og det kan vaere sveerere at give fyldestgerende information ved diagnosesamtalen, fordi man ikke altid har [T
seerlig stor viden om de sjaeldne sygdomme. | naeste afsnit fokuseres pd de emner i interviewet, der saerligt karakteriserer

det at have en sjelden sygdom.



Sjeelden i sundhedsvaesenet

De specialiserede centre som tovholdere

De interviewede bgrnefamilier er trygge ved at veere tilknyttet CSS. . Det er dog langt fra alle familier, der med fordel kan
henvises til CSS, der har oplevet at blive henvist pr. automatik. Familierne fortzeller, at de ved centrene oplever, at der
bliver taget hdand om hele barnets sygdom. Fx:

"..fraden dag [da familien kom til CSS] blev alt jo nemt. Dér er alt kompetence, og der var der nogen, der vidste, hvad de snak-
kede om. Det har vi ikke madt fer” (Mor til sen med kromosomfejl)

Der er dog et stort gnske om, at centrene tilknyttes psykologer. For det er ikke blot ved diagnosetidspunktet psykolog-
hjeelp efterlyses, det er generelt en mangelvare. Flere familier giver udtryk for, at de savner psykologhjeelp i behandlings-
systemet bade til dem selv og til deres barn. En mor fortzeller:

“Vi har efterlyst psykologer ad flere omgange. Vi havde en knalddygtig en, der kom i vores hjem, indtil vores sen startede i skole.
Det var chefen for PPR [Peedagogisk, Psykologisk Radgivning i kommunen], som selv havde et handicappet barn. Han gik pé
pension, og sé var det slut. Da vi bad om at komme til Augustenborg, hvor min sen er udredt, fik vi at vide, at der findes en psy-
kolog pd specialskolen. Men hun har mange barn, og det er ikke lykkedes os at komme igennem. Vi synes, det ville veere dejligt,
hvis der var en psykolog fast tilknyttet CSS, man kunne henvende sig til” (Mor til voksen sen med kromosomfejl)

En anden mor forteeller:

"leg har da teenkt, at vi skulle have veeret til psykolog alle sammen. Men der har vaeret sG meget. Vi kunne have haft godt af det.
Jeg har aldrig féet samling pd det her. Hans saster har faet psykologhjeelp, da hun fik diagnosticeret diabetes, der far man det
automatisk tilbudt. Men med de sjeeldne diagnoser som drengene har, der fGr man ikke tilbudt noget overhovedet.” (Mor til
voksen sgn med Machado-Joseph sygdom og sen med sjeelden nyresygdom)

En mor til en voksen datter med Huntingtons sygdom, der er tilknyttet Hukommelsesklinikken ved Rigshospitalet, er
0gsa glad for behandlingen, fordi alt er koordineret et sted, og samme laege er tovholder pa datterens behandling. Her
er der ogsa tilknyttet psykologer. Hun beskriver:

"Hvis min datter har brug for at komme derind, sa ringer hun bare og far en tid. Ellers er hun der en gang om aret til tjek
fysisk og psykisk. Der er socialradgiver og psykolog tilknyttet, hvis man har brug for det. Det kan da godt veere, at hun
skal undersgges pa en anden afdeling, men det sgrger hendes leege derinde [pd hukommelsesklinikken] for” (Mor til
voksen datter med Huntingtons sygdom)

Der kan dog vaere problemer, selv om man er tilknyttet et specialiseret center, ndr indgangen til sundhedsvaesenet gar
via de almindelige tilbud. En mor fortaeller, at det for eksempel kan vaere vanskeligt at fa de ikke-specialiserede afdelin-
ger til at felge specialisternes anbefalinger. Hun beskriver:
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"Borneatdelingen [CSS] havde informeret os om, at hvis vores san fik et brud, var det vigtigt, at der blev lagt en stattende gips.
Sidst vi dukkede op pa skadestuen, ville de ikke gare det. Vi forklarede dem, hvordan vivar blevet informeret, men det, vurde-
rede de ikke, var nadvendigt. Jeg ringede til barneafdelingen. Barnelaegen mdtte op i det rade felt og have fat i bagvagten og
forklare, hvordan det skulle gares. Hun blev sendt rundt i systemet, men til sidst lykkedes det, og s blev der rabt hgjt. Inden for
10 minutter var der lagt en gips. Det er altsa lidt treels” (Mor til sen med osteogenesis imperfecta)

Faderen fortaeller videre, at det ikke er et enkeltstdende tilfzelde, men et gentagende problem:

"leg var nede med ham [for at fd lagt gipsen om]. Der skulle jeg minde dem om, at der I anvisninger pé deres pc fraom
fredagen, hvor gipsen blev lagt. Det virker som om, at det er den leege, som er pd vagt, der bestemmer. Ogsd selv om vi praver at
forklare, at der er seerlige hensyn.” (Far til sen med osteogenesis imperfecta)

Et foraeldrepar, der venter deres tredje barn, forteeller, at de oplevede problemer med koordinationen mellem det lokale
sygehus og det hgjt specialiserede niveau, da de skulle have taget en moderkagebiopsi, for at undersege om deres
foster var disponeret for samme sygdom som deres datter. Moderen fortzeller:

"Jeg skulle have lavet en moderkagebiopsi. Vores lokale sygehus ville lave den og sende den til Kennedy Centret. Efter 14 dage
ringer jeg til Kennedy Centret for at fd svaret. De har intet hart og ringer til Rigshospitalet og Odense Universitetshospital for at
hare, om de har modtaget noget. Det har de ikke. Kennedy Centret finder ud af, at preverne skal til Holland ekspres, da jeg er
ved at veere over de tolv uger [i graviditeten]. De forteeller ogsd, at hvis de havde lavet praven, havde jeg haft svaret inden for en
time” (Mor til datter med Shwachman-Diamond syndrom)

Det er endnu et eksempel pd, at man som bruger af sundhedsvaesenet skal vaere om sig, og felge op pa tingene.

18 ar og hvad sa?

Langt de fleste personer over 18 ar med en sjeelden diagnose er ikke tilknyttet CSS. Flere foraeldre til unge beskriver, at
koordinationen af deres barns behandling har vaeret problematisk, efter de unge ikke laengere er tilknyttet CSS. En mor
forteeller, at de slet ikke oplever, at sennens sygdom kontrolleres i dag:

"Han er ikke til kontrol pé sit Angelman syndrom. [.....]Det, synes jeg, ikke er seerlig rart. Fer i tiden fik han et tjek hvert ér, og CSS
holdt gje. Det er der ikke nogen, der gar mere. Det savner jeg.” (Mor til voksen sgn med Angelman syndrom)

En anden mor forteeller:

"Ved sidste kontrol ved CSS sagde jeg: jeg gdr ikke herfra, for du har givet mig et navn pé den, som skal folge hende nu! Sygeple-
Jjersken sagde: det kan man ikke &, | ma bruge jeres praktiserende leege! Hvortil jeg svarede, at det ikke var en mulighed, for hun
ved ikke noget [om diagnosen]. Det vidste overlaegen, og han fandt en person, men det sejler” (Mor til voksen datter med
tubergs sclerose)



Moderen fortaeller videre, at det ikke blot er koordinationen, der er et problem. De n@dvendige undersggelser foretages
ikke altid af fagpersoner, der har nok viden om sygdomme. Datteren skal fast have lavet nyrescanninger, kontrolleres af
en neurolog og til kontrol for sin epilepsi, som foretages ved tre forskellige specialiserede afdelinger. Moderen fortaeller:

“Sidst hun blev nyrescannet, var det ultralyd, men der skal en MR-scanning til, da hun har risiko for blodfyldte cyster og cyster
med kreeft. Man skal passe pé de blodfyldte cyster, for hvis de springer, der man. Vi fik aldrig svar pa scanningen. De nyreleeger,
som skulle tage sig af det, kom ikke p& banen. Jeg kontaktede CSS og spurgte: 'hvad pokker skal vi gare! De sagde: ring og sig
at du er formand for foreningen! Jeg fik fat pé en sygeplejerske, men hun kunne ikke finde journalen.” (Mor til voksen datter
med tubergs sclerose).

Centrets bemaerkning om, at moderen skal sld pa, at hun er formand for patientforeningen, vidner om, at det kraever
autoritet og ressourcer som patient at mangvrere i sundhedsvaesenet. En anden mor fortaller, at de er gadet gennem
regionsradsformanden for at fa lov til at forblive tilknyttet specialistbehandlingen pa CSS, efter sgnnen fyldte 18 ar:

"leg kontaktede regionsradsformanden og sagde: I vores region er man pd herrens mark, for der er ikke nogen, der kan tage sig
af behandlingen. Sa fik jeg en skrivelse om, at vores san ville veere tilknyttet CSS fremover, og at regionen nok skulle betale. Men
det hjaelper kun os og ikke andre.” (Mor til voksen sgn med kromosomfejl)

Da sjeeldne lidelser ofte pavirker flere organer eller funktioner pd én gang, er koordination og samarbejde i sundheds-
vaesenet et tema, de interviewede familier gentagne gange problematiserer. Dette geelder fx problemer med at fa bragt
informationer fra en afdeling videre til en anden. En mor forteeller:

"Da min sen skiftede afdeling, kunne de ikke finde ud af at sende informationer videre. Jeg undrede mig, da det var inden for
samme hospitals rammer og var vigtigt, at den ene afdeling vidste, hvad den anden gjorde og omvendt. Jeg madtte personligt
beere stakken af papirer fra den ene afdeling til den anden og videregive informationer. [... ] Jeg har oplevet det samme med
min anden sen, hvor veekst- og nyreafdelingen burde arbejde sammen, det var ogsd traegt.” (Mor til sen med Machado-Jo-
seph sygdom og sen med sjeelden nyresygdom)

En kvinde med Ehlers-Danlos syndrom, som er en bindevaevssygdom, savner ogsa koordination og sammenhaeng i
sundhedsvaesenet. Hun fortaeller, at hun var uheldig at beskadige sit knae, mens hun havde en skade i skulderen, hvorfor
armen var bundet ind og skulle aflastes. Skadestuen tilkalder en lzege fra reumatologisk afdeling. Det er samme laege,
der nogle dage forinden havde undersagt skulderen og vurderet, at den skulle holdes i ro. Reumatologen giver kvinden
et par krykker, sa hun kan aflaste kneeet. Til det siger hun:



"Da du kiggede pa min skulder forleden, sagde du, at jeg ikke madtte bruge den. Laegen siger: jamen nu er jeg ansat til at kigge
pad dit knee! De ser ikke pé det hele menneske, og det er der ingen afdelinger, der gar! De har kun gje for det, de arbejder med.
Der ligger problemet i det danske sundhedsveesen - det er et reservedelsveerksted. Det, jeg mangler mest, er en tovholder. En der
udarbejder en journal, som beskriver hele mig, i stedet for at der ligger journalnotater fra 130 forskellige afdelinger. En stor del af
kroppen bestdr af bindevaev, sa der er mange steder, det kan gé galt” (Kvinde med Ehlers-Danlos syndrom)

Seerligt sjeeldne familier der ikke er tilknyttet CSS eller et andet hajt specialiseret center, oplever at blive tildelt et stort
ansvar for deres egen sygdom. En grundtanke i det danske sundhedsvaesen er, at den alment praktiserende laege funge-
rer som patienternes tovholder. Derfor spurgte vi i interviewet familierne, hvor vidt de kunne bruge deres praktiserende
lzege til denne rolle. Det generelle svar var, at det oplevede de ikke, at de kunne, fordi al behandling og kontrol foregar
pa de specialiserede hospitalsafdelinger. Den praktiserende laege er derfor ikke inde over behandlingen og har heller
ikke den specialiserede viden, det kraever at have overblikket over en sjseldent forekommende og kompliceret lidelse. En
familie forteeller:

Vi bruger aldrig den praktiserende leege, da vi alle er tilknyttet sygehuset, og han rarer helst heller ikke ved noget.” (Mor til voks-
ne sgnner med hhv. sjeelden nyresygdom og Machado-Joseph sygdom)

Borgere, der ikke er tilknyttet et af de specialiserede centre for sjaeldne sygdomme, faler sig i hgj grad overladt til sig selv.
De savner en tovholder, der har kendskab til diagnosen og holder styr pa alle dele af deres sygdomsudvikling samt en
starre koordination mellem hospitaler og hospitalsafdelinger.

Nar specialisterne ikke findes
Selv nar man finder frem til de mest specialiserede behandlere i sundhedsvaesenet, kan sjaeldenheden
veere et problem. En mor forteeller:

"Det er én overleege, der har med denne diagnose at gare, men vi har ikke seerlig meget gleede af ham, for han ved ikke, hvad
han skal sige og gare,[...]Jmen der er kun ham.” (anonymiseret)

En anden familie fortzeller, at det er frustrerende, ndr laegerne ikke har lyst til at saette sig ind i ny viden om diagnosen,
moderen fortaeller:

"Pd sidste made fortalte viom en ny behandling, man har fundet i USA, som kan hjselpe vores datter. S sagde laegen, at det sa
han da frem til at hare mere om pd et andet tidspunkt. [....] Jeg har bedt om en anden leege. Jeg kontaktede Sundhedsstyrelsen,
og de tog os alvorligt. Sa nu er vi indkaldt til made hos den nye leege, 0g sa haber vi, at han har lyst til at interessere sig for, hvad
der sker i udlandet.” (Mor til datter med Albrights hereditaere osteodystrofi)



En familie har haft problemer med at blive tilknyttet CSS fordi, de ikke havde ekspertisen til at tage sig af behandlingen.
De har generelt oplevet problemer med at blive tilknyttet en fast behandler, fordi ekspertisen ikke findes inden for
landets graenser. Foreeldrene forteeller:

"CSS ville ikke se os, for diagnosen var for sjzelden. Vi har far oplevet, at der ikke er nogen lzeger, der vil tage sig af vores datter.
Da overleegen pd Odense [Universitets Hospital] stoppede, sd var der ikke andre leeger, der ville tage ansvaret. Til sidst pdtog en
leege tilknyttet Rigshospitalet og Hvidovre Hospital sig det.” (Foraeldre til datter med Shwachman-Diamond syndrom)

Delkonklusion

Det fremgar af interviewene, at familierne oplever, at man skal vaere ressourcesteerk for at kunne mangvrere i sundheds-
vaesenet. Indgangen eller adgangen til sundhedsvaesenet er ikke altid let. Flere har oplevet, at deres eller deres barns
symptomer ikke er blevet taget alvorligt, hvis det ikke umiddelbart har vaeret muligt at finde en arsag.

Der kan med fordel falges bedre op pa diagnosesamtalen. Mange af interviewpersonerne fglte sig overladt til sig selv,
pa trods af at de selv eller deres barn lige havde faet konstateret en livstruende eller alvorlig diagnose. Der er et stort @n-
ske om, at der fast tilbydes en opfelgende samtale pa diagnosesamtalen. Det kan for eksempel veere med en sygeplejer-
ske eller en psykolog. Der er ogsa @nske om, at der udleveres et referat eller andet skriftligt materiale om det, diagnose-
samtalen har handlet om, da det er sveert efterfglgende at huske de informationer, der er blevet givet. Ogsa mundtlig
og skriftlig information om relevante patientforeninger/netveerk gnskes, da det er interviewpersonernes oplevelse, at
man her kan hente god stette og viden om diagnosen.

De patienter, der er tilknyttet CSS eller et andet centraliseret behandlingsmiljg, er generelt tilfredse. Dog er der stor
efterspargsel pa at fa psykologhjaelp tilknyttet centrene. Samtidig opleves der problemer, selv om man er tilknyttet et
specialiseret center, hvis indgangen til sundhedsvaesenet foregar via de almene tilbud sdsom akutmodtagelsen. Ople-
velsen er, at kendskabet til behandlingen af de sjeeldne diagnoser er meget lille, og at fagpersonerne ikke lytter til den
specialviden borgerne sidder inde med. Det virker derfor til, at man skal veere meget vedholdende som patient med en
sjeelden sygdom, hvis man skal have den rette behandling i det almene sundhedsvaesen.

Det er fortsat ikke alle, der har adgang til de specialiserede centre. Det er fortrinsvis voksenpatienter, der ikke kan vaere
tilknyttet centrene. Derudover sker det ikke i alle tilfzelde af sig selv, at man som barn med en sjaelden diagnose henvises
til centrene. Flere har tilfaeldigt opdaget centrene selv, hvorefter de er blevet henvist. Der er blandt familierne et stort
@nske om, at der i sundhedsvaesenet laves et behandlingstilbud for alle voksne patienter med sjaeldne sygdomme og
handicap, der sikrer koordineret kontrol og behandling af alle aspekter af deres sygdom, i stil med de tilbud, der eksiste-
rer pd bgrneomradet.



Kapitel 2: Socialforvaltning

Indgangen til socialforvaltningen

Blandt de interviewede familier fortaeller enkelte, at de er kommet i kontakt med kommunens socialforvaltning, mens
de var indlagt pa hospitalet. Det geaelder blandt de barnefamilier, hvor barnet er fadt med en erkendt funktionsnedsaet-
telse. Her er den ene forzelder typisk blevet tilbudt tabt arbejdsfortjeneste under indlaeggelsen. | de tilfeelde, er det en
socialradgiver fra hospitalet, der har oplyst familierne om muligheden og har hjulpet med ans@gningen. De fleste fami-
lier har dog selv taget kontakt til kommunen og har farst sent i forlebet fundet ud af, at de kunne fa hjeelp. Det gaelder
0gsa for familier, der har veeret indlagt i en leengere periode. En mor beskriver:

"Det [muligheden for statte] aner man ikke et hak om. Man plejer jo ikke at komme sddan nogle steder [kommunens socialfor-
valtning], sé det hele er nyt. Man er helt hudlgs.” (Mor til voksen datter med Prader-Willi syndrom)

En anden mor beskriver:
“Jeg kunne have fdet tabt arbejdsfortjeneste fra starten, men jeg fik det ikke de farste ar. Jeg gik pa 60 pct. af dagpengesatsen i
et dr. Det tog os dr at indhente igen @konomisk.” (Mor til voksen sen med kromosomfejl)

Familierne oplever at vaere kommet skaevt fra start, og giver udtryk for, at de ville have gnsket at kontakten til socialfor-
valtningen var etableret tidligt i forlgbet. De efterlyser bedre information om muligheden for kommunal stette.

Der er ogsa familier, der har haft gode oplevelser med den fgrste kontakt til kommunen, efter de selv har henvendt sig.
En mor fortzeller, at hendes datters farste kontakt til socialforvaltningen var ved kommunens hjemmehjalp, og at det
system fortsat fungerer upaklageligt. Hun forteeller:

"Min datter bad om at fG hjiemmehjeelp, for jeg ordnede alt i hendes hjem. [...] De tjekker hele tiden af med hende, hvad hun
kan klare. Hun bliver jo gradvist ddrligere og har mere brug for hjeelp. Hver gang vi ringer, sé siger de: det ordner vi”’ (Mor til
voksen datter med Huntingtons sygdom)

En anden mor forteeller, at hun har haft en god start med en ny sagsbehandler hendes sanner har fdet. Hun fortaeller:

"Jeg tog kontakt til hende i sommer og spurgte, om hun ville herhjem og hilse p& drengene. Sa kom hun. Det er en god start pd
samarbejdet. Jeg har medt sé mange [sagsbehandlere], som ikke engang har sat sig ind i diagnosen. Jeg har det sG godt med,
at hun har madt dem.” (Mor til voksne sgnner med hhv. sjeelden nyresygdom og Machado-Joseph sygdom)

To familier fortaeller yderligere, at de har haft en god start med kommunens socialforvaltning, hvor de er blevet tilbudt
familierddgivning og gruppeterapi, hvilket har vaeret godt for dem. Samarbejdet med socialforvaltningen vil blive belyst
neermere i det falgende afsnit.

Samarbejdet med socialforvaltningen

Gentagne gange beskriver familierne, at man ogsa i ma@det med socialforvaltningen skal vaere ressourcesteerk for at klare
sig, og at det i sig selv ikke altid er nok. Som det fremgar af citaterne, aner man ogsa en bekymring for den del af befolk-
ningen, der ikke har ressourcer eller overskud til at navigere i systemet. Tre foraeldre til voksne barn fortaeller:
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"Det betyder noget, hvem man er, for det er de steerke, som overlever.” (Mor til voksen sen med Angelman syndrom)

"I det store perspektiv er det beskeemmende, at man skal veere ualmindeligt velfungerende for at klare sig. Havde vi ikke vaeret
det, var der sa nogen, der havde taget sig af os? Det tror jeg ikke. Det er i hvert fald ikke det, jeg harer” (Far til voksen datter
med Prader-Willi syndrom)

"Hvis min datter ikke havde haft mig, s& var hun géet til grunde.” (Mor til voksen datter med Huntingtons sygdom)
En mor beskriver, at man ved at kende systemet godt og have et vist overblik nemmere kan f& adgang til ting, der
egentlig skal bevilges af kommunen. Det har familien enkelte gange benyttet sig af. Hun beskriver:

Vi skulle have en kuglepude til vores datter. Det ville tage lang tid, inden ansagningen blev behandlet. Det kunne vi ikke vente
pd, da vores datter havde brug for den nu og her. Sé ringede vi til vores ergoterapeut, og tre dage senere ankom puden med
posten. Man skal kende sine veje, og det er uhyggeligt” (Mor til datter med Shwachman-Diamond syndrom)

@nske om helhedssyn og fleksibilitet

Flere familier beskriver, at den individuelle frem for holistiske tilgang i sagsbehandlingen er et problem. Familierne har
et stort gnske om at blive set som en helhed, frem for at der ses pa familiens medlemmer isoleret. En mor der selv er pa
fortidspension pa grund af rygproblemer, beskriver det sdledes:

"Sagsbehandleren ser ikke pd hele familien, men kun pa det enkelte cpr.nr. Min sens helbred har stor indvirkning pd mig og
omvendt. Det tages der ikke hensyn til” (Mor til sen med osteogenesis imperfecta)
En anden mor fortaeller:

"Det er ikke nok bare at sparge til vores sen. Det er nadvendigt at kigge pd hele familien. Vi har ogsé en datter med sveere indlae-
ringsvanskeligheder.” (Mor til voksen sen med Angelman syndrom)

En far beskriver, at der ikke blev set pd hele sgnnens situation, da kommunen skulle vurdere, om han kunne fa et udvidet
tegnsprogskursus:

"Jeg skulle sage om et tegnsprogskursus til mig selv. Jeg indhenter information fra fagpersonerne omkring vores s@n, om vig-
tigheden af at familien kan tegnsprog og pa hvilket niveau. Jeg fdr desveerre afslag. Kommunen mener, at niveauet er for hajt,
selvom det fremgdr af instituttets materiale, at det henvender sig til pdrarende. [..]Set i sammenhaeng med den manglende
tegnsprogshjeelp i institutionen, var det afgarende, at vi kunne traekke ham frem derhjemme. Det er dobbelt beklageligt. Det er
endnu et eksempel pd, at kommunen ikke har gje for vores sens behov, og for hvordan jeg som far bedst hjzelper ham.” (Far til
sen med CHARGE syndrom)

En mor udtrykker ligeledes et stort @nske om, at kommunen ser mennesket bag ansegningen:

"Det kan godt vaere, kommunen skal spare, men der sidder et menneske i den anden ende, som mdske kan fd et par gode dr,
inden det er slut” (Mor til voksen datter med Huntingtons sygdom)

Manglende fleksibilitet er ogsa et tema, der traekkes frem af flere familier. De beskriver, at de kommunale ordninger

er blevet mindre fleksible i drenes lgb, hvilket gar det svaerere for familierne at fa hverdagen til at haeenge sammen. En
familie beskriver, at deres aflastere i hjemmet i dag ikke ma aflaste familien som helhed, men kun aktiviteter der isoleret
set har at ggre med datteren. Moderen forteeller:



"Der er manglende fleksibilitet fra systemets side. Tidligere fungerede det bedre. | dag ma aflasterne ingenting, som ikke specifikt
handler om vores datter. De md lave mad til hende, men ikke sé der er nok til os andre. De mé smide hendes tgj til vask, men
ikke putte det i vaskemaskinen.” (Foraeldre til datter med Albrights hereditaere osteodystrofi)

Familien @nsker en starre fleksibilitet i ordningen, hvor man ser mindre pa hvilke opgaver og hvem der aflastes, men
naermere pa at familien som helhed aflastes. En anden mor fortaeller, at deres problem er, at sygdomsbyrden varierer
fra méaned til maned. Derfor har de i nogle méneder et starre behov for hjaelp, mens de i andre intet behov har. Det er
systemet ikke gearet til. Hun fortaeller:

"Sygdomsperioderne kommer i balger. Det gor det bavlet, at vi ikke har brug for det samme. [....] | de uger hvor det gar godt, er
der ikke noget behov. Det var der ikke forstdelse for, da jeg bragte det pd banen.” (Mor til sen med osteogenesis imperfecta)

En anden familie beskriver det samme:

"Vores datter har 100 aflastningstimer ude af hiemmet om dret. Men systemet er blevet mere rigidt. Tidligere mdtte vi spare ti-
merne op og gemme til méneden efter, hvis vi havde mere brug for dem der. Det ma vi ikke laengere, nu er det nede per mdned.
Hvis der er brugt for fé, er de gdet tabt. Hvis vi har brugt for mange, far vores aflaster ikke len. Det er ret usmidigt, og vi ma veere
kreative, ndr vi nedfzeller timerne. Det er virkeligheden, det er stressende, og det vil jeg gerne citeres for!” (Far til datter med
Albrights herediteere osteodystrofi)

Den manglende fleksibilitet og det manglende helhedssyn opleves af familierne som begraensende for deres hverdag.
De gnsker at ordningerne geres mere smidige.

Navigation uden kompas

Samtlige familier beskriver, at det er sveert at overskue, hvilke stattemuligheder der findes, og hvad de har behov for.
Der er ingen, der har oplevet, at deres kommunale sagsbehandler har informeret dem om hvilke muligheder, der er for
stptte. Ofte far familierne informationen tilfeeldigt via andre familier. En far fortzeller:

"Sé harte vi fra en far p& hospitalet, at hans mor havde féet nogle timer til at tage sig af deres syge barn. Det, var vi ikke klar
over, var en mulighed. Sd mine foreeldre blev kabt frien dag om ugen. Det veerste er, at man skal vide, hvad man vil have, for der
er ikke en liste over tilbud. Man bliver ikke oplyst om noget, med mindre en eller anden tilfeeldigvis far @st ud af sine erfaringer.
Det ville vaere godt at veere uddannet socialradgiver.” (Far til datter med Shwachman-Diamond syndrom)

Moderen forteeller videre:

"Det kunne veere rart ikke at skulle opfinde den dybe tallerken hver gang.” (Mor til datter med Shwachman-Diamond syn-
drom)

Langt de fleste familier har en oplevelse af, at sagsbehandlerne holder kortene taet til kroppen og kun informerer om en
ordning, hvis familien selv bringer den pa banen. En mor beskriver:

"Abenlyshed kunne have lettet vores hverdag. Det er som om, sagsbehandlerne tror, vi vil misbruge dem. Derfor fortaeller de ikke
noget.” (Mor til sen med osteogenesis imperfecta)



Hun forteeller videre:

Vivar s frustrerede, for vi skulle til undersagelse, og jeg havde det ikke godt fysisk, sé faderen skulle med, men han havde brugt
alt ferie og alle omsorgsdage. En i foreningen skrev, at vi skulle sege om tabt arbejdsfortieneste” (Mor til san med osteogene-

sis imperfecta)
En anden mor forteeller:

"Vifik at vide, at han skulle have specialindlaeg til sine sko. Det kunne vi have segt hos kommunen, men det var der ikke nogen,
der fortalte os.” (Mor til voksen san med kromosomfejl)

De interviewede familier gnsker en starre gennemsigtighed i sagsbehandlingen, sa madet mellem familie og sags-
behandler bliver mere ligevaerdigt. Et par familier foresldr, at faelles informationsmeader om stattemuligheder vil vaere
en fordel, fordi det vil skabe et feelles videns grundlag mellem borgere og sagsbehandlere og dermed skabe sterre
gennemsigtighed i sagsbehandlingen. Gruppemader anses som en fordel frem for individuelle informationsmeader, da
der her kan opsta misforstaelser i forhold til, hvad der er generel information, og hvad sagsbehandleren mener, familien
kan sage om.

Udover at mange faler, at sagsbehandlerne forholder dem viden om stgttemuligheder, faler mange familier sig ogsa
mistaenkeliggjort, idet de oplever, at sagsbehandleren ikke tror, pa det de fortaeller om deres hverdag. Begge dele er
med til at skabe et forhold til kommunen, der fra begge sider kan opleves som mistillid. En mor forteeller:

"Vifaler os misteenkeliggjort, og det er ikke rart. Det ville vaere rart ikke at skulle cykle rundt i systemet. Da vi foreligger vores sag 20
for sagsbehandleren, burde hun have oplyst os om tabt arbejdsfortjeneste og have indhentet de oplysninger, hun skulle bruge.
Jeg faler ikke, at sagsbehandleren er der for vores skyld” (Mor til sen med osteogenesis imperfecta)

En far fortaeller, at han ikke faler, at kommunen har lyttet til familiens behov, og derfor ikke laengere har tillid til sagsbe-
handlingen, pa trods af at samarbejdet startede godt:

“leg har mistet tilliden til kommunen. Det er noget, der er sket over tid, og vi har ikke kunnet fd en ordentlig samtale med dem
om det” (Far til sen med CHARGE syndrom)

En familie beskriver, at det darlige samarbejde kan blive en ond cirkel, hvor borgerne udvikler en kraevementalitet, mens
kommunen notorisk afslar ansggninger. De fortaller:

"Der opstdr nogle gange en kraevementalitet, fordi man faler sig svigtet. Vi har oplevet nogle i foreningen, hvor det bliver en
kamp eller et princip at fa sd store tilskud fra kommunen som muligt. Jeg ser det, som en protest over at man faler sig atvist. Vi
oplever, at nogle naermest fér notorisk afslag fra kommunen, uanset hvad de sager. Det er forst, ndr de anker, at de fdr statten.
Sa der er ogsé en modreaktion fra systemet. Det burde vaere et samarbejde, men det bliver en kamp.” (Forzeldre til voksen sgn
med Angelman syndrom)

En anden mor fortaeller, at kreevementaliteten eller paragrafrytteriet er blevet deres hverdag:
"Da viblev presset langt ud i en sag om tabt arbejdsfortjeneste, sd taenkte vi: ‘godt, sG ma vi leere Serviceloven udenad. S blev vi

paragrafryttere. Nar man kommer sadan til en socialradgiver, sa ser hun radt. Vi kan efterhdnden se, om det er en ny socialrdd-
giver, allerede ndr hun sender farste mail” (Mor til sen med kromosomfejl)



Familierne udtrykker, at det er vigtigt at fa skabt et tillidsbaseret forhold mellem den kommunale sagsbehandler, social-
forvaltningen og den enkelte familie, for at skabe et samarbejde frem for et modarbejde. Da det er uhensigtsmaessigt for
alle parter, at familierne presses ud i en situation, hvor de patager sig en kraevementalitet.

Manglende kontinuitet

Manglende kontinuitet i sagsbehandlingen opleves af familierne som et problem og er et tema, de fleste familier har
taget op under interviewet. En mor beskriver, at det er et problem, at overleveringen af informationer vedrgrende deres
son ikke har vaeret god nok, nar de har skiftet sagsbehandlere. Hun fortzeller:

"Vi har haft 12 forskellige sagsbehandlere i hans 18-arige liv. De fik ikke afleveret godt nok til hinanden, og man skal
gentage historien hele tiden.” (Mor til voksen san med kromosomfejl)

Hun beskriver mere konkret, at overleveringen for eksempel er kikset i forbindelse med at deres sgn fyldte 18 ar, og
dermed blev overleveringen fra bgrneforvaltningen til voksenforvaltningen ikke ideel:

"Vifik at vide, at der skulle indhentes papirer fra Skejby og laves udredninger, og at socialrddgiveren ville serge for det. Et halvt
drinden han fylder 18 dr, far vi en ny sagsbehandler. Jeg skriver til hende og sparger, om sagen er i gang. Hun vender ikke tilba-
ge og fdr ikke tingene gjort. | sidste gjeblik indkalder hun til et made, hvor der ikke er styr pé noget.” (Mor til voksen sgn med
sjeelden kromosomfejl)

Det er ikke kun overleveringen af information, der opleves som problematisk. Flere familier beskriver, at det er psykisk
belastende at skulle fortaelle om konsekvenserne af barnets sygdom eller handicap igen og igen:

"Det har vaeret hardt, fordi der har veeret sa mange forskellige sagsbehandlere. Vi har skullet fortaelle hele historien fra scratch.
Hver gang skal vi fortaelle om vores san og hans sygdom, og hvad det gar ved os. Det er enormt hdrdt, fordi det gor s ondt
at fortaelle om. Man skal kreenge, alt det der er hérdt i ens liv ud igen og igen. Der er ingen nemme veje, ndr det er en sjeelden
diagnose.” (Mor til voksen sgen med Angelman syndrom)

Familierne efterlyser kontinuitet i sagsbehandlingen. De @nsker at vaere tilknyttet samme sagsbehandler i laengere tid af
gangen, og at der ved skift af sagsbehandleren sker en grundig overlevering.

Sagsbehandlingstid og skonomiske hensyn

Endnu et aspekt, der fremhaeves som problematisk i samarbejdet med kommunen, er, at sagsbehandlingstiden er
urimeligt lang, og at familierne oplever en tendens til, at gkonomiske hensyn vaegter hgjere end den enkelte borgers
trivsel. En mor fortaeller, at hendes voksne datter i 2011 blev for darligt gdende til selv at kunne transportere sig rundt i
byen med bus. Derfor solgte moderen sit kolonihavehus og kebte en bil med henblik pa at fa den godkendt til handi-
capkarsel af datteren. Sagen er under interviewet i november 2013 fortsat uafklaret. Hun fortaeller:

Vi s@ger i starten af december 2011 og fdr afslag i april 2012. Vi anker omgdende, og i juni 2013 fér vi svar. Nu har vi faet
bevilget handicapbilen. Men sd siger sagsbehandleren, at min bil snart er to dr gammel, sd det er ikke sikkert, at den kan blive
godkendt som handicapbil” (Mor til voksen datter med Huntingtons sygdom)
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Hun forteeller, at det ikke er farste gang, sagsbehandlingen har trukket i langdrag, men at det ogsa var tilfeeldet i en
ansggning om en kerestol til hendes datter:

"Det tog sd lang tid, at jeg ringede og forklarede, at min datter sad i sin lejlighed uden at kunne komme nogen steder. Jeg fik at
vide, at social isolation ikke er en begrundelse for at fremskynde sagsbehandlingstiden. Der burde vaere en gran lampe, der lyser,
sd man ikke skal keempe for at f& de ting. Selvfalgelig skal der kigges pd hende, men jeg forestiller mig ikke, at nogen s@ger om
en kerestol, med mindre det er ngdvendigt. En 30-crig kvinde som ikke kan komme ud af sit hjem. Hvad er det for et samfund?”
(Mor til voksen datter med Huntingtons sygdom)

En far fortaeller, at han i et helt ar har keempet for at fa stette til sin sens kommunikative udvikling:

"Kommunen sagde, de havde stillet det bedste tilbud til radighed. Der var ingen begrundelse for afslaget og ingen klagevejled-
ning. Jeg prover i flere mdneder at komme igennem med, at vivil klage og derfor har brug for at vide, hvordan de har truffet
afgarelsen. Det eneste vi fik at vide var, at vi ikke skulle klage, for de var i gang med at behandle sagen. Men tiden gér, og han
skal jo ikke gé i barnehave resten af sit liv. Det er nu, vi har brug for hjeelp. Der gar syv mdneder, inden kommunen kommer med
en utilfredsstillende lasning. De vil give seks timers tegnsprogstolk om ugen i tre méneder. Et boost til hans tegnsprog. Vi faler,
de har misset pointen. For det lases jo ikke over tre méneder. Vi laver en lang klage. Jeg bruger ugevis pd den, sG meget tid, at jeg
slet ikke passer mit arbejde.” (Far til sen med CHARGE syndrom)

En kvinde oplever, at hendes ans@gninger systematisk afvises, og mistaenker kommunen for at spekulere i at give afslag,
for at spare penge i de maneder der gar, for sagen afgares af Ankestyrelsen, hvis borgerne vaelger at anke. Hun fortaeller:

"leg ved af erfaring, at mine ansagninger bliver afsldet, og sa skal de ankes. Pt. er der otte mdneders ventetid i Ankestyrelsen.
Kommunernes afslag er sd tynde, at man taenker, at de afviser for at slippe for at betale. De fleste af mine ansagninger skal
ankes to gange, for de gdr igennem. Hver gang den runder Ankestyrelsen, har man et halvt drs ventetid. | det halve dr sparer
kommunen penge, og det, synes jeg, er dndssvagt. De kan kun gare det, fordi det ikke er en kendt diagnose.” (Kvinde med
Ehlers-Danlos syndrom)

Ogsa andre kommenterer pd, at de oplever at gkonomiske hensyn veaegter over den enkelte borgers behov i sagsbe-
handlingen, og at denne dobbeltrolle er uhensigtsmaessig. En far siger:

"Man far en fornemmelse at, at det kun drejer sig om, hvilken farve tallene har pd bundlinjen.” (Far til datter med Shwach-
man-Diamond syndrom)

En anden far fortaeller, at deres sagsbehandler direkte har sagt til dem, at de burde fa tildelt mere stgtte, men at kommu-
nens gkonomi betyder, at de ikke kan fa det:

Vi har syv timers tabt arbejdsfortjeneste om ugen. Vi kender andre i lignende situationer, som har 15 til 20 timer. For et par dr
siden kom der nogle skeerpelser. Vi fik at vide p& et made: 'vi kan godt se, | har behovet, men vi [kommunen] har ikke rad til det!
Det fik vi naturligvis ikke pd skrift” (Far til datter med Albrights herediteere osteodystrofi)

Om virkeligheden forholder sig sddan, som familierne beskriver, kan ikke vurderes udelukkende pa baggrund af intervie-
wene med familierne. Men det er sddan, det opleves, og det er med til at styrke det darlige forhold, som mange familier
oplever at have til deres sagsbehandlere og kommune. Familierne savner en hgjere grad af gennemsigtighed i sagsbe-
handlingsproceduren, sa det bliver nemmere for dem at vurdere, hvor vidt deres sager er behandlet og afgjort i henhold
til loven.
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Koordination

Flere familier beskriver, at de oplever manglende koordination generelt i bade sundhedsvaesenet og socialforvaltningen,
men 0gsa pa tvaers af sektorer. En mor kommer med et eksempel pa, hvornar de har oplevet manglende koordination i
socialforvaltningen:

"Min s@n skulle have nye indleeg i sine sko. Efter han er fyldt 18 dr, har han bdde jobcenter og en visitator, hvis han mangler
hjeelpemidiler. Jeg ringede for at sikre mig, at han kunne fd indlaeggene, inden jeg bestilte nye. Det kunne han godt. Jeg bestiller
et par og far efterfalgende besked om, at kommunen ikke leengere samarbejder med Sahva men med Bandagisten. Sé nu vil de
kun betale noget af belgbet, for det var mig selv, der valgte Sahva, men jeg vidste jo ikke, at de ikke samarbejdede mere.” (Mor til
voksen sgn med kromosomfejl)

Eksemplerne pd manglende koordination handler som oftest om situationer, hvor kommunen skal indhente oplysnin-
ger om en sag i sundhedsvaesenet. En far beskriver, at der, efter et par mislykkede forsag pa at fa indopereret cochlear
implantater pd deres s@n, ingen opfelgning fandt sted. Faderen vurderer, at det formentlig skyldes, at sennen gar fra
medicinsk behandling i sundhedsvaesenet til en indsats, der harer under socialomradet:

“For at vores sgn skal kunne udvikle et nuanceret sprog, har han brug for hjeelp til tegnsprog. Det er afgarende for hele hans
uavikling. Da vi pegede pé det farste gang, madte vi ingen forstdelse overhovedet i kommunen. For det farste savnede vien
vejledning fra PPR, om hvad vi skulle gare, nu hvor operationerne ikke havde hjulpet. Vi stod jo med en dev dreng og anede
ikke, hvad vi skulle gare. [...] Havde operationerne virket, var der gdet et treeningsprogram i gang, hvor vi var blevet vejledt af
specialister. [...] Her endte vi i et tomrum, hvor vi sad alene med vores dreng. Vi matte selv gé og snakke om, hvad vi skulle gare.
Der er ikke nogen, der gdr ind i det.” (Far til sen med CHARGE syndrom)

En mor beskriver, at det er sveert at fa kommunen til at indhente oplysninger fra sundhedsvaesenet og hun oplever, at
det far betydning for udfaldet i konkrete ans@gninger, fordi sagsbehandleren ikke kender sgnnens sundhedsmaessige
udfordringer godt nok:

"Det ville veere rart, hvis sagsbehandleren kunne treekke de oplysninger, som ligger p& hospitalet. Man farer rundt med papirer
hele tiden. De indhenter ikke engang de oplysninger, de md. Vi har i flere tilfselde féet afslag pd ansegninger, og det er tydeligt,
at sagsbehandleren ikke har haft kontakt til hospitalet, for sa havde hun haft et mere nuanceret billede.” (Mor til voksen sgn
med Machado-Joseph sygdom)

En anden mor har et tilsvarende eksempel:

"Sagsbehandleren har ikke indhentet de papirer, hun skulle. Jeg har bedt hende gare dit, dat og dut, men hun ender med at
indhente de forkerte papirer. Da vi sidder til madet, har de intet at vurdere ud fra. Vi klager, men kommunen fastholder, at de
har indhentet, det rigtige. Men de giver samtidig sagsbehandleren skylden, for at hun ikke har gjort sit arbejde godt nok.” (Mor
til voksen sen med kromosomfejl)

I naeste afsnit fokuseres pa de emner i interviewene, der seerligt karakteriserer det at have en sjzelden diagnose i det
sociale system.
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Sjeelden i det sociale system

Diagnosens betydning

Ifglge Serviceloven bar det ikke vaere afgerende for at fa stette, om man har en diagnose eller gj, s& laange man kan ka-
tegoriseres med varig nedsat psykisk eller fysisk funktionsevne. En familie beskriver alligevel, at de oplevede en aendring
i sagsbehandlingen, da deres datter blev diagnosticeret efter to ar. Faderen fortzeller:

"Da hun fik diagnosen som todrig, hjalp det os en del, selv om hun i forvejen var kategoriseret med varig nedsat psykisk og
fysisk funktionsevne. Vi kunne meerke pad systemet, at de manglede en diagnose. Det var som om, de ikke helt troede pd hendes
handicap inden diagnosen.” (Far til datter med Albrights hereditzere osteodystrofi)

En mor forteeller, at det kan vaere svaert, nar det er en diagnose sagsbehandleren ikke kender. De oplevede at sagsforlg-
bet blev nemmere da deres datter udover at vaere diagnosticeret med den sjeeldne diagnose tubergs sclerose, ogsa blev
diagnosticeret med autisme:

"Det manglende kendskab har en betydning. Lige sé snart vi fik en diagnose og udredning pd, at hun ogsa var atypisk autist,
sd madte vi et ndrh. Tuberas sclerose vidste sagsbehandleren ikke meget om. Det har en betydning for samarbejdet. Jo mere
sjaelden lidelse jo mindre viden og forstdelse.” (Mor til voksen datter med tubergs sclerose)

En anden familie fortzeller, at kommunen til et m@de i deres sens sag om fertidspension, havde indkaldt en laege, der
ikke anderkendte sgnnens diagnose:

Vi bliver kaldt ind til made med pensionsnsevnet. Der sidder en laege. Han siger, at vores s@n ikke fejler noget, for ndr man er ud-
viklingshaemmet, er man haemmet i sin udvikling, men man kan uavikle sig, til man er 25 ér. De papirer vi har med, vil han ikke
se, og da diagnosen ikke har et rigtigt navn, mener han ikke, det er en diagnose.” (Mor til voksen sen med kromosomfejl)

En anden familie beskriver, at det for dem har vaeret vigtigt, at kunne vise sagsbehandleren skriftlig dokumentation for
diagnosen. Faderen fortaller:

"Det var godt, vi havde en diagnosebeskrivelse fra Center for Smd Handicapgrupper. Det virkede som en autoritet. S& troede
sagsbehandleren pd, hvad vi sagde. Pd den mdde er det vigtigt, at diagnosen er kendt” (Far til voksen sen med Angelman
syndrom)

Men selv nar man har en diagnose, oplever familierne, at dokumentationskravet til dem er starre, fordi det er en sjeelden
diagnose, som sagsbehandlerne ikke kender til. En mor udtrykker:

"Jeg tror, vi har skullet sids lidt mere, fordi de ikke har vidst, hvad de havde med at gare.” (Mor til voksen sen med Angelman
syndrom)
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En anden mor siger:

“Jeg tror, det ville veere nemmere, hvis han havde sukkersyge eller noget andet, de kender. Sé skulle vi ikke forklare os hver gang.
Det undrer mig, at det skal vaere sa sveert, nar han har en diagnose. Man kan vel godt forvente, at sagsbehandleren seetter sig
lidt ind i diagnosen.” (Mor til sgen med osteogenesis imperfecta)

En far beskriver, at det har vaeret problematisk at hans datter ser "normal”ud, fordi det har gjort det svaerere at overbevi-
se deres sagsbehandlere om, at hun rent faktisk har mentale og kognitive udfordringer. Han forteeller:

"Hun har "skaeve gjne; men ellers ser hun normal ud. Det ville vaere langt nemmere, hvis hendes handicap var synligt. Det er
nemmere, ndr hun ikke er med. Hvis sagsbehandleren sparger hende om noget, kan hun svare helt relevant. Sd teenker ved-
kommende sit i forhold til det billede, jeg lige har givet af hende. 'Han siger, at hun ikke kan binde sine snarebdnd, men kan det
virkelig passe, for hun ser helt almindelig ud” (Far til voksen datter med Prader-Willi syndrom)

Familierne vurderer, at det manglende kendskab til de sjeeldne diagnoser bevirker, at kravet til dokumentation i forbin-
delse med ansggninger til kommunen @ges. Samtidig findes der typisk ikke sa meget viden i laegsprog om de sjeeldne
diagnoser. Dokumentationskravet fylder meget i familiernes hverdag, og beskrives naermere i det falgende afsnit.

Dokumentationskravet

Dokumentationskravet er noget af det, familierne beskriver som mest udfordrende i forholdet til kommmunen. Flere for-

teeller, at de igen og igen bliver bedt om dokumentation for de samme ting, pa trods af at der ikke er sket en udvikling

siden sidst, det samme forhold blev dokumenteret. Som beskrevet tidligere s@gte en mor til en kvinde med Hunting-

tons sygdom om at fa sin bil godkendt som handicapbil. Efter en tur gennem Ankestyrelsen anerkendte kommunen 25
behovet. Efterfalgende fulgte en mindre tvist med kommunen. Godkendelsen blev yderligere udskudt, da kommunen

ville indhente dokumentation for datterens gangfunktion, selv om en sadan stort set lige var blevet foretaget. Moderen

forteeller:

"Jeg sperger sagsbehandleren, om kommunen vil forhale sagen, sa min datter ndr at de, inden hun far sin handicapbil. ‘Naej,
men Ankestyrelsen skriver, at der skal foreligge en gangtest! Ja, men det har |, for min datter har lige sagt om kerestol, og der
ligger en dugfrisk gangtest derfra’ [...] For en mdned siden kommer en dame hjem til min datter, som starter med at sige: Jeg
er ked af, at jeg skal gangteste dig. Jeg har veeret hos min chef for at hare, om det kunne undgds, da der ligger paene papirer pa
dig - men desveerre![...] Det er jo spild af alles tid” (Mor til voksen datter med Huntingtons sygdom)

Det er ikke kun den gentagne dokumentation af de samme forhold, der opleves problematisk. Nogle gange anerkendes
dokumentationen simpelthen ikke. Flere familier beskriver, at de oplever, at kommunen ikke anerkender specialisternes
udtalelser, og at det er med til at forsinke hele sagsbehandlingen. En far fortzeller:

"Jeg faler ikke, kommunen har taget vores s@ns behov alvorligt. Vi har rapporter, der viser, at rent kognitivt er han i stand til at
modtage tegnsprog, og det var nok der, kommunens tvivlvar. [...] Vivar til et made med kommunen, hvor vi skulle komme
med vores synspunkter. Men det virkede som om, tingene var afgjort pd forhdnd, og at de tog andre hensyn end vores sgns
fremtid. Vi inviterede sagsbehandlerne ud til daginstitutionen og til at tale med Center for Davblindhed og Haretab. Det gjorde
de ikke. Den argumentation, de kom med mundtligt, var ikke fagligt velbegrundet: ‘Det er, hvad vi tror, en lille fyr som ham vil
kunne klare! Hvordan kan man argumentere for, at et barn kun har adgang til sit sprog seks timer om ugen? | sidste uge aner-
kendte de endelig hans behov, pd baggrund af deres egen kognitive test som fortalte dem, at han er i stand til at leere tegns-
prog. Vi skal igennem et helt drs kamp for at né frem til samme konklusion! [...] Har de ikke tillid til Center for Davblindhed og
Haretab? Vil de ikke tildele statten? Eller hvad handler det om?” (Far til sen med CHARGE syndrom)



En mor til en voksen datter beskriver, at de har oplevet, at sagsbehandleren end ikke anerkendte udtalelsen fra kommu-
nens egen laegekonsulent, men lavede sin egen vurdering:

"Hun blev sagt op [tre forskellige steder], fordi hun ikke kunne falge med. Sd siger jeg: 'nu stopper festen, vi ma sage et fleksjob
tildig! Hun blev indkaldt til samtale med Jobcentret. De snakker lidt med hende og siger: ‘hvorfor seger du ikke fartidspension?!
Sa segte vi[med opbakning fra specialleegen pé Rigshospitalet]. Leegekonsulenten der skulle vurdere ansagningen, stattede
det, men sagsbehandleren gav afslag med den begrundelse, at alle behandlingsmeessige foranstaltninger ikke var afpravet.
Rigshospitalet er en kapacitet, og ndr en overleege derfra skriver, at min datter ikke er i stand til arbejde, sa skal der da ikke vaere
en skrankepave, der sidder og siger nej” (Mor til voksen datter med Huntingtons sygdom)

Andre familier beretter, at deres egne beskrivelser af familiens behov ikke anderkendes, og at det derfor er nedvendigt,
at fa blastemplet deres behov af en laege. En far fortzeller:

"Det betyder noget, om man har en leege, der vil skrive under pd, at du har brug for dit og dat.” (Far til datter med Shwach-
man-Diamond syndrom)

En anden far fortaeller:

“Ndr hospitalets brevhoved er pd papiret, sd er det mere accepteret. Laegerne er neermest guder i det sociale system. Har man
faet nej til noget hos sagsbehandleren og kommer med et skriv fra leegen, sa far piben en anden lyd” (Far til datter med
Albrights herediteere osteodystrofi)

En tredjedel af de interviewede familier har inddraget det politiske niveau i en eller flere sager. En far forteeller:

“Jeg fdren fornemmelse af, at sagsbehandlerne gar det strammere, end deres politikere er enige i. Der skete forst noget i vores
sens sag, da jeg skrev til Borgmesteren, som sagde til Barne- og Ungechefen, at hun skulle kigge pd det. Havde der ikke veeret
politisk interesse, sé var der aldrig sket noget.” (Far til sen med CHARGE syndrom)

Det ggede dokumentationskrav er ikke den eneste udfordring, familier oplever ved at have en sjeelden diagnose. Der
fremgar af interviewene ogsa en tendens til at sagsbehandlingen besvaerliggeres af, at de normale procedurer for man-
ge bliver irrelevante. Det handler nzeste afsnit om.

Nar de normale procedurer szettes ud af spil

Flere familier beskriver, at deres sagsbehandler vedbliver med at indhente information fra deres praktiserende laege frem
for ved specialleegerne, og dermed ikke far et fyldestgerende grundlag at vurdere pa baggrund af. En mor fortaeller:
"Kommunen insisterer pa at indhente oplysninger fra den praktiserende laege. Det, har jeg sagt, er nytteslgst, for vi har
ikke kontakt til ham. Det forstar de ikke. (Mor til san med kromosomfejl)

En kvinde fortzeller ligeledes:

"Sagsbehandleren sender en standarderkleering til min praktiserende leege. Han er bare ikke opdateret pd mit sygdomsforlgb.”
(Kvinde med Ehlers-Danlos syndrom)
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Selv de familier, der har lavet en udferlig oversigt med kontaktoplysninger pa de forskellige speciallaeger, familien har
kontakt til, oplever, at sagsbehandleren tager kontakt til den praktiserende lzege for at fa en udtalelse om sygdomstil-
standen. Familierne vurderer, at mange misforstaelser kunne undgas, hvis sagsbehandlerne kontakter de rette laeger.
Kvinden med Ehlers-Danlos syndrom forteeller videre, at hendes sagsbehandling yderligere kompliceres af at kommu-
nens leegekonsulent har udtalt sig om hendes sygdomstilstand, selv om laegen ikke har viden om diagnosen. Det har
faet afgarende betydning for hendes sagsbehandlingsforlgb:

"Sé findes der leegekonsulenten i kommunen, som skal overseette tingene. Jeg hdber virkelig, hun har ret, for sé er jeg den eneste
EDS patient i verden, som bliver rask. Hun mener, min sygdom er aftagende. Da jeg pdpegede fejlen for min sagsbehandler, sag-
de hun, at det skulle jeg da veere glad for. Men det betyder, at jeg har sveert ved at fd statte fra kommunen. Udtalelsen kan ikke
slettes. Man kan fd en notits lagt ind bag leegekonsulentens udtalelse. Fejlen skyldes, at Rigshospitalet skriver, at min hypermo-
bilitet er aftagende. Det er klart, for ndr man har slidt leddene hele livet, bliver man stiv pé et tidspunkt. Men det betyder jo ikke,
at EDSen forsvinder” (Kvinde med Ehlers-Danlos syndrom)

Det er ikke det eneste eksempel p3, at leegekonsulenten mistolker ting, der er beskrevet af speciallaegerne. 40 procent af
de interviewede familier, har oplevet dette.

En familie beskriver, at deres kommunes PPR (Psykologisk, Peedagogisk Radgivning) kom til kort i udredningen af deres
datter men samtidig ikke vidste, hvor de kunne hente specialviden. Moderen fortaeller:

’1 2009 kontaktede paedagogen PPR for at fd en psykologisk udredning pé vores datter. Men PPR anede ikke, hvor man kunne fé
det gjort, sa det blev ikke til noget” (Mor til datter med Albrights hereditaere osteodystrofi)

Specialinstitutioner

Flere familier beskriver, at det er problematisk for dem at finde egnede botilbud for deres barn i kommunen. En familie
er ved at stable deres "eget”botilbud pd benene, sammen med andre foraeldre med unge med lignende behov. Mode-
ren fortaeller:

"Vilob ind i nogle af dem, vi har fulgt i alle drene, som havde samme problem med at finde et egnet botilbud. S& kom idéen til
at lave vores eget bofeellesskab.” (Mor til voksen datter med tubergs sclerose)

En anden familie fortzeller, at deres s@n oprindeligt var visiteret til et egnet botilbud uden for kommunen, men at
kommunen trak alle visitationer tilbage, da de i stedet ville finde egnede tilbud i kommunen. Det er dog ikke lykkedes
endnu. Forzeldrene beskriver det sédledes:

“Vores sgn var visiteret til Selund i Skanderborg. Det matcher ham, og der findes ikke tilsvarende i lokalomrddet. .. Selund er

en selvsteendig landsby med mange institutioner inddelt efter hvilke funktioner, de enkelte har brug for. De har et par med
Angelman syndrom og nogle fantastiske udendersfaciliteter. Han er ret god motorisk, og det skal han have lov til at bevare. Det
kraever en masse motion, som de kan tilbyde pd Selund. .. Lige da han skulle flytte, og i forbindelse med kommunalreformen,
tog kommunen deres borgere hjem [til egne tilbud]. Nu har kommunen sd lavet midlertidige voksenpladser pd hans ungdoms-
institution, da rigtig mange over 18 dr mangler et sted at bo.” (Foraeldre til voksen sgn med Angelman syndrom)

En far beskriver, at hans voksne datter bor pa et specialiseret botilbud, men at det er vigtigt, at de ansatte ogsa oplaeres
i, hvilke specialiserede behov de enkelte beboere har, for at kunne kalde sig specialinstitution. Han oplever, at persona-
let ved datterens botilbud ikke har kendskab til de overordnede treek ved datterens diagnose og derfor ikke yder den
optimale bo-statte for hende og de andre beboere. Han fortaller:
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"leg oplever, at deres viden om PWS ligger pd et meget lille sted. Det bliver ikke et specialiseret botilbud af, at der bor flere med
PWS derinde. Fem af de syv beboere har PWS.” (Far til voksen datter med Prader-Willi syndrom)

Delkonklusion

Der er ingen tvivl om, at samarbejdet med socialforvaltningen fylder meget for de sjaeldne familier. Det fremgar af
interviewene, at familierne ogsa her oplever, at man skal veere ressourcesteerk for at kunne klare sig. Indgangen til
socialforvaltningen er typisk sket pa foraeldrenes eller borgerens eget initiativ. | enkelte tilfeelde er den farste kontakt
sket via hospitalet, blandt foraeldre der har vaeret indlagt med deres barn i lsengere tid umiddelbart efter fadslen. Det
overordnede billede er, at borgerne forst sent har faet kendskab til deres mulighed for stette via socialforvaltningen. De
familier, der har haft en god start pa deres samarbejde med kommunen, fortzeller, at de er blevet tilbudt kurser/terapi,
0g at sagsbehandleren har sat sig ind i familiens situation ved at besage familien i hjemmet ved farste mgde. Mange af
de interviewede familier fortaeller om darlige forleb med deres kommune og sagsbehandler, der bygger pa en oplevel-
se af mistillid fra begge parter.

Den fragmenterede tilgang til sagsbehandlingen opleves af familierne som et problem. De vil gerne ses som en helhed,
fordi de enkelte familiemedlemmer influerer hinanden. Der er 0gsa et stort gnske om mere fleksible stgtteordninger,

fordi behovet for stgtte varierer, og da det er relevant at se pa hele familiens situation, og hvordan familien stattes bedst.

Familierne har sveert ved at overskue, hvilke stgttemuligheder der findes, og hvad de har behov for. De oplever ikke at
kunne hente denne information hos deres sagsbehandler, men oplever tveertimod, at sagsbehandlerne bevidst holder
kortene teet til kroppen. De interviewede familier ansker en stgrre gennemsigtighed i sagsbehandlingen, sa madet bli-
ver mere ligevaerdigt. Et par familier ser informationsmader om stgttemuligheder som en mulighed, fordi det vil skabe
et starre feelles videns grundlag mellem borgere og sagsbehandlere. Gruppemeader anses som en fordel, for at undga
misforstaelser om hvad den enkelte familie kan opna stette til.

Manglende kontinuitet i sagsbehandlingen opleves af familierne som et problem, da viden gdr tabt i overleveringen, sa
meget arbejde skal gentages. Samtidig er det psykisk belastende at skulle fortaelle om konsekvenserne af sin egen eller
sit barns diagnose gang pa gang. Familierne oplever ogsad manglende koordination pa tveers af sundheds- og socialsek-
toren. Serligt er det sveert at fa sagsbehandlerne til at indhente oplysninger fra sundhedsvaesenet.

Familierne oplever, at det har en betydning at kende sin diagnose, idet det kan veere sveert at komme igennem med
sine behov, hvis diagnosen mangler. Der er ogsa en oplevelse af, at det er nemmere, hvis der er en kendt diagnose frem
for en sjeelden. Det kan vaere sveert at have et "usynligt” handicap, fordi gyldigheden anfaegtes. Familierne oplever, at
sagsbehandlerne stilles spargsmalstegn ved rigtigheden af den information, de giver.

Det manglende kendskab til de sjeeldne diagnoser bevirker, at kravet til dokumentation i forbindelse med ansa@gninger
til kommunen @ges. Det er noget af det, familierne beskriver, som mest udfordrende i forholdet til kommunen. Nogle
gange oplever familierne, at kommunen ikke anderkender specialisternes udtalelser, hvilket kan forsinke sagsbehand-
lingen, da kommunen s& skal lave egne vurderinger. En tredjedel af de interviewede familier har fglt det nedvendigt at
inddrage det politiske niveau i en eller flere sager.

Familierne oplever, at der sker mange misforstaelser, ndr sagsbehandlerne tager kontakt til de praktiserende laeger, frem
for de leeger der star for deres behandling. Fire ud af 11 familier har endvidere oplevet, at de kommunale laegekonsulen-
ter har mistolket eller ikke har anerkendt information fra specialleegerne.
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Kapitel 3: Familieliv

Tidsforbrug

Det fylder meget i hverdagen at have en sjaelden kronisk sygdom eller handicap. Af de 11 interviewede familier gav
syv et bud pa, hvor mange timer de bruger om maneden pa kontakten til social- og sundhedssektoren. Tid pa pleje,
behandling i hjemmet og treening er ikke inkluderet heri. Den familie, der bruger faerrest timer, bruger tre timer om
maneden, mens den familie, der bruger flest timer, bruger 63 timer om maneden. Gennemsnitligt bruger familierne 25
timer om maneden, mens medianen er 21 timer om maneden. Familierne forteeller, at det er kontakten til socialsekto-
ren, der fylder mest. Der er ogsa familiernes erfaring, at tidsforbruget svinger meget, athaengig af om de har en aktuel
sag kerende. En far, der ikke kan seette tid pd sit forbrug, fortzeller, at han har brugt al fritid og en del arbejdstid gennem
det sidste halve ar pa at dokumentere sin s@ns behov i forbindelse med en ansagning ved socialforvaltningen.

1 2005 undersagte Sjeeldne Diagnoser tidsforbruget for kontakten til socialforvaltningen blandt 965 borgere med sjeeld-

ne diagnoser . Her brugte familierne i snit 4,5 timer om mdneden pa kontakt til socialforvaltningen. Denne undersggelse
viser ogsa, at der er meget store udsving i tidsforbruget i de forskellige familier, idet 1/7 brugte over 10 timer om mane-

den, og 1/17 brugte over 20 timer om maneden.

Tidsforbruget i interviewundersggelsen kan ikke direkte sammenholdes med undersggelsen fra 2005. Farst og frem-
mest fordi tallene bygger pa syv personer. Herud over afspejler tidsforbruget i interviewundersggelsen kontakt til bade
sundheds- og socialsektoren. Dog er det interessant, at tidsforbruget er sa hgjt. Enten har vi i interviewundersagelsen en
overrepraesentation af de familier, der bruger mest tid pa kontakt til det offentlige, eller der kan vaere en generel agning
i det gennemsnitlige tidsforbrug.

Ogsa pargrende til voksne borgere med sjeeldne lidelser bruger meget tid. En mor beskriver:

"Det giver mig et enormt arbejdspres. Vi skal tage initiativ til tingene, for det magter min datter ikke selv. Jeg karer hende stort
set hver dag til alt: treening, leegen, indkab. Sa jeg er bundet op.” (Mor til voksen datter med Huntingtons sygdom)

Koordination

Udover det store tidsforbrug er der mange kontakter, der skal holdes styr pa og koordineres. Et ansvar der i dag primaert
er overladt til familierne. En far beskriver:

"Sagsbehandlerne har i stor udstraekning hentet deres viden hos os eller bedt os hente det pd hospitalet og sende det videre. De
har bedt os dokumentere alt. Vi har veeret mellemled og sekretaerer. En gang om dret underskriver vi en samtykkeerklaering pd,
at kommunen md indhente det de vil, de ger det bare ikke. Jeg har lavet en rapport om vores datter, med henvisninger til sider
i journalen, adresser og telefonnumre pa samtlige behandlere hun ser” (Far til datter med Albrights hereditaere osteody-
strofi)
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Mange familier oplever, at det er et stort ansvar at videregive information mellem instanser inden for og imellem sekto-
rerne. En mor forteeller:

"Jeg er ellers sekreteeruddannet, men det er svaert at holde styr pd. Jeg kan meerke, det stresser, og det irriterer mig. Jeg har tre
syge barn med forskellige problemstillinger. Det kortslutter nogle gange, og jeg har sveert ved at slippe det.” (Mor til voksne
senner med hhv. sjeelden nyresygdom og Machado-Joseph sygdom)

Vi bad familierne opliste hvor mange instanser i sundheds- og socialsektoren, de aktuelt har kontakt til og i sterre eller
mindre grad skal koordinere. | figurerne ses et par eksempler pa familier, der fast har kontakt til henholdsvis 13 og 11

instanser.

Figur 1

Pige med
Albrights
hereditaere

osteodystrofi

30



Figur 2

Dreng med
osteogenesis

imperfecta
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De fleste af familierne har et laengere forlgb bag sig, og ser man pé hvor mange instanser og fagpersoner, der har vaeret
inde over familierne i en laengere periode, ser billedet noget mere komplekst ud. En far til en sen med CHARGE syndrom
forteeller, at de i de forste 18 maneder af sgnnens liv havde haft kontakt til 29 forskellige instanser i sundhedssektoren,
10 forskellige instanser ved den kommunale socialforvaltning og niinstanser pa det bredere socialomrdde. Alt i alt har
48 forskellige instanser vaeret inde over familiens liv de farste 18 maneder. Mange instanser har familien haft kontakt til
gentagne gange med behov for koordinering.



Arbejdsmarkedstilknytning

Generelt har det at fa konstateret en sjeelden diagnose eller at blive foraeldre til et barn med en sjeelden diagnose haft
stor betydning for personernes jobsituation. For langt de fleste forzeldre far den ene foraelder, typisk moderen, fuld eller
delvist tabt arbejdsfortjeneste. Men det har typisk 0gsa haft indvirkning for den anden parts karriere. Flere er skiftet
karrierespor, i lyset af at deres tidligere karriere var for kraevende i forhold til at fa familielivet med et kronisk sygt/handi-
cappet barn til at fungere, som to faedre fortaeller om her:

"Min akademiske karriere er gdet flojten. Det er et job, der kreever meget” (Far til voksen sen med Angelman syndrom)

“Jeg er uddannet geolog, men da vi fik vores datter, var det sveert at fé job som geolog. Jeg segte en stilling som vagt i gdgaden.
Jeg taenkte, at jeg bare skulle gare det i et drs tid men fandt hurtigt ud af, at det var et godt job for os. Jeg har nogle lange dage,
men det giver frihed til at gd med vores datter til kontroller” (Far til datter med Albrights hereditaere osteodystrofi)

At veere forsgrget af kommunen giver foraeldrene en stor usikkerhed, fordi de ikke ved, hvornar de er kgbt eller solgt. Det
er primaert det korte tidsperspektiv, der betyder, at ordningen opleves som en stressfaktor. En mor forteeller:

"Jeg er frikabt af arbejdsmarkedet og har veeret det, siden min san blev syg. Jeg troede, jeg kom tilbage efter en mdned, men det
har ikke veeret muligt. Da han blev 18 r, mistede jeg min tabte arbejdsfortjeneste. Der gik et halvt dr, inden kommunen fandt
en anden ordning. Jeg er nu ansat af kommunen til at passe ha, men kun for halve dr ad gangen. Det er meget utrygt ikke at
vide, om man har en indteegt” (Mor til voksne sgnner med hhv. sjeelden nyresygdom og Machado-Joseph sygdom).

Nogle af foraeldrene til de unge voksne, som tidligere har gdet hjemme med deres barn pa tabt arbejdsfortjeneste, for-
teeller, at de i dag har sveert ved at fa et arbejde. De interviewpersoner, der er blevet syge i voksenalderen, har haft pro-
blemer med at f& anerkendt, at de ikke har kunnet arbejde pd normale vilkar grundet deres sygdom. En kvinde forteeller:

"Fra jeg blev sygemeldt, havde jeg sygedagpenge i et drog 2 x 13 uger. Jeg kom pd kontanthjeelp men droppede det. Jeg var

jo stadig syg. Ndr sygedagpengene stopper, ryger du over i en anden kasse, hvor du [per definition] er rask. Sé vi klarede os
igennem halvandet dr pd min mands indteegt. Jeg fik tilkeempet, at jeg skulle arbejdspraves til fleksjob efter tre ankesager. Farst
var der fejl i sagsbehandlingen, sé lavede kommunen en regnefejl. Da sagen kom retur fra Ankestyrelsen for tredje gang, var det
med ordene 'tag jer nu sammen, hun er berettiget til fleksjob! Jeg fandt et fleksjob, og det var godt. Problemet er nu at finde et
sted, hvor jeg kan komme og gd. For jeg kan ikke love, at jeg kan komme i morgen.” (Kvinde med Ehlers-Danlos syndrom)
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Trivsel

Mange par beskriver, at de er gode til at passe pa hinanden og er klar over, at der skal arbejdes ekstra for forholdet, nar
man har et barn med, eller selv har en sjaelden diagnose. Flere beskriver, at de gar i parterapi engang imellem for at
holde sig oven vande. En far har oplevet forlgbet sdledes:

"Det har styrket os og bragt os teettere pd hinanden. Vi har klaret de kampe, der har vaeret. Der er en voldsomhed, i det man op-
lever, og sé leerer man hinanden at kende pd nye omréder. Vi har udnyttet det, vi hver isaer er gode til. Nogle par bryder sammen,
og det kan jeg godt seette mig ind i hvorfor det sker. Det giver en staerk falelse af keerlighed at have vundet over frygten og tabet.
Men det betyder ikke, at man er sikkert i hus, for der er en hérfin greense mellem bandet, og hvad du i sidste ende kan klare som
familie” (Far til sen med CHARGE syndrom)

Han fortzeller videre, at familiens seneste kampe med kommunen har draenet dem for kraefter og har veeret teet pa at
veelte laesset:

Vi har haft nogle opgar pé det seneste, hvor min kone har sagt: du bliver nadt til at stoppe, for det gar ud over din familie! Hvor
jeg har sagt: vi bliver nadt til at gare det her for vores sen. Hvis han ikke far den statte, gdr det ud over hans liv. Der har vi veeret
presset sa hdrdt, at det har vaeret ved at knaekke vores sammenhold. Vivar jo sammen om at keempe, men det var lige far, vi ikke
kunne bevare det sammenhold.” (Far til sen med CHARGE syndrom)

En mor til en ny-diagnosticeret dreng fortzeller, at diagnosen har vendt op og ned pa det liv, de kendte:

Vi har haft et liv frem til den 12. juli. Det blev spraengt i stykker. Nu skal vi samle det pd en ny made.” (Mor til sen med osteo-
genesis imperfecta)

En mor til voksne barn med sjeeldne lidelser forteeller, at deres opvaekst som i hgj grad har vaeret praeget af sygdom, har
haft en stor indvirkning pa hele familien:

"Det har pavirket os rigtig, rigtig meget. Det har veeret et utrolig langt forlab. Da min eeldste s@n blev nyresyg, var de to an-

dre smd, og min mand var allerede syg. Sd jeg havde alle barnene med, nér vi skulle pé Rigshospitalet. Vi har boet derinde i
manedsvis. Barnene har haft en anden opveekst og skolegang. De har haft det rigtig hdrdt, da de hele tiden blev rykket vaek fra
skolen. Det har haft store omkostninger socialt” (Mor til voksne sgnner med hhv. sjeelden nyresygdom og Machado-Jo-
seph sygdom)

En kvinde, der blev syg i voksenlivet, beskriver forlgbet sdledes:

"Det splittede familien i starten. Nu har det gjort den steerkere. Det har kostet mig ekstrem ddrlig samvittighed over for min
familie. De ting jeg tidligere gjorde, kan jeg ikke mere. Far var det mig, der samlede alle op [psykisk]. Det var mig, der stod for
alt det praktiske. | et halvt Gr matte min dengang 12-drige datter sarge for, at jeg fik mad morgen, middag og aften. Det har
nok betydet, at hendes EDS er kommet hurtigere i udbrud. Hun har allerede slidt sig, og det er frygteligt at teenke pd som mor.”
(Kvinde med Ehlers-Danlos syndrom)
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Sociale relationer

Det er ikke kun familiens generelle trivsel, der pavirkes af sygdommen. Familierne fortaeller ogsd, at sygdommen/handi-
cappet har betydning for deres sociale samvaer med familie og venner. En mor beskriver, at deres liv er meget strukture-
ret, hvorfor det er svaert at vaere spontan og deltage i sociale ting:

"Det har kostet pd den sociale front, for vores hverdag er planlagt ned i mindste detalje. Der er ingen spontanitet, og det hindrer
osimange ting.” (Mor til datter med Albrights herediteere osteodystrofi)

En mor til en voksen datter beskriver, at hun ikke har overskud til det sociale men har et godt vennepar, hun ser:

"Jeg har et fristed hos et vennepar, som serger for et ordentligt maltid mad og noget socialt en gang imellem. Jeg har
ikke overskud til at have gaester herhjemme, det ma jeg lade ligge.” (Mor til voksen datter med Huntingtons sygdom)
En anden mor beskriver, at familien har mistet hele deres netvaerk, fordi deres situation har vaeret sa overveeldende pa
andre:

Vi har mistet hele vores netveerk. Min bror har trukket sig. Min mands familie kunne ikke kapere os. Vores venner er ogséa vaek. Sa
det har pavirket os rigtig meget.” (Mor til voksne sgnner med hhv. sjzelden nyresygdom og Machado-Joseph sygdom)

En mor beskriver, at deres liv lige nu handler om ‘overlevelse, hvorfor de ikke har overskud til at arrangere og deltage i
sociale ting:

"Vi har ikke noget socialt liv. Jeg aner ikke, hvordan vi skal fa overskud til det, det er ren overlevelse. Der skal ingen ting til, sé faler
man sig presset. Det pavirker hele familien.” (Foraeldre til sen med osteogenesis imperfecta)

Flere af foraeldrene til voksne barn med sjeeldne lidelser fortaeller, at der i rene er blevet tyndet godt og grundigt ud i
deres vennekreds, men at de sociale relationer, de har tilbage, til gengeeld er staerke.

Soskende
Forzeldrene er enige om, at det at have en bror eller sgster med et sjaeldent handicap eller sygdom pavirker andre s@-
skende bade positivt og negativt. En mor fortaeller:

"Det har ikke altid veeret lige sjovt. Vi har haft fokus pd hans saster, men hun har betalt en pris. Hun har veeret sa meget pa syge-
hus, at hun har valgt at blive leege for at gare en forskel” (Mor til voksen sen med kromosomfejl)

Andre foraeldre fortaeller, at det kan veere sveert at give nok opmaerksomhed til saskende, fordi det syge/handicappede
barn fylder s& meget i familien:

"Det er anderledes end at have en normal bror. Det er hdrdt for vores yngste sen, at vi bruger meget tid pd hans bror og alle de
ting, der har med ham at gare. Han kunne godt taenke sig at have os lidt mere for sig selv, tror jeg.” (Far til sen med CHARGE
syndrom)

34



En mor med voksne barn forteeller:

"Jeg tror, hun har haft det hardt, og hun har ikke vaeret god til at gere os opmaerksomme pa det. Vi har snakket meget
med hende og har lavet meget sammen i ferierne. Men i dagligdagen har hun hele tiden skullet tage hensyn til ham.
Han kom i farste raekke og tog plads. Vi blev jo nadt til at rende efter” (Mor til voksen sen med Angelman syndrom)
En mor med to sma barn fortaeller:

"Hans storebror er meget pdvirket. Han ville fx ikke i skole, efter vi havde veeret pé skadestuen sendag. Leegen sagde, at der ikke
var noget brud, men det var vi sikre pd, for vi kunne ikke rare ham. Vores yngste san skulle derfor blive hjemme og greed hele
tiden. Vi foreeldre rendte rundt om os selv i frustration, og storebror var bekymret for, hvem der skulle hente ham fra skole. Al
opmaerksomhed er pd vores yngste san, nu hvor han har braekket benet. Vi glemmer lidt vores anden son, og det er synd. Det
kraever 100 procent opmeerksomhed pd ham, for ellers gér opmaerksomheden automatisk til den yngste.” (Foreaeldre til sgn
med osteogenesis imperfecta)

Psykiske efterveer

Halvdelen af de interviewede familier beskriver, at mindst én person i familien har haft behandlingskraevende psykiske
reaktioner helt eller delvist som falge af sygdomsforlgbet. Flere fortzeller, at de stadig har mén i dag. En mor beskriver, at
hun reagerede psykisk, da den vaerste krise var ovre, og datteren var uden for livsfare:

"Da hun retter sig helbredsmaessigt, gér jeg ned med stress og depression. Jeg har mén af min stress, og i 2009 fik jeg bevilget
fleksjob.” (Mor til datter med Albrights hereditzere osteodystrofi)

En far fortaeller ligeledes, at han gik ned med stress:

"Jeg fik et psykisk knaek for to dr siden og gik ned med stress. Jeg tror, det var en kombination af familiesituationen
og darligt arbejdsmilje. Jeg har falgevirkninger, hvor jeg pludselig ikke kan huske noget” (Far til datter med Shwach-
man-Diamond syndrom)

En kvinde der blev syg som voksen beskriver, at hun i en laengere periode gik med selvmordstanker, fordi hendes smer-
ter var s omfattende:

"Jeg har veeret helt derude, hvor jeg pakkede alle mine ting i sorte saekke, sa der ikke var s meget at rydde op i, ndr jeg ikke var
leengere. Min mand fik sendt mig pa tveerfagligt smertecenter meget hurtigt. Det slog hdrdt at hare en anden forteelle, hvordan
Jjeg havde tre forskellige mdder at tage livet af mig pd, fordi jeg ikke havde lyst til at veere her mere. Jeg var parat til at blive
indlagt pa den lukkede afdeling. Der gik det op for mig, at hvis jeg ikke tog mig sammen, ville familien blive splittet. Det var den
jo pa vejtil. Sa jeg mdtte op pd hesten igen.” (Kvinde med Ehlers-Danlos syndrom)

Ogsa soskende har oplevet at fa psykiske reaktioner. En mor beskriver, at den yngste datter fik spisevaegring som falge af
sgsterens situation:
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"Da min datter blev syg, kunne hendes saster ikke have det. Hun ville ikke tale om det. Hun fik spisevaegring, men det er hun
heldigvis kommet ud af” (Mor til voksen datter med Huntingtons sygdom)

En anden mor beskriver, at hendes datter er meget pavirket at hendes brors sygdom, bade fordi sygdommen er fremad-
skridende, men ogsa fordi den er arvelig og hun endnu ikke ved, om hun selv har den:

"Hans saster er pdvirket psykisk, da de to har fulgt hinanden gennem hele livet. Det er sveert for hende at se ham s syg. Hun ved
ikke, om hun selv har det.” (Mor til voksne senner med hhv. sjeelden nyresygdom og Machado-Joseph sygdom)

Samme mor frygter selv at ga psykisk ned, isaer fordi hun er alene om ansvaret for familien:

"Prognosen er skidt, sé det er nu og her, vi skal leve. Jeg MA ikke gé ned pd det her” (Mor til voksne senner med hhv. sjaelden
nyresygdom og Machado-Joseph sygdom)

Netvaerkets betydning

Noget af det der eftersparges hyppigst i kelvandet pa en sjeelden diagnose, er at mgde andre i samme situation . Nogle
har adgang til en patientforening, mens andre deltager i mindre netvaerksgrupper pa internettet. Interviewpersoner-
ne fortaeller, at netvaerket til andre i samme situation er en stor hjzelp i forhold til at cope med deres situation. En mor
beskriver det saledes:

“[Vihar] i hvert fald kontakt hver 14. dag bdde for noget socialt eller noget problemfyldt. Foreningen er vores liviine. Jeg ved ikke,
hvad vi skulle have gjort uden. Vores venner og familier ved jo ikke noget. Det samme geelder vores praktiserende lzege.” (Mor til
sgn med osteogenesis imperfecta)

Selv de familier, der pa grund af sygdommens sjeeldenhed ikke er tilknyttet hverken netvaerk eller foreninger, oplever et
udbytte af blot at made andre sjzeldne familier. Det beskriver en familie, der deltog pa Sjeeldne Diagnosers familiekursus
for familier der ikke har et patientnetveerk, Sjaeldne Familiedage:

“Sjeeldne Familiedage var fantastisk. For vi star hele tiden i den situation, at vores venner og familie ikke helt kan szette sig ind j,
hvordan det er” (Foraeldre til datter med Shwachman-Diamond syndrom)

Nogle familier forteeller, at det saerligt i starten var positivt at mgde andre med samme diagnose, og at de i foreningen
meder genkendelse og forstaelse for deres situation. Nedenstdende citater vidner om dette:

"Pé det farste made betod det meget at se, at de syge mennesker var glade. Det lagde min datter maerke til. Jeg behaver ikke at
forklare mig. Dem, der er foraeldre, ved, hvad jeg taler om.” (Mor til voksen datter med huntingstons sygdom)

36



"Da min aldste son blev syg, meldte jeg mig ind i Nyreforeningens foreeldregruppe. De har fulgt med i vores liv og omvendt. Sa
det er dem, jeg kontakter, hvis jeg har brug for noget.” (Mor til voksne senner med hhv. sjeelden nyresygdom og Macha-
do-Joseph sygdom)

"Min datter og jeg er pd sommerlejr med foreningen hvert dr. Vi er sa glade for den forening. De har gjort meget, iseer da vi var
nye og stod med hdret i postkassen. Vi hjalp hinanden meget. Man er i samme bdd, og det er rart” (Mor til voksen datter med
Prader-Willi syndrom)

Der er et stort gnske om, at kommunerne gkonomisk vil stgtte familiernes deltagelse i netvaerksarrangementer, fordi det
har stor betydning at kunne identificere sig med andre i samme situation og at fa inspiration til at tackle hverdagen. En
familie fortaeller om deres frustration over at kommunen ikke anderkendte dette behov, da de skulle deltage i Sjeeldne
Familiedage:

"Det var irriterende, at kommunen ikke kunne se, at vi havde det behov. Det er enormt veerdifuldt at made andre med syge barn.
Den erfaringsudveksling finder man ikke andre steder.” (Foraeldre til datter med Shwachman-Diamond syndrom)

Udover at vaere et stgttende netveerk bliver foreningerne ogsa et sted, hvor man kan hente viden om sygdommen eller
handicappet. En kvinde fortaeller, hvordan hun via foreningen helt konkret fik hjzelp til at fa stillet sin diagnose:

"Sd snart rengeringskonen havde neevnt, at jeg havde EDS, ringede jeg til foreningen. Og da min leege ikke anede, hvor han
skulle sende mig hen, ringede jeg til foreningen. De kunne fortaelle mig, hvilken laege jeg skulle opsage. Foreningen hjalp mig
igennem systemet, til jeg fik diagnosen.” (Kvinde med Ehlers-Danlos syndrom)

Hun fortaeller videre, at hun i dag hjeelper andre i foreningen videre i systemet:

"[Det har stor betydning] at samle alle og fortzelle dem, at de ikke er alene i verden, hjaelpe dem til et nemmere liv og til at kom-
me igennem systemet. Men det er hdrdt at stable arrangementerne pd benene. Vi har brug for hinanden, for der er ingen andre,
der kan forsté den komplekse sygdom. Vi sidder inde med en stor viden, om hvordan man gebeerder sig i sundhedssystemet

og socialforvaltningen, og den giver vi gerne videre. Jeg har en liste over gode leeger, den deler jeg gerne ud af” (Kvinde med
Ehlers-Danlos syndrom)

En far fortaeller, at de ikke har en forening men en Facebookgruppe, som de bruger meget:

"Vi har en Facebookgruppe. [...] Vores san havde nogle symptomer ingen kunne finde ud at, hvad var. Sé spurgte jeg til de an-
dres erfaringer, og der var faktisk nogle, der havde oplevet noget tilsvarende. Ellers bliver gruppen brugt til at prale lidt af vores
barn. Det er rart at se andre barn med samme diagnose, ndr der bliver lagt smd videoer op. Sa det er bade et socialt netvaerk og
et sted at s@ge viden om sygdommen.” (Far til sen med CHARGE syndrom)
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Nogle af interviewpersonerne beskriver ogsa, at foreningen bliver et madeforum for fagpersoner, hvor de kan udveksle
viden eller leere mere om diagnosen. En far fortaeller:

"Foreningen rdader over 16 fagpersoner, som mades to gange om dret. Foreningen atholder ogsa kurser for fagpersoner: paeda-
goger, leerere, socialradgivere osv.” (Far til voksen datter med Prader-Willi syndrom)

En kvinde forteeller:
"Foreningen er de eneste, der samler leegerne og far talt med dem.” (Kvinde med Ehlers-Danlos syndrom)

Netvaerket til andre i samme situation beskrives sdledes som en vigtig mdde at cope med sin sygdom eller handicap pa
for hele familien. Bade i forhold til de falelsesmaessige aspekter men ogsa i forhold til at hente viden om diagnosen og til
at kunne navigere i systemerne. Derudover beskrives patientforeningerne som vigtige i forhold til at samle fagpersoner
og faggrupper med relation til diagnosen. En mere udferlig beskrivelse af hvilken betydning patientforeninger har for
personer med sjaeldne lidelser kan laeses i nogle af Sjzeldne Diagnosers tidligere undersagelser .

Delkonklusion

Familierne bruger gennemsnitligt 25 timer om maneden péa kontakten til social- og sundhedssektoren, hvor kontakten

til socialsektoren fylder mest. Ikke blot tidsforbruget er hgjt; antallet af forskellige kontakter i sundheds- og socialsek-

toren er ligeledes hgjt. Familierne er typisk kontinuerligt i kontakt med over 10 instanser i det offentlige system, men

generelt har der veeret flere instanser inde over familiernes forlgb. En familie har de fgrste 18 maneder af sennens liv

veeret i kontakt med 48 forskellige instanser i sundheds- og socialsektoren. Mange af de instanser familierne har kontakt

til skal koordineres. Det er et stort ansvar, borgerne efterlades med. 38

At f& konstateret en sjeelden diagnose eller at blive foreaeldre til et barn med en sjeelden diagnose far betydning for per-
sonernes arbejdsmarkedstilknytning. For langt de fleste familier far de ene forzelder, typisk moderen, tabt arbejdsfortje-
neste. Blandt de forzeldre der er i arbejde, har mange skiftet karriere, i lyset af at deres tidligere karriere var for kreevende
i forhold til at fa familielivet med et kronisk sygt/handicappet barn til at fungere. Blandt de voksne borgere med sjzeldne
diagnoser vi interviewede, er de fleste enten pa kontanthjzelp, fartidspension eller i fleksjob.

Det bade styrker og teerer pa parforholdet at have eller at have et barn med en sjeelden kronisk sygdom. Seerligt kam-
pene med kommunen er noget, der draener kraefterne. Halvdelen af de interviewede familier beskriver, at mindst én
person i familien har haft behandlingskraevende psykiske reaktioner helt eller delvist som fglge af sygdomsforlgbet. Flere
forteeller, at de stadig har mén. Det er vigtigt at huske at have fokus pa seskende, da det syge eller handicappede barn
fylder meget i hverdagen.



De fleste familier forteeller, at deres sociale liv er blevet indskraenket. Til gengeeld har mange familier f& men taette ven-
skaber. Mange henter statte i patientforeninger eller patientnetvaerk, men ikke alle har denne mulighed, fordi diagnosen
er for sjeelden. Interviewpersonerne fortaeller, at netvaerket til andre i samme situation er en vigtig made at cope med
sygdommen/handicappet pa for hele familien. Bade i forhold til de falelsesmaessige aspekter men ogsé i forhold til at

fa viden om diagnosen og til at kunne navigere i systemerne. Derudover beskrives patientforeningerne som vigtige i
forhold til at samle fagpersoner og faggrupper med relation til diagnosen. Der er et stort anske om, at kommunerne
gkonomisk statter deltagelse i netveerksarrangementer, fordi det har stor betydning at kunne identificere sig med andre

i samme situation og at fa inspiration til at tackle hverdagen.
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Perspektivering

Interviewundersagelsen bidrager med ny indsigt i hvordan hverdagen og samspillet med social- og sundhedssekto-

ren opleves af familier med sjaeldne sygdomme og handicap inde pa livet. Vi mener, at undersggelsen bidrager med
viden om, at der er saerlige forhold, der ger sig geeldende bade i sundhedsvaesenet og i socialsektoren, nar man har en
sjeelden diagnose. Perspektiveringen samler op pa fundene i de enkelte kapitler samt pa familiernes forslag til indsatser,
der ville ggre deres hverdag nemmere. Samtidig perspektiveres de omrader, familierne undervejs i interviewene har pro-
blematiseret, med forslag til indsatser. Disse forslag skal udelukkende ses som en perspektivering og ikke entydigt som
et udtryk for Sjaeldne Diagnosers forslag til indsatser.

Sundhedsvaesenet

Familierne oplever, at man skal vaere ressourcestaerk for at mangvrere i sundhedsvaesenet. Indgangen til sundhedsvee-
senet er ikke altid let. Flere har oplevet, at deres eller deres barns symptomer ikke er blevet taget alvorligt eller er blevet
negligeret, hvis det ikke umiddelbart har veeret muligt at finde en arsag.

Der kan med fordel falges bedre op pa diagnosesamtalen. Mange af interviewpersonerne fglte sig overladt til sig selv,
pa trods af at de selv eller deres barn lige havde faet konstateret en livstruende eller alvorlig diagnose. Der er et stort
@nske om, at der fast tilbydes en opfelgende samtale enten lige efter eller et par dage efter diagnosesamtalen. Der er
0gsa et gnske om, at der udleveres et referat eller skriftligt materiale om de omrader, diagnosesamtalen har handlet om,
da det kan veere sveert efterfalgende at huske de informationer, der er blevet givet. Ogsa mundtlig og skriftlig informati-
on om relevante patientforeninger og -netvaerk gnskes, da det er interviewpersonernes oplevelse, at man her kan hente
god stgtte og viden om diagnosen.

De patienter, der er tilknyttet et af de specialiserede centre for sjeeldne diagnoser, er generelt tilfredse, fordi der her fin-
des fagpersoner med viden om diagnosen, og der tilbydes koordination af kontrol og behandling. Dog er der stor efter-
spergsel pa at fa psykologhjaelp tilknyttet centrene. Selv nar man er tilknyttet et specialiseret center, opleves problemer
i sundhedsvaesenet, f.eks. i forbindelse med de almene tilbud sdsom akutmodtagelsen. Oplevelsen er, at kendskabet

til behandlingen af de sjeeldne diagnoser er meget lille, og at fagpersonerne ikke lytter til den specialviden, borgerne
sidder inde med.

40



Det er fortsat ikke alle, der har adgang til CSS eller andre hgjt specialiserede centre. Derudover sker det ikke nadven-
digvis automatisk, at man henvises til centrene, selvom man har ret til det. Flere har tilfaeldigt opdaget centrene sely,
hvorefter de er blevet henvist.

Patienter med sjeeldne diagnoser uden tilknytning til specialiserede centre overlades et urimeligt stort ansvar for deres
egen sygdom. Der er et gnske om, at der i sundhedsvaesenet laves et behandlingstilbud for alle patienter med sjaeldne
lidelser, der sikrer koordineret kontrol og behandling af alle aspekter af deres sygdom.

Socialsektoren
Det fremgar klart, at samarbejdet med socialforvaltningen fylder meget for sjzeldne familier. Det fremgar af interviewe-
ne, at familierne ogsa her oplever, at man skal vaere ressourcestaerk for at kunne klare sig.

Indgangen til socialforvaltningen er typisk sket pa foraeldrenes eller borgerens eget initiativ. | enkelte tilfeelde er den
forste kontakt sket via hospitalet, f.eks. hvis foreeldrene har veeret indlagt med deres barn i leengere tid umiddelbart efter
fodslen. Men det overordnede billede er, at borgerne farst sent har faet kendskab til deres mulighed for stgtte via social-
forvaltningen. Et initiativ kunne veere at styrke de enkelte hospitalsafdelingers informationsindsats blandt borgere, der
med stor sandsynlighed vil vaere berettiget til kommunal statte, da det typisk er i hospitalsvaesenet, det forste kendskab
til familierne opstar. Ligeledes kan man arbejde med at styrke hospitalsafdelingernes informationsindsats til kommuner-
ne om borgere, der potentielt har behov for statte, uanset kommunens beliggenhed i forhold til hospitalet. Det vil give
kommunerne mulighed for at styrke det ops@gende arbejde overfor borgere i malgruppen, sa stetten tildeles i rette tid.
De familier, der har haft en god start pa deres samarbejde med kommunen, fortaller, at de er blevet tilbudt kurser/tera-
pi, 0g at sagsbehandleren har sat sig ind i familiens situation ved at besage familien i hjemmet ved det farste made.
Mange af de interviewede familier fortaeller om darlige forlgb med deres kommune og sagsbehandler, der bygger pa
en oplevelse af mistillid fra begge parter. Den fragmenterede tilgang til sagsbehandlingen opleves af familierne som et
problem. De vil gerne ses som en helhed, fordi de enkelte familiemedlemmer influerer hinanden. Der er 0gsa et stort
gnske om mere fleksible stgtteordninger, fordi behovet for statte varierer. Det er relevant at se pa hele familiens situa-
tion, og hvordan familien stettes bedst. Et initiativ kunne sdledes vaere, at undersege om stgtteordningerne kan geres
mere smidige for familierne.

Familierne har sveert ved at overskue, hvilke stgttemuligheder der findes, og hvad de har behov for. De oplever ikke at
kunne hente denne information hos deres sagsbehandler men oplever tveertimod, at sagsbehandlerne bevidst holder
kortene teet til kroppen. De interviewede familier gnsker en stgrre gennemsigtighed i sagsbehandlingen, s& madet
bliver mere ligevaerdigt. En mulighed kunne vaere at afholde informationsmader om stgttemuligheder i kommunerne,
fordi det vil skabe et faelles videns grundlag mellem borgere og sagsbehandlere. Gruppemader anses som en fordel, for
at undgé misforstaelser om hvad den enkelte familie kan opna stette til.

Manglende kontinuitet i sagsbehandlingen opleves af familierne som et problem, da viden gdr tabt i overleveringen,
sd meget arbejde skal gentages. Samtidig er det psykisk belastende for familierne at skulle fortaelle om konsekvenserne
af sin egen eller sit barns diagnose gang pa gang. Familierne gnsker faste sagsbehandlere og at viden og information
viderebringes ved skift af sagsbehandler og mellem forvaltningerne.
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At have en konkret diagnose opleves at have betydning i det sociale system, for det kan veere sveert at komme igennem
med og sandsynliggere sine behov, hvis diagnosen mangler. Der er ogsa en oplevelse af, at det er nemmere, hvis det

er en kendt diagnose frem for en sjzelden. Det kan 0gsa veere svaert at have et "usynligt”handicap, fordi gyldigheden
anfaegtes. Familierne oplever, at sagsbehandlerne stiller spargsmalstegn ved rigtigheden af den information, de giver.
Det er derfor vigtigt, at der findes information om de sjeeldne diagnoser i et forstaeligt sprog.

Familierne vurderer, at det manglende kendskab til de sjaeldne diagnoser bevirker, at kravet til dokumentation i forbin-
delse med ansggninger til kommunen @ges. Det er noget af det, familierne beskriver som mest udfordrende i forholdet
til kommunen. Nogle gange anderkender kommunen ikke specialisternes udtalelser, hvilket kan forsinke sagsbehandlin-
gen, da kommunen s& ma lave egne udredninger. For en tredjedel af de interviewede familier har det veeret ngdvendigt
at inddrage det politiske niveau i en eller flere sager.

Familierne oplever, at der sker mange misforstaelser, nar sagsbehandlerne tager kontakt til de praktiserende laeger, frem
for de laeger der star for deres behandling. Fire ud af 11 familier har endvidere oplevet, at de kommunale laegekonsulen-
ter har mistolket eller ikke har anderkendt information fra speciallzegerne. En indsats kunne veere at italesaette, at stan-
dardprocedurer ikke altid er relevante, nar det geelder sjeeldne borgere, og hvilke alternativer der eksisterer. Samt hvor
sagsbehandlere, paedagoger og andre fagfolk kan hente viden og sparring omkring borgere med sjeeldne diagnoser.

Familieliv

Familierne bruger gennemsnitligt 25 timer om maneden pa kontakten til social- og sundhedssektoren, hvor kontakten
til socialsektoren fylder mest. Ikke blot tidsforbruget er hgjt. Antallet af forskellige kontakter i sundheds- og socialsekto-
ren er ligeledes hgjt. Typisk har familierne aktuelt kontakt til over ti forskellige kontaktpunkter i social- og sundhedssek-
toren og for nogle er det meget mere: En familie har de ferste 18 maneder af sennens liv vaeret i kontakt med 48 forskel-
lige instanser i sundheds- og socialsektoren, og dette billede er ikke et saertilfeelde. Mange af de instanser, familierne har
kontakt til, skal koordineres.

At fa konstateret en sjeelden diagnose eller at blive forzeldre til et barn med en sjzelden diagnose far betydning for per-

sonernes jobsituation. For langt de fleste foraeldre far typisk moderen tabt arbejdsfortjeneste. Blandt de foreeldre der eri
arbejde, har mange skiftet karriere, i lyset af at deres tidligere karriere var for kraevende i forhold til at f& familielivet med
et kronisk sygt/handicappet barn til at fungere.

Det bdde styrker og taerer pd parforholdet selv at have eller at have et barn med en sjaelden kronisk sygdom eller
handicap. Seerligt "kampene” med kommunen er noget, der draener kraefterne. Halvdelen af de interviewede familier
beskriver, at mindst én person i familien har haft behandlingskraevende psykiske reaktioner helt eller delvist som fglge
af sygdomsforlgbet. Flere fortzeller, at de stadig har mén. Det er vigtigt at huske at have fokus pa s@skende, da det syge
eller handicappede barn fylder meget i hverdagen.
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De fleste familier forteeller, at deres sociale liv er blevet indskreenket. Til gengaeld har mange familier fa, men taette ven-
skaber. Mange henter statte i patientforeninger eller patientnetvaerk, men ikke alle har denne mulighed, fordi diagnosen
er for sjeelden. Interviewpersonerne fortaeller, at netvaerket til andre i samme situation, er en vigtig made at cope med
sygdommen/handicappet pa for hele familien. Bade i forhold til de falelsesmaessige aspekter men ogsé i forhold til at

fa viden om diagnosen og til at kunne navigere i systemerne. Derudover beskrives patientforeningerne som vigtige i
forhold til at samle fagpersoner og faggrupper med relation til diagnosen. Der er et stort @nske om, at kommunerne
gkonomisk statter deltagelse i netveerksarrangementer, fordi det har stor betydning at kunne identificere sig med andre
i samme situation og at fa nye redskaber til at tackle hverdagen.

Identificerede indsatsomrader

P4 baggrund af de 11 interviews har vi identificeret problemstillinger, der er szerligt geeldende for borgere med sjaeldne
sygdomme og handicap pa henholdsvis sundheds- og socialomrddet. Vi hdber, at dette vil give inspiration til at styrke
indsatsen i de offentlige velfaerdssystemer for borgere med komplekse lidelser. | tabellen ses en oversigt over de identifi-
cerede indsatsomrader.

Tabel 1: Oversigt over identificerede indsatsomrader

Sundhedsvaesen
Skriftligt materiale/referat af diagnosesamtalen
Mundtlig og skriftlig information om relevante patientnetveerk ved diagnosesamtalen
+  Fasttilbud om opfalgende samtale om diagnosen med sygeplejerske eller psykolog
Psykologtilbud ved Center for Sjzeldne Sygdomme AUH og RH
Koordineret behandlingstilbud til voksne personer med sjeeldne diagnoser

Socialsektor

«  Styrket information fra hospitalet om muligheden for kommunale statteordninger
Procedurer for videregivelse af information fra hospital til kommuner ndr borgere far stillet en
sjeelden diagnose

«  Opsagende og oplysende arbejde i kommunerne om hvad kommunen kan hjaelpe med
Besag i hiemmet ved tildeling af (ny) sagsbehandler
Starre fleksibilitet i statteordningerne

«  Storre gennemsigtighed i sagsbehandlingen - fx feelles informationsmader om stattemuligheder
Faste sagsbehandlere
Procedurer for overlevering af viden ved skift af sagsbehandler internt i forvaltningen eller
mellem forvaltningsomrdder
Diagnosebeskrivelser af sjseldne lidelser i et forstaeligt sprog
/Endrede procedurer for hvor sagsbehandlere skal hente information om borgerens helbredstilstand,
ndr diagnosen er sjzelden
Oplysning om hvor fagpersoner kan hente viden og sparring om borgere med sjeeldne diagnoser

Familieliv
Fokus pd saskendes trivsel
«  Opmeaerksomhed pd den stotte og viden der er at hente i patientnetvaerk. dkonomisk stotte til deltagelse
i netveerksaktiviteter
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