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KAPITEL 1:

Om undersggelsen

Forord

Dette er den tiende i en raekke af i alt
tretten kortlaegninger, der indgar i det
kortlaegningsprojekt, som Center for Sma
Handicapgrupper (CSH) igangsatte i 2000.
Kortlaegningsprojektet har til formal at
beskrive levevilkarene for mennesker med
sjeeldne diagnoser, og denne publikation
omhandler diagnosen Marfans syndrom.
Marfans syndrom er en medfadt, arvelig
bindevaevssygdom, der pavirker bindevaevet
— isaer i skelet, gjne, blodkar og lunger.
Personer med Marfans syndrom kan blive
hgje og tynde med lange lemmer samt
have ryg- og ledproblemer. Desuden er der
hjerte-kar problemer, forskellige gjensymp-
tomer, tandproblemer m.m. Udgivelsen

er desuden et led i CSH's almene arbejde
med at opsamle erfaring og information pa
omradet sjaeldne handicap og sygdomme.
Malgruppen er iszer fagpersonale i sund-
heds-, social- og undervisningssektoren,
som gennem deres arbejde kommer i
kontakt med mennesker med Marfans
syndrom. Samtidig er den rettet mod de
beslutningstagere, som har indflydelse pa
dansk handicappolitik. Det er tanken, at
kortlaegningen skal give malgruppen ind-
blik i hverdagens sma og store udfordringer
for de bergrte familier. Det sker bl.a. ved at
beskrive, hvordan hverdagen bliver pavir-
ket, nar man har Marfans syndrom. Mal-

gruppen far bl.a. mulighed for at fa indblik
i, hvordan familierne oplever sampillet med
fagpersonalet.

Landsforeningen for Marfan Syndrom har
veeret en vigtig samarbejdspartner under
udarbejdelsen, og uden deres input var
denne publikation ikke blevet en realitet. En
stor tak til foreningens medlemmer og seer-
ligt til Bodil Davidsen (som ogsa er deltids-
ansat i foreningen som socialradgiver) og
bestyrelsesmedlem Mikkel Buhelt, som har
udgjort falgegruppen undervejs i forlabet.

Ligeledes en stor tak til Sygekassernes
Helsefond, Apotekerfonden af 1991, Hjer-
teforeningen og Dansk Blindesamfund som
alle har ydet et vaesentligt bidrag til denne
kortlaegning.

Laesevejledning

De laesere, der ikke har behov for en ngjere
redeggrelse for diagnosen, kan undlade

at laese s 4-6. Og for de af leeserne, hvis
interesse farst og fremmest samler sig om
de konkrete resultater og konklusioner, er
det muligt at springe s. 6-8 over, hvor der
gares rede for metodeovervejelser, herun-
der fremgangsmade og diskussion af data-
validitet.

Sidste afsnit i Kapitel 1 om baggrunds-
data samt resten af publikationen rummer
den egentlige analyse og de konkrete resul-
tater af undersggelsen.



Indledning
Kortleegningen har vist, at Marfans syn-
drom er et handicap, som langt fra altid
kan ses — et skjult handicap. Selvom Mar-
fans syndrom kan vaere skjult for omgivel-
serne, er der en raekke problemstillinger
ved handicappet, som giver problemer for
dem, som har syndromet. Det er et af de
vaesentligste fokusomrader i denne kortlaeg-
ning. Kortlaegningen vil bl.a. ogsa belyse og
dokumentere en raekke problemstillinger for
mennesker med Marfans syndrom omkring
kontakten til sundhedsvaesenet, de sociale
myndigheder, skolen og i voksenlivet.
Kortleegningen bliver afsluttet med en
konklusion, der konstaterer nogle positive
tendenser. Den vaesentligste er den posi-
tive effekt der ligger i, at Landsforeningen
for Marfan Syndrom har valgt at have en
socialradgiver ansat pa deltid. Det fremgar
tydeligt af datamaterialet, at det giver per-
soner med Marfans syndrom og deres parg-
rende en stgtte at kunne traekke pa fagligt
kvalificeret radgivning malrettet direkte
imod dem. Konklusionen ser ogsa pa fem
omrader, hvor der er plads til forbedringer.
Det er pa omrader som bedre kendskab til
problemer for mennesker med Marfans syn-
drom, mobning p.g.a. hgj hajde, genetisk
radgivning til flere, forveerringen af symp-
tomerne med alderen og forskellen mellem
kvinder og mand nar det gaelder tilknytnin-
gen til arbejdsmarkedet.

Kortlaegningen af Marfans syndrom
som led i en overordnet kortlaegning
Kortleegningen af Marfans syndrom indgar
i et stagrre kortlaegningsprojekt, hvor levevil-
karene for personer med en raekke sjeldne
diagnoser bliver undersggt. Det er malsaet-

ningen at bruge resultaterne og konklusio-
nerne fra denne og de andre kortlaegninger
til pa et senere tidspunkt at lave en samlet
opsamling om levevilkarene for personer
med sjeeldne handicap byggende pa kon-
klusionerne fra samtlige kortlaegninger.

Kortleegningerne er opbygget omkring
en raekke overordnede temaer, som szetter
fokus pa forskellige perioder og aspekter af
livet med et sjaeldent handicap. De fleste af
temaerne gdr igen i de forskellige kortlaeg-
ninger, sa det bliver muligt at drage sam-
menligninger imellem diagnoserne. Enkelte
temaer er dog specifikke for den enkelte
diagnose eller for nogle af dem.

Temaer i denne kortlaegning

— at fa diagnosen

— kontakt til sociale myndigheder og
paedagogiske institutioner

— behovet for information

— pavirkning af hverdagen og familien

— det sociale liv

— skolegang og uddannelse

— fritidsaktiviteter

— voksen med Marfans syndrom

Diagnosen Marfans syndrom
Marfans syndrom har faet sit navn efter den
franske bgrneleege Antoine Bernard-Jean
Marfan, som 1896 beskrev den arvelig bin-
deveevssygdom, vi i dag kender som Mar-
fans syndrom. Syndromet skyldes aendrin-
ger i bindevaevsproteinet fibrillin. Syndromet
kan vaere forbundet med livstruende for-
andringer i aorta og har konsekvenser for
mange forskellige organer.

Det er vanskeligt at stille diagnosen, og
der findes heller ikke en enkelt undersg-
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gelse som kan be- eller afkraefte mistanken
om Marfan. Man skal vaere opmaerksom
pd, at selv de mest fremtraedende karak-
teristika ved Marfans syndrom langt fra
optraeder hos alle personer med Marfan.
Det er et meget individuelt syndrom, og
selv inden for den samme familie kan der
vaere store udsving. For at kunne stille diag-
nosen Marfan skal man igennem en raekke
kliniske undersggelser. Det gaelder blandt
andet en detaljeret gennemgang af famili-
ens tidligere sygdomme og symptomer, en
grundig undersggelse af hele kroppen og
skelettet. Diagnosen stilles i alle aldre, men
oftest kommer sygdommen farst til udtryk
i labet af voksenlivet, fordi kroppen og bin-
devaevet udsaettes for gget belastning. Det
er derimod vanskeligt at stille diagnosen

pa sma barn, medmindre symptomerne er
alvorlige eller barnet har forzeldre, der har
diagnosen.

Der findes ingen behandling mod selve
syndromet, men med de behandlingstilbud,
der findes i dag, kan langt de fleste med
Marfans syndrom leve et bade langt og
godt liv, idet der er gode muligheder for at
afhjeelpe og behandle falgesygdommene.
Det er derfor vigtigt, at personer med Mar-
fans syndrom fglges af speciallaeger, som
har viden og forstaelse for problemernes
omfang og konsekvenser

Generelle problemer

De vaesentligste kendetegn for personer
med Marfans syndrom er, at de ofte er hgje
0g meget slanke og har lange arme og

ben, lange og smalle haender, fadder, fingre
og taeer. Derudover har flertallet led- og
rygproblemer, og hypermobilitet ses ofte.
Patienterne klager ofte over led- og muskel-

smerter og stor traethed. Der er endvidere
en overhyppighed af migraene. | nogle
tilfelde forekommer fuglebryst eller tragt-
bryst. Syndromet pavirker ikke intelligensen.

Synsproblemer

Personer med Marfan er ofte meget naer-
synede. Jjenlinserne kan sidde lgst og
nethindelgsning forekommer hyppigere
end hos andre. Lase gjenlinser ved Marfans
syndrom skyldes en bindevaevsdefekt, der
bevirker, at linsetradene bliver "for slappe”,
saledes at linsen kan forskubbe sig i forhold
til pupillen (seedvanligvis opad, men ogsa i
andre retninger). Det kan bevirke forvraeng-
ning og/eller slgring af synet, der ikke altid
kan korrigeres med briller eller kontakt-
linser. Seedvanligvis bevirker linselasheden
naersynethed og bygningsfejl, men udtalt
langsynethed kan forekomme, hvis linsen
er meget forskubbet. Hvis synet er darligt
trods optimal brillekorrektion, kan det blive
ngdvendigt at operere linsen vaek. Dette er
forbundet med en let gget risiko for bl.a.
nethindelgsning sammenlignet med "almin-
delige" gra-steer operationer. Da patienter
med Marfans syndrom ofte er naersynede
(uden relation til linselgsheden), synes de
0gsa at have en gget risiko for spontan
nethindelgsning, altsa uden relation til ope-
ration. 50-80% af personer med Marfans
syndrom har linselgshed, men de fleste har
et godt syn, i hvert fald pa det ene gje.

Hjerte-kar problemer

De alvorligste komplikationer i forbindelse
med Marfans syndrom gaelder hjerteklap-
per og aorta, som ses hos op mod 75 — 80
% af alle med syndromet. De hyppigste
forandringer findes pa mitralklappen og



aortaklappen/aorta. Det kan veere fra en
ubetydelig utaethed af en hjerteklap til en
livstruende bristning af aorta.

Mitralklappens to flige er ofte for lange,
hvilket kan medfere, at de ved klappens luk-
ning buler ind i venstre atrium. Dette kaldes
en mitral-prolaps og kan bevirke, at klappen
bliver utet. Ved betydelig utaethed kan der
udfares en hjerteoperation med reparation
eller udskiftning af mitralklappen.

Aorta kan pa grund af det lgse bindeveev
udvide sig (aorta-dilatation). Oftest sker
udvidelsen gradvist over en arraekke. Jo
stgrre aorta bliver, des starre er risikoen for
en livstruende rift (dissektion) eller bristning
(ruptur) af karret. Samtidig kan dilatation
af aorta medfgre, at aortaklappen udvides
og dermed bliver utaet, fordi klappens flige
ikke kan na sammen. Ideelt erstattes det
dilaterede stykke af aorta operativt med
en rar-protese, inden der opstar betydelig
risiko for dissektion/ruptur. Samtidig kan en
eventuel utaet aortaklap udskiftes.

Teender og gane

Derudover er en hgj gane ikke usaedvanlig.
Det giver mindre plads til taeenderne, og
derfor skal man typisk igennem mange
tandretninger.

Der findes ingen behandling for syn-
dromet, men mange af problemerne kan
afhjeelpes bade medicinsk og fysisk, saledes
at prognoserne forbedres og at personer
med Marfan lever et laengere liv. Personer
med Marfan skal fglges af laeger, som
har viden og forstaelse for problemernes
omfang og konsekvenser.

Forekomst og arvegang
Det skgnnes, at der lever ca. 500 personer

i Danmark med Marfans syndrom, og at
der fades ca. 7 om dret. Marfans syndrom
nedarves dominant saledes, at har man selv
Marfans syndrom, er der 50% risiko for,

at barnet arver Syndromet; men i omkring
25% af tilfeeldene er der tale om en nyop-
stdet mutation, hvilket vil sige, at fejlen
optraeder for farste gang i det nyfadte
barns slaegt.

Metodeovervejelser

Kortlaegningsdata

Der er brugt to dataindsamlingsmetoder
i kortleegningen: Farst spargeskemaer og
dernaest fokusgruppeinterview.

Spergeskemaer

Der blev udsendt to spgrgeskemaer. Et til
foraeldrene til bgrn og unge med Marfans
syndrom (bgrn og unge under 15 ar), hvor
forzeldrene er blevet bedt om at udfylde
skemaet pa egne og bgrnenes vegne, og et
til unge og voksne med Marfans syndrom
(fra 15 ar). Landsforeningen for Marfan Syn-
drom har veeret inddraget pa flere niveauer
i arbejdet med at indsamle data. For det
farste har de veeret involveret i processen
omkring formuleringen af spgrgsmalene.
Herved blev det muligt at opna en preecis
og relevant fokusering pa de saerlige pro-
blemer, der er knyttet til Marfans syndrom.
Samtidig aktiverede selve processen nogle
af de ressourcer og den viden, der er samlet
i foreningen. For det andet fungerede for-
eningen som bindeled til de enkelte respon-
denter, dels ved at sikre, at alle medlemmer
fik tilsendt et spgrgeskema, dels ved at
anbefale kortlaegningen over for medlem-
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merne. Dette har uden tvivl haft en positiv
effekt pa svarprocenten.

Fokusgrupper

Den anden form for data blev indsamlet
gennem to fokusgruppeinterview med hen-
holdsvis seks voksne med Marfans syndrom
og seks forzeldre til bgrn med Marfans
syndrom. | fokusgruppeinterviewene var det
muligt at fa uddybet problematikkerne, som
var blevet belyst i spgrgeskemaerne.

Interviewmetoden blev baseret pa en
friere struktur end traditionelle interview,
idet interaktionen ikke kun foregik mellem
interviewer og deltagere, men ogsa mellem
deltagerne indbyrdes. Intervieweren forsgger
hermed at igangseette en gruppeproces,
som farer til en mere alsidig belysning af
emnerne. Den dynamik, der skabes i grup-
pen, nar deltagerne udveksler erfaringer,
giver intervieweren en mere alsidig og
levende belysning af emnerne. Denne inter-
viewform har iseer sin styrke i forbindelse
med interview om emner, hvor interviewper-
sonerne har et faellesskab omkring et emne/
erfaringer, som intervieweren ikke har de
samme forudsaetninger for at seette sig ind i.
Herudover kan man ogsa opna at fa de mere
nuancerede fglelsesmaessige aspekter frem
i forhold til, hvad der er muligt i spgrgeske-
maerne. Gruppeinterview giver mulighed
for, at foreeldrene eller de voksne kan preege
billedet og genskabe noget af den sociale
verden, de har til faelles i dagligdagen, og
det kan give et unikt billede af komplekse og
ofte felelsesladede sammenhange.

Desuden gav metoden intervieweren lej-
lighed til at magde de mennesker, hvis leve-
vilkar skulle beskrives. Intervieweren far (alt
andet lige) en stgrre indsigt, forstaelse og

bedre forudsaetninger for at nuancere den
endelige rapport, end hvis han kun havde
haft spgrgeskemaerne at ga ud fra.

Fokusgruppeinterviewene blev gennem-
fart i maj 2006. Begge interview med hen-
holdsvis foraeldrene og de voksne udviklede
sig i hgj grad til samtaler, hvor de delta-
gende kommenterede hinandens udsagn og
sammenlignede med egen situation. Inter-
viewene varede henholdsvis 1 time med
forzeldrene og 1 time og 30 minutter med
de voksne med diagnosen. De to interview
gav en solid baggrund for at kunne give et
billede af hverdagen med Marfans syndrom
og dermed forsta baggrunden for deltager-
nes besvarelser af spgrgeskemaerne.

Konkret fremgangsmade

| kortlaegningens indledende fase skulle det
besluttes, om der skulle udsendes et eller
to skemaer. Det blev besluttet at udsende
to. Et til unge og voksne med diagnosen
og ét til forzeldre til bern og unge under 15
ar. Der skulle udfyldes et saerskilt skema for
hver person med Marfans syndrom i fami-
lien. En del familier har sdledes afleveret
skemaer for flere personer. De unge under
15 ar blev opfordret til at deltage i besva-
relsen. | den forbindelse er det vaesentligt
at bemaerke, at mange af de fglgende
analyser af levevilkarene for bgrn og unge
med Marfans syndrom som udgangspunkt
bygger pa foraeldrenes oplevelse af forhol-
dene. Det vil ikke vaere muligt inden for
rammerne af denne kortleegning at vurdere,
om deres bgrn har de samme oplevelser.
Skemaerne til forzeldrene er i 13 tilfaelde
udfyldt af moderen. To gange har faderen
fgrt pennen, og i ét tilfelde er det forael-
drene sammen. En af de unge under 15 &r



har valgt selv at besvare skemaet. | to tilfael-
de har andre udfyldt det, nemlig plejefor-
zldre. Alle pa nzer to af de unge og voksne
over 15 ar har selv besvaret skemaet. | de to
sidste tilfeelde har moderen gjort det.

Det var ikke muligt at komme i kontakt
med alle de 500 med Marfans syndrom,
der skgnsmaessigt findes i Danmark. Det er
langt fra alle, der er organiseret i patient-
foreningen, og der fares i Danmark ingen
officiel registrering, sa ad den vej er det
heller ikke muligt at kontakte dem, der ikke
er medlemmer af foreningen. Den gruppe,
hvis livsvilkar undersgges her, udger saledes
kun en del af den samlede population af
personer med Marfans syndrom. Kortleeg-
ningen af denne gruppe matte saledes
metodisk indrette sig efter disse vilkar, hvil-
ket gjorde, at det var relevant at bruge en
kvalitativ metodetilgang, hvor der fokuseres
mere pa at beskrive de forekommende
problemstillinger end pa at dokumentere
udbredelsen.

Kontaktmulighedernes betydning

for metodevalg

Kontakten til de mennesker, som medvirker
i kortlaegningen, skete som udgangspunkt
gennem foreningen, hvilket som sagt ude-
lukker de personer, der ikke er medlem.
Denne made at kontakte personer med
Marfans syndrom ville afstedkomme en
vaesentlig usikkerhed i kortlaegningen,
safremt besvarelserne udelukkende blev
behandlet efter rent kvantitative metoder.
Det vil ikke veere muligt at godtgare, at
resultaterne er repraesentative for alle med
Marfans syndrom. Nar dét sa er sagt, er
det samtidig vigtigt at bemaerke, at der har

vaeret kontakt til en ret stor del af alle med
Marfans syndrom i Danmark. Formentlig
har knap hver femte af alle, der har Mar-
fans syndrom, svaret pa et spargeskema.
Nar man tager den begraensede mangde
mennesker med Marfans syndrom i betragt-
ning, far man med dette design et ganske
godt billede af levevilkarene for denne
gruppe. Et beskrivende billede.

Formal med spergeskemaerne

Der var isaer grund til metodeovervejelser

i forhold til spargeskemaundersggelserne.

| kortleegninger med meget fa responden-
ter, er der grund til at vaere skeptisk over
for validiteten af resultaterne, hvis man
ansker at bruge dem til beregninger af
forekomsten af en bestemt problemstilling.
Intentionen med spgrgeskemaundersa-
gelsen er saledes ikke at beregne valide
procentfordelinger, men derimod at lave en
sondering blandt de medvirkende, som ville
give mulighed for at identificere vaesentlige
problemstillinger.

Baggrundsdata
Pa baggrund af medlemslisten fra Lands-
foreningen for Marfan Syndrom blev der
udsendt 155 spgrgeskemaer i juli 2006.
Knap tre uger senere fik medlemmerne en
pamindelse. | oktober 2006 var der kommet
93 skemaer retur, hvilket giver en svarpro-
cent pd 60%. En enkelt er ikke medlem af
foreningen. Der er tale om et tidligere med-
lem, som foreningen har sendt et skema til.
Det farste skema viser alders- og kens-
fordeling for de deltagende (n (population)
= 93). Bemaerk at tre voksne ikke oplyser
deres alder og to ikke deres kgn.



At leve med Marfans syndrom

Antal Drenge/Mand | Piger/Kvinder
Barn og unge under 18 ar 22 7 15
Voksne (18- ar) 68 24 45

Den zldste, som deltager i kortlaegningen, er fadt i 1925. Den yngste er fadt i 2003.

Som det ogsa fremgar, er der knap dob-
belt s& mange piger som drenge blandt de
deltagende. Blandt dem over 18 ar er for-
delingen knap to tredjedele kvinder og en
tredjedel maend. En optaelling i foreningen
viser, at fordelingen her ogsa er skaev. Dog
er der en lille smule flere maend (over 18
ar) set i forhold til undersggelsen. Marfans
syndrom har som udgangspunkt en ligelig

kansfordeling, sa noget tyder pa, at flere
kvinder end maend og foreeldre til piger
end til drenge melder sig ind i foreningen.
Det er ikke muligt inden for rammerne af
denne undersggelse at afggre hvorfor det
forholder sig sadan. Vi vil dog senere vende
tilbage til den ulige fordeling mellem kan-
nene.

De deltagende svarer fglgende om deres boligform:

Under 18 ar Over 18 ar
Bor stadig hjemme hos deres foraeldre 20 3
Bor med deres samlever/aegtefaelle 45
Bor alene 17
Anden boligform: Hos plejeforaeldre,
S 2 4
plejehjem og bofaellesskab




Familierne blev spurgt, om der var andre med Marfans syndrom i den nzere familie (tilbage til
barnets bedsteforzldre eller de voksnes forzeldre). Svarene giver felgende fordeling (n = 93):

Kun barnet Flere i den .
o Ved ikke
eller den voksne naere familie
B@r:] 0g unge under 8 11% 0
15 ar
Voksne (15- ar) 34 37** 0

* | syv af de 11 tilfelde har moderen eller sgskende ogsa Marfans syndrom. Fire markerer, at faderen ogsa har det. |

fem tilfzelde markeres det, at bedsteforaeldre har syndromet.

** | 15 tilfeelde har moderen ogsa Marfans syndrom. 12 markerer, at faderen har det. | 16 tilfaelde hos de voksne
markeres, at deres egne bgrn ogsa har diagnosen
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KAPITEL 2:
At fa diagnosen

”Jeg reg ind med hjerteproblemer og fik
en akut aortaoperation, da man fandt ud
af det [at han havde Marfans syndrom,
red.]. Jeg levede i lykkelig uvidenhed, til
jeg var 26, hvor en hovedpulsdre var ved
at springe, og sa var der et lille stykke af
hovedpulsdren, som satte sig fast nede i
hjertet, og det gav sd en blodprop, og sa
kom jeg sa ind, og de kunne ikke forstd,
hvorfor en 26-drig havde en blodprop”

Fra gruppeinterview med voksne

Marfans syndrom kan have alvorlige kon-
sekvenser. Ovenstaende citat viser, hvordan
en mand pa 26 ar finder ud af, at han har
en potentielt livstruende lidelse. Eksemplet
her er maske ikke typisk for Marfans syn-
drom — mange finder ud af diagnosen, fordi
de har arvet den. Men mandens beretning
viser, at selvom Marfans syndrom ikke
behgver at vaere et invaliderende handicap,
sa lever de personer, der har diagnosen,
med den viden, at det kan blive farligt for
dem. | de gruppeinterview, der er gennem-
fart i forbindelse med denne kortlaegning,
kan man tydeligt fornemme, at denne fare
er noget, som mennesker med Marfans
syndrom skal finde en made at handtere. |
nogle tilfelde skal man desuden handtere,
at flere i ens familie ogsa har lidelsen, som
en kvinde her fortzeller:

"Jeg har Marfans syndrom. Jeg har tre
barn, hvoraf de to har Marfans syndrom,

og min far dgde som 60-arig uden at vide,
at det var Marfan. Det var hovedpulsaren,
der bristede. Min faetter er blevet opereret
siden, og min bror er ogsa blevet opereret
siden. Min bror har ogsa to bgrn ud af tre,
der har det”

Dette kapitel vil bl.a. se naermere pa
symptomerne, operationerne og arvegan-
gen hos de medvirkende. Kapitlet saetter
fokus pa diagnosen, som den opleves af de
medvirkende, og pa kontakten med sund-
hedssektoren.

Ventetid for diagnosen stilles
Der er stor forskel pa, hvornar foraeldrene
oplevede deres barns farste symptomer.
Saledes gar der alt mellem 0 dage og ni ar,
for symptomerne opleves ifglge spargeske-
mabesvarelserne. Dog skriver halvdelen af
foraeldrene med bgrn under 15 ér, at de har
oplevet symptomer inden for de farste to ar
efter fadslen. Nar man oplever symptomer,
er det dog langt fra ensbetydende med, at
de undersgges for Marfans syndrom kort
efter. Nar man ser samlet pa alle de med-
virkende, er kun tre blevet undersggt for
Marfans syndrom inden for én maned efter,
at man oplever de fagrste symptomer. For
resten af de adspurgte er der gaet mellem
3 maneder og 30 ar.

F& af bgrnene under 15 ar har oplevet
indlaeggelser i deres ferste levedr. Kun seks
har overhovedet vaeret indlagt, og kun
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en enkelt har veeret indlagt mere end to
gange. Den ene person har veeret igennem
16 indlaeggelser. Halvdelen oplevede, at
deres forste levedr var praeget af hyppige
sygdomsperioder, og det drejede sig ifalge
kommentarerne om fx almene infektioner,
astma, migraene og spisergrsbrok.

Som skemaet viser har unge og voksne
over 15 ar med Marfans syndrom ofte ven-
tet laenge pa at fa en diagnose. De voksne
fik i gennemsnit diagnosen, da de var 15
ar gamle. Spargeskemaundersagelsen viser

dog, at der blandt de voksne er en svag
tendens til, at jo aeldre man er, jo leengere
har man ventet pa diagnosen. Der er ikke
en klar tendens til, at en arvet diagnose
giver en kortere ventetid, far man selv far
diagnosen stillet. At man ikke er den eneste
med Marfans syndrom i familien er saledes
ikke ensbetydende med, at det opdages

i en yngre alder end hos den, der er den
fgrste i familien med diagnosen. En del af
forklaringen kan maske veere, at foraeldrene
har faet diagnosen efter deres barn.

Alder fer diagnose blev stillet

hos de voksne (over 15 ar) Antal

0-1 ar 6 krydser
2-5 ar 1M -

6-10 ar 8 -

11-20 16 -
21-30 8 -
31-40 6 -
41-50 13 -
51-60 5-

61-70 1-
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Under 15 ar (n=19) Over 15 ar (n=74)

Et sygehus inden for eget amt 6 26
Et sygehus uden for eget amt 0 8
Hos speciallaege 3 5
Et- af de t.o Iandsdelscehtre pa 6 14
Rigshospitalet eller Skejby

Praktiserende laege 2 12
Andre steder * 5

* Andre steder kan fx vaere hjerteafdelingen pa Rigshospitalet

Langt de fleste af de voksnes fik som ske-
maet viser, foretaget den farste undersg-
gelse for Marfans syndrom pa et sygehus
uden for eget amt. Billedet er ikke helt det
samme for dem under 15 ar. Her er flest
undersggt pa det lokale sygehus. (n = 93).

Lige over halvdelen (44 af 80 besvarelser)
fik diagnosen efter fgrste undersggelse (en
undersggelse kan besta af flere delunder-
s@gelser, men her taenkes pa den farste
samlede undersggelse). Lidt under halv-
delen fik til gengeeld farst deres diagnose
senere. Hos dem under 15 ar fik ni mindst
to undersagelser. Fire har skullet til hele
fem undersggelser.

Blandt de voksne over 15 ar har kun
halvdelen svaret pa, hvor mange undersg-
gelser for Marfans syndrom de har vaeret
igennem. Blandt dem, der har svaret, har
to tredjedele kun veeret igennem en eller to
undersggelser, 11 har vaeret igennem mel-
lem tre og seks unders@gelser, mens tre har
vaeret igennem mere end 10 undersggelser
- med 16 som maksimum. Det er en mand,

som har vaeret igennem 16 undersggelser,
men intet tyder pa, at kennet har betyd-
ning for antallet af undersagelser.

De voksne er ogsa blevet spurgt om arsa-
gen til, at de fik foretaget en undersggelse.
I knap halvdelen af tilfaeldene skyldes det
symptomer pa sygdom. Halvdelen naevner
andre grunde; fx at der er en slaegtning
som har faet diagnosen Marfans syndrom,
at en slaegtning er dad, eller at man er et
typisk tilfeelde. Kun én er undersggt i for-
bindelse med graviditet og én i forbindelse
med ophgr pa en uddannelse eller job. Den
dominerende arsag er altsa enten sygdom
eller sygdom hos slaegtning, og arvegang
ved Marfans syndrom har derfor ogsa
betydning.

Arvegang

Marfans syndrom kan enten veere arvet
eller en nyopstaet mutation. Spgrgeskema-
undersg@gelsen viser, at knap hver femte af
deltagerne ikke ved, om diagnosen i deres
eget tilfeelde er et resultat af en nyopstaet
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mutation eller arv. Blandt de, der kender
baggrunden, svarer halvdelen, at de har
arvet diagnosen, mens knap en tredjedel
har diagnosen som den fgrste i familien.

Til trods for, at sa mange har arvet diag-
nosen, er der begraenset viden om arvegan-
gen for Marfans syndrom. Over halvdelen af
de medvirkende ved ikke, om arvegangen
er recessiv eller dominant for syndromet.
Det kan tyde pa en usikkerhed omkring
forskellen mellem forskellig slags arvegang.
Mange kender sikkert den procentmaessige
risiko for, at give Marfan syndrom videre,
men genetisk radgivning om arvegang
og forskellen pa recessiv eller dominant
arvegang dakker over mere. Det drejer
sig om de mange store og sma spgrgsmal
som opstar, nar man taenker pa maske at
skulle have bgrn, og der er en arvelig lidelse
i familien. Det kan vaere en indikation pa
manglende viden, som bl.a. ma skyldes
manglende radgivning om emnet. Nogle
har maske en gang faet radgivning, men
har brug for opfglgning. Blandt de, der
mener, at de kender arvegangen, svarer tre
forkert, mens resten godt ved, at Marfans
syndrom har en dominant arvegang.

Ni af de voksne og tre af dem under 15
ar har tidligere faet stillet en anden, men
forkert, diagnose. Det er ikke alle, der skri-
ver hvilken, men der naevnes bl.a. scoliose,
nervgs spisevaegring, polio, almindelig
hypermobilitet og slidgigt.

Tre af dem under 15 ar og knap en fjer-
dedel af de voksne har, ifglge deres egne
skemabesvarelser, ogsa en anden diagnose
end Marfans syndrom. Af forklaringerne
kan man laese, at der for dem under 15 ar
bl.a. er tale om astmatisk bronkitis eller en
svulst. Blandt de voksne er der tale om fx
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Klippel-Feils syndrom [medfadt misdan-
nelse, der er kendetegnet ved, at nogle

af ryghvirvlerne i hals og nakke er vokset
sammen], slidgigt og Sprengels deformitet
[medfadt misdannelse af skulderbladene]

Kontakt til sundhedssektoren
Der er udfzaerdiget en behandlingsprotokol
for Marfans syndrom af en arbejdsgruppe
under Sundhedsstyrelsen. En behandlings-
protokol eller et referenceprogram er kort
fortalt en raekke anbefalinger til sundheds-
sektoren om, hvordan man sikrer den bedst
koordinerede og kvalitetsmaessigt bedste
diagnostisering og efterfalgende kontrol
og behandling for mennesker med Marfans
syndrom. Anbefalingerne i behandlingspro-
tokollen for Marfans syndrom er selvfglgelig
primaert malrettet til sundhedssektoren,
men kortlaegningens spargeskema havde
alligevel et spgrgsmal med om, hvorvidt
respondenterne kender til behandlingspro-
tokollen. Det skal bemaerkes, at protokollen
er fra 2001, og at mange med Marfans
syndrom har faet diagnosen fer protokol-
len udkom. Landsforeningen har udsendt
protokollen til alle medlemmer i forbindelse
med udgivelsen af Sundhedsstyrelsens
redegarelse. Knap halvdelen af foraeldrene
til dem under 15 ar kender til protokollen.
Omvendt er det kun lidt over hver tredje
voksne med Marfans syndrom, der kender
den. Der er saledes mulighed for at @ge
kendskabet til den.

| kortlaegningen er der spurgt lidt naer-
mere ind til kontakten med de to lands-
delscentre for sjeeldne sygdomme og
handicap pa henholdsvis Rigshospitalet og
Skejby sygehus. De to centre er landsdels-
funktion for Marfans syndrom. 16 af de 19
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under 15 ar har veeret forbi et af centrene.
De voksne kommer ikke i samme grad pa
landsdelscentrene. Her har knap to tredje-
dele veaeret henvist. Det kan bl.a. skyldes, at
mange er diagnosticeret, far centrene fik
landsdelsfunktion for Marfans syndrom i
omkring 1995. Hos de voksne er der derfor
ogsa en lille tendens til, at de yngre bliver
henvist oftere end de zldste. | de fleste
tilfeelde var det Landsforeningen for Marfan
Syndrom, der informerede om centrene - i
omkring halvdelen af tilfaeldene bade hos
dem over og under 15 ar. Det er det lokale
sygehus i omkring en fjerdedel af tilfael-
dene. Praktiserende lzege, skoleleege og
hjerteafdelingen har i fa tilfaelde staet for
informationen om landsdelscentrene.

Blandt alle medvirkende har to tredje-
dele af dem, som har vaeret henvist til et
landsdelscenter, ventet i under et ar fra den
farste henvendelse til egen laege, til de fik
en henvisning til et af landsdelscentrene.
Enkelte har ventet laengere. En angav at
have ventet i 25 ar, men det skyldes for-
mentlig, at centrene ikke eksisterede, den-
gang denne person fgrste gang henvendte
sig om diagnosen, jf. afsnit om ventetid. Af
besvarelserne kan man se, at de fleste kom
for at fa stillet eller bekraeftet diagnosen.
Der var ogsa mange, som kom til efterfal-
gende kontrolbesgg. Nogle fa kom for at
fa rddgivning om livet med syndromet eller
genetisk radgivning i forbindelse med gravi-
ditet eller graviditetsgnske. Knap halvdelen
af de henviste har jeevnligt kontakt med et
af landsdelscentrene, hvilket vil sige mindst
en gang om aret.

Blandt de unge under 15 ar har de fleste
har veeret til kontrolbesgg eller faet diag-
nosen stillet eller bekraeftet. Enkelte har

modtaget radgivning og information om
diagnosen. 17 af de 19 medvirkende under
15 ar har jeevnlig kontakt med et af lands-
delscentrene.

Betydningen af de to landsdelscentre
fremgar tydeligt af gruppeinterviewene.
Flere fortzeller, at de har oplevet den mest
specialiserede viden pa et af de to centre.
Nogle har oplevet, at de lokale sygehuse
manglede viden om Marfans syndrom. En
far forteeller:

"Vi oplevede, at selve systemet forekom
at veere noget uforberedt pa det tidspunkt,
hvor diagnosen blev givet. P& Rigshospitalet
var de velinformerede og velkvalificerede, sa
dem ville vi gerne blive ved. Pa vores lokale
sygehus ville man gerne oprette en gruppe,
som 0gsa skulle have forstand pa Marfans
syndrom. Men det var vi altsa ikke indstil-
let pa, fordi vi var ikke indstillet pa at skulle
vaere forsggskaniner. Vi vidste naesten mere
om Marfans syndrom, end han gjorde. Det
var vi ikke indstillet pa, sa vi holdt hardnak-
ket fast pa, at vi skulle blive ved Rigshospi-
talets Klinik for Sjeeldne Handicap, og der er
vi sa den dag i dag”

Nar man spgrger om deltagernes kontakt
til sundhedsvaesenet gennem de seneste tre
ar, viser tallene, at halvdelen af barn, unge
og voksne har jaevnlig kontakt til det lokale
sygehus, for de flestes vedkommende én
gang arligt. Omkring ni af ti af bade bgrn
og unge under 15 ar har desuden jaevnlig
kontakt (mindst en gang om aret) med en
specialleege. Det samme geelder kun en
tredjedel af de voksne. Mere end halvdelen
af de voksne har ingen kontakt overhove-
det med en speciallzege.
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Symptomer pa Marfans syndrom blandt de adspurgte. Bemeerk at besvarel-

| spargeskemaet er naevnt en raekke typi- serne gar pa, om de adspurgtes barn eller
ske symptomer, der kan veere en falge af de voksne har eller har haft et eller flere af
Marfans syndrom. | skemaet om symptomer  de oplistede symptomer (n = 93 — 19 barn
kan man se hyppigheden af symptomerne og 74 voksne).
Typiske Symptomer Eﬁ;t:’?su;?e Voksne lalt
Overbevaegelige led 17 krydser 44 krydser (62652{(;5“
Problemer med ekstrem traethed 12 - 45 - 57 - (61%)
Problemer med gjnene og synet 12 - 43 - 55 - (59%)
Problemer med hjertet 1M - 40 - 51 - (55%)
En diagnosticeret scoliose (skaev ryg) 6 - 43 - 49 - (53%)
Problemer med bevaegeapparatet 11- 37. 48 - (529%)
fx svage muskler
Stria 7 - 33 - 40 - (43%)
Lider af hovedpine 8- 28 - 36 - (39%)
Problemer med taender og tandked 9- 24 - 33 -(35%)
b midanmeler 0 i 2- 29- 31 - (33%)
Forandringer i hud, led og blodarer 4 - 24 - 28 - (30%)
Ikke helt udvokset ** 28 - 28 - (30%)
Elastisk hud 7 - 17 - 24 - (26%)
Problemer med blodkar 3- 20 - 23 -(25%)
Slidgigt 0 - 18 - 18 - (19%)
Darlig sarheling 4 - 12 - 16 - (17%)
Problemer med hgrelsen 5 - 1M - 16 - (17%)
Blgd, dejagtig hud 7 - 6 - 13- (14%)
Sgvnapng *** 12 - 12 - (13%)
Andre problemer **** 1- 1M - 12 - (13%)
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Typiske Symptomer Eg:’::)?sugfe Voksne lalt
Problemer med fordgjelsen

(der ikke skyldes medJicinindtageIse) T /- 8-(9%)
Problemer med lungerne fx astma 3- 4 - 7 - (8%)
Problemer med at tale 2 - 3- 5-(5%)
Blgdninger 0 - 4 - 4 - (4%)
Problemer med at synke 0 - 4 - 4 - (4%)
Problemer med lokalbedgvelse 0 - 3- 3-(3%)
Dura Ectasi 0 - 3- 3-(3%)

* Procent af de medvirkende

** Disse spargsmal er kun stillet til foraeldre til bern og unge med Marfans syndrom
*** Dette spgrgsmal er kun stillet til de voksne med Marfans syndrom
*#**% Andre problemer er ifglge spargeskemaerne en lang raekke forskellige, som fx seneskedehindebetaendelse,

kaebeproblemer og problemer med fingerleddene

At hypermobilitet er et problem for men-
nesker med Marfans syndrom, er der ifalge
kortlaegningen ikke tvivl om. Blandt de
medvirkende har to af tre overbevaegelige
led. Derudover er det at vaere hgjere end
jeevnaldrende, dgje med ekstrem traethed
og have problemer med synet og hjertet ret
udbredt blandt de medvirkende med Mar-
fans syndrom.

Udover de naevnte symptomer har mere
end halvdelen med Marfans syndrom ogsa
problemer med smerter. Spgrgeskemaun-
dersggelsen viser, at 51 af 93 har kroniske
smerter. Blandt de voksne er der 29 af 74
medvirkende, som ikke har oplevet kroniske
smerter (det svarer til to af fem). Andelen
er lidt stgrre hos bgrnene med 9 ud af 19.
En forklaring pa, at forholdsmaessigt feerre
barn har kroniske smerter er, at smerter i

leddene bliver mere udtalt med arene p.g.a.
slitage.

Blandt de voksne oplever 13 ud af 74 kun
smerter, ndr de er fysisk aktive, ni kun nar
de er inaktive og 13 har smerter, bade nar
de er aktive og inaktive. Derudover noterer
otte, at de oplever smerter, men skriver
ikke i hvilke situationer. Hos bgrnene og de
unge oplever fem smerter, nar de er aktive,
og 11 har smerter, bade nar de er aktive og
inaktive. | skemaet s. 18 om smerter kan
man se, hvor i kroppen respondenterne
fgler smerter (n = 93):

Det fremgar, at den nedre del af ryggen
giver flest problemer for de medvirkende
samlet set. Dog er muskulaere smerter det
mest hyppige hos bgrn og unge under 15
ar. Hos bgrn og unge under 15 ar er der,
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nar det gaelder smerter, en nogenlunde
ligelig fordeling mellem kgnnene i forhold
til, hvem der oplever smerter eller j. Det er
til gengaeld ikke tilfaeldet blandt de voksne,
hvor spgrgeskemaundersagelsen viser, at
halvdelen mandene har kroniske smerter.
13 har ingen kroniske smerter. Hos kvin-
derne er det to tredjedele som har kroniske
smerter. | tal har 52% af maendene ingen
smerter, mens det kun gaelder 31% af kvin-
derne.

De voksne er blevet spurgt, om deres
symptomer er forvaerret med alderen, og
det kan flertallet bekraefte. Mere end to

tredjedele har oplevet en forvaerring. Det
drejer sig hovedsagelig om tiltagende treet-
hed og flere smerter. | et enkelt tilfaelde er
der ogsa tale om foraget hypermobilitet.
Der er ikke en entydig sammenhang
med alderen forstaet pa den made, at bade
unge og eldre har oplevet forvaerring.
Til gengzeld er der flere kvinder, som har
oplevet en forvaerring. Mere end hver tredje
mand har ikke oplevet en forveerring, mens
dette kun geelder hver fjerde kvinde. Som
udgangspunkt forvaerres symptomerne hos
lidt flere kvinder end maend.

Kroniske smerter Born og unge Voksne I alt
under 15 ar

Nedre ryg 4 krydser 32 krydser 36 krydser
Muskulaere smerter 7 - 25 - 32 -
Nakke 4 - 26 - 30 -
Smerter i leddene 5- 24 - 29 -
Knae 6 - 22 - 28 -
Jvre ryg 1- 27 - 28 -
Skuldre 1- 22 - 23 -
Fadder 5- 7 - 22 -
Ankler 6 - 14 - 20 -
Hofter 2 - 16 - 18 -
Haender 1- 16 - 17 -
Kaebe 2- 7 - 9-
Baekken 2 - 6 - 8 -
Albuer 0- 5- 5-
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Operationer

En del bade voksne og bgrn med Marfans
syndrom er blevet opereret for forskellige
lidelser, som har forbindelse til Marfans
syndrom. Flest er opereret for lgse linser
(se omtale i kapitel 1). Det drejer sig om i
alt fem bgrn og unge under 15 ar og 25
voksne. Naestflest (én under 15 ar og 23
voksne) er blevet opereret for udvidet
aorta (aorta udvider sig og laegerne ind-
saetter et nyt stykke aorta for at hindre,

at den pludselig brister, red.), og dernaest
hjerteklapoperation (én under 15 ar og

20 voksne). En under 15 &r og 18 af de
voksne har bade faet en udvidelse af Aorta
og en ny hjerteklap. Disse to indgreb kan
foretages i én operation, sa det kan meget
vel veere tilfeeldet for nogle af disse 19
personer. Det kan dog ikke siges med sik-
kerhed, da to indgreb i én operation ikke er
med i spgrgeskemaet som en svarmulighed.
Derudover er nogle opereret for scoliose,
darlige fedder og for lungeproblemer. To
under 15 ar og seks voksne er opereret for
scoliose. Ti (tre under 15 ar og syv voksne)
for darlige fedder og fire voksne har faet
en lungeoperation. | gruppereinterviewene
tales der en del om operationerne. En mor
fortaeller om en positiv oplevelse:

"Nu har vi veeret indlagt med vores dat-
ter fem gange, hun er blevet opereret fem
gange. Nogle store kirurgiske operationer,
0g jeg synes det at diskutere smerter med
laeger, ger man jo ikke ret meget i den
situation. Det er i hgj grad plejepersonalet i
avrigt, og der synes jeg, det er gaet saerde-
les fremragende”

En anden mor fortaeller omvendt en
meget personlig historie om sin datter,
der har oplevet, at problemer med hjertet

udviklede sig til en livstruende situation.
Moderen bliver meget pavirket under inter-
viewet, idet familien oplevede, at datteren
ikke fik den rigtige behandling pa det lokale
sygehus og derfor var taet pa at miste livet.
Dybt bergrt fortzeller moderen, at lzegerne
ikke ville sende hendes datter til Rigshospi-
talet, som familien gnskede. Ferst da dat-
terens tilstand var meget alvorlig blev hun
overfart til Rigshospitalet, fordi det lokale
hospital ikke kunne ggre mere: "Sa kom

vi til Rigshospitalet, da de endelig fik taget
sig sammen til at sende hende af sted, og
det gik jo heldigvis godt”. Der ingen tvivl
om, at moderen var bange for at miste sin
datter og ikke falte, at det lokale sygehus
vidste nok om Marfans syndrom.

Medicinforbrug

61 eller to tredjedele af de medvirkende far
eller har faet medicin med relation til Mar-
fans syndrom. Spargeskemaundersggelsen
viser, at medicinen i langt de fleste tilfaelde
er blodtryksregulerende. Fem under 15 ar
og 39 voksne (eller knap tre fjerdedele) far
blodtryksregulerende medicin (bl.a. Selo-
Zok og Metoprololsuccinat "Hexal"). Af
dem som far blodtryksregulerende medicin,
far 17 ogsa andre medicinprodukter. Gene-
relt naevner de deltagende fx astmamedicin
og medicin imod epilepsi. Otte af de med-
virkende far eller har faet hormonbehand-
linger (bl.a. Trisekvens). Hormonbehandlin-
ger gives til bade maend og kvinder, men

i denne undersggelse er det kun kvinder,
som har faet hormonbehandling. Det har
fire under 15 ar og fire voksne. Da hgjden
kan veere et stort problem (de hgjeste kvin-
der er ca. 1.96 og maend ca. 2.06 m) kan
der tilbydes hormonbehandling til de unge
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pa 10-12 ar. P4 denne made kan puber-
teten fremskyndes og sluthgjden dermed
mindskes.

En tredjedel af de medvirkende voksne
med Marfans syndrom bruger smertestil-
lende medicin. Spgrgeskemaundersggel-
sen viser dog, at medicinen langt fra altid
har den gnskede virkning. Lidt mere end
halvdelen oplever, at den smertestillende
medicin har begraenset virkning. Tre vaelger
derfor at supplere med alternative metoder
til smertelindring. De naevner fx zoneterapi,
bevidsthedstraening, fysisk traening, bas-
sintraening i varmt vand, ispakninger og
stottekorset.

Information om diagnosen

Generelt er behovet for information i star-
ten stort, men den er ikke altid nem at
skaffe.

Med sjeeldne diagnoser er det ofte sveert
for foreeldrene at finde den information,
de har brug for. To foraeldrepar til bgrn
og unge (under 15 ar) med Marfans syn-
drom fgler ikke, at de har haft tilstraekkelig
adgang til den forngdne information. Tre
svarer, at de blev delvist informeret, og de
sidste 14 svarer, at de fik den information,
de havde behov for. En vaesentlig del af
informationen kom ikke overraskende fra
hospitalerne. 8 (af 19) markerer, at de fik
information fra hospitalet, men det er isaer
Landsforeningen for Marfan Syndrom som
hjeelper. Hele 16 af 19 familier naevner for-
eningen. Ogsa i forbindelse med gruppein-
terviewene blev betydningen af foreningen
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klar. En far forteeller fx: "Da vi fik diagno-
sen gik vi straks ind pa nettet, og vi felte
os meget velinformerede ved at ga ind og
laese, hvad Bodil Davidsen allerede pa det
tidspunkt havde faet lagt pa nettet og falte,
at vi var velforberedte, da vi sa skulle i gang
med de egentlige undersggelser”

Informationsbehov om mange forhold
Familierne har efterspurgt information

om stort set alt teenkeligt med relation til
diagnosen. | spagrgeskemaet er der listet 10
emner: Viden om prognosen for Marfans
syndrom — Information om, hvordan handi-
cappet handteres i dagligdagen — Familiens
sociale rettigheder — Mulighederne for
behandling — Praktiske hjeelpemuligheder
— Viden om arvegangen — Information om
krisehjaelp — og ikke mindst om en patient-
forening. To emner skiller sig i besvarelserne
lidt ud fra de andre ved, at der er flertal
for stort behov. Starst flertal er der ved
information om mulighederne for behand-
ling (18 angiver, at de har et stort behov).
Derefter kommer viden om prognosen (16
angiver et stort behov). Der er ogsa stort
behov for information om, hvordan man
handterer Marfans syndrom i dagligdagen
(9 angiver stort behov og 9 noget behov),
sociale rettigheder (9 angiver stort behov
og 8 noget behov) og om vederlagsfri fysio-
terapi (9 angiver stort behov og 6 noget
behov). Behovet for information er mindre
omkring arvegang, foreningens praktiske
hjeelpemuligheder og isaer om krisehjaelp.
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KAPITEL 3:

Kontakt til sociale myndigheder
og paedagogiske institutioner

"Det kan godt veere lidt sveert at forklare
socialrGdgiverne, hvad Marfans syndrom
indebcerer, og hvad det er for nogle pro-
blemer, hvis det er lidt diffuse problemer
som at veere treet osv. Det er lidt sveert at
madle og lidt svcert at forklare. Der synes
jeg godt, det kan vcere problematisk”

Fra gruppeinterview med voksne

Citatet er fra en af de voksne, som deltog

i gruppeinterviewet, og refererer til proble-
mer i samarbejdet med socialforvaltningen
i kommunen. Nar man laeser i kommenta-
rerne om kontakten til de sociale myndig-
heder, er det heldigvis et mindretal, der
har mange problemer med socialforvaltnin-
gen. Problemerne opstar tilsyneladende tit,
fordi diagnosen er sveer at forklare jf. cita-
tet. Dette kapitel vil beskaeftige sig med
kontakten til de sociale myndigheder.

Information om sociale rettigheder
Ifalge Lov om social service er det kommun-
ernes opgave at radgive foraeldre med han-
dicappede bgrn og voksne med Marfans
syndrom. | lovens § 5 om radgivning, star
der: "Kommunen er forpligtet til ved opsg-
gende arbejde at tilbyde denne radgivning til
enhver, som pa grund af szerlige forhold ma
antages at have behov for det”. En vigtig for-
udsaetning er, at kommunerne bliver informe-
ret om, at der er tale om en person, der har
faet en diagnose som Marfans syndrom.

Pa spargsmalet om, hvem der gav forael-
drene til bgrn under 15 ar den farste infor-
mation om retten til at fa daekket eventu-
elle merudgifter fra det offentlige, naevner
naesten to tredjedele Landsforeningen for
Marfan Syndrom, kun to har faet besked
fra deres egen sagsbehandler. De sidste
forzeldre naevner laegerne, en bekendt eller
at de selv kendte reglerne. Det er bemaer-
kelsesveerdigt, at flest farst far denne infor-
mation fra foreningen. | otte af ni tidligere
gennemfarte kortlaegninger af forskellige
sjeeldne diagnoser naevnes fagpersoner
som den farste kilde til denne viden — for
foreningerne. Den niende er faktisk Ehlers-
Danlos’ syndrom, som er en diagnose,
der er beslaegtet med Marfans syndrom. |
ehlers-danlos-kortlaegningen var det ogsa
foreningen, som informerede flertallet.

Hvornar informationen om ret til hjaelp
til merudgifter gives er et andet vaesentligt
emne. Nar man sparger familierne, viser det
sig, at knap to tredjedele af de 16, som sva-
rer, har modtaget informationen inden for
de farste 12 maneder, efter at de selv var
overbevist om, at deres barn var handicap-
pet. Seks andre familier matte vente mindst
14 maneder eller mere, inden de fik infor-
mationen om merudgifter. Af disse seks
har tre familier ventet i mere end tre ar. | ét
tilfelde er der gaet 14 ar. Det forekommer
at veere lang tid at vente pa sa vigtig infor-
mation. | nogle tilfaelde kan det skyldes,
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at der ikke har vaeret behov for stgtte til
merudgifter, men stadig er det en meget
fundamental information for forzeldre til et
handicappet barn. Det leder til spgrgsmalet,
om foraeldrene selv mener, at de er blevet
tilstraekkeligt informeret om sociale rettig-
heder og offentlige tilbud.

Ikke tilstraekkelig information

Der er ikke saerlig mange af foreeldrene,
som fgler sig godt informeret af kommu-
nens personale om deres sociale rettighe-
der. Naesten fire af fem foraeldre, der svarer,
mener ikke, at de blev informeret godt nok.
En familie skriver, at de “selv har mattet
opsgge om mulighed for tabt arbejdsfor-
tjeneste osv.”. Nar man sparger blandt de
voksne, ser det ikke anderledes ud. Her er
det lige knap tre fjerdedele, som ikke faler
sig godt nok informeret af kommunen om
deres sociale rettigheder. P4 samme made
mener knap tre fjerdedele af foraeldre og
mere end fire af fem voksne heller ikke,

at de er informeret godt nok om gvrige
offentlige tilbud og muligheder. En familie
skriver i denne forbindelse, at de "fegrst ved
bes@g pa kommunekontoret i anden sam-
menhang blev gjort opmaerksom pa, at

vi kunne fa udgifter til fx ekstra taj og sko
daekket”.

Blandt de fa, som fgler sig godt infor-
meret, kan man laese en kommentar som
denne: "Vi er blevet informeret, nar vi har
spurgt”. Dette emne blev ogsa diskuteret i
gruppeinterviewene.

Halvdelen af forzeldre og to tredjedele
af 54 voksne, som svarer, har desuden
valgt at indhente information fra andre end
deres sagsbehandler. Et stort flertal af bade
foraeldre og voksne markerer, at de gjorde

22

det for selv at kunne vaere med til at finde
Izsninger. De fleste foraeldre og en del af
de voksne mener 0gsa, at de fik for lidt
information af deres sagsbehandler.

Det mest foretrukne sted at hente infor-
mation er gennem foreningen og internet-
tet. Igen er landsforeningen naevnt af rigtig
mange. Det er formentlig en konsekvens af,
at foreningen har ansat en socialradgiver pa
deltid. Eller som en forzeldre skriver: "Det
er Manfanforeningen, der giver os informa-
tioner”. Internettet er gennem de senere
ar tydeligvis blevet en veerdifuld kilde til
information for de voksne og familier med
handicappede bgrn. | mindre grad hentes
information gennem videnscentre, amts-
lige rddgivninger, bager og andet skriftligt
materiale. Det er ofte ngdvendigt for men-
nesker med sjaeldne handicap, at familierne
hjeelper hinanden enten gennem forenin-
gen eller via andre kanaler. Kommunerne
har ikke mange erfaringer, og foreeldrene
kan derfor med fordel traekke pa hinandens
erfaringer. | den forbindelse er det ogsa
naturligt i foreningen at diskutere erfarin-
gerne med kontakten til kommunen.

Selv om der er forskel pa paragraffer for
de ydelser, der ydes til voksne og bgrn/
unge under 15 ar, ligner ydelserne hinan-
den. | skemaet kan man se, hvilke ydelser
de adspurgte har modtaget eller stadig
modtager:
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Sociale ydelser ?::;gt;g unge 2’::;2;3 i alt (n=93)
@konomisk statte (merudgifter) 14 krydser 16 krydser 30 krydser
Radgivning fra kommunen 3- 3- 6 -
Kompensation for tabt arbejds- 3. s-
fortjeneste (kun til forzeldre)

Lantilskud eller flexjob (kun voksne) 12 - 12 -
Hjaelpemidler 8 - 26 - 34 -
Handicapbil (kun voksne) 2 - 2 -

Praktisk personlig hjzelp 0- 7 - 7 -
Stagtteperson (kun familier med barn) | 3 - 3-

Aflastningsordning 4- 4-

(kun familier med barn)

Andet * 1- 10 - 1M -

* Det kan fx veere briller, fodtgj og kommunalt tilskud til fysioterapi

Hjaelpemidler er altsa den mest almindelige
ydelse hos de voksne. Dog er det generelt
kun lige over en tredjedel, som faet hjeelpe-
midler. Stgtte til merudgifter er ret alminde-
lig blandt familierne med bgrn under 18 ar
og hos hver femte voksne (det skal bemaer-
kes, at reglerne omkring stgtte til merudgif-
ter ikke er de samme for henholdsvis dem
over og under 18 ar). 11 familier og voksne
modtager bade hjalpemidler og stgtte til
merudgifter.

| forbindelse med tildelingen af sociale
ydelser har otte af familierne og otte af de
voksne (hver fjerde) oplevet problemer med
at afklare berettigelsen. Det kan fx vaere
problemer med at afggre, hvor stor en ydel-
se bar veere, eller om familien overhovedet

er berettiget til en ydelse. Eksempler som
naevnes i skemaerne er typisk kompensation
for tabt arbejdsfortjeneste og merudgifter.
Halvdelen blandt foreeldre og en tredje-

del af de voksne mener, at det faktum, at
Marfans syndrom er en sjeelden diagnose,
har haft betydning for disse afklaringspro-
blemer.

| gruppeinterviewene blev problemerne
med at forklare en sjeelden diagnosen dis-
kuteret:

En mor svarer pa spgrgsmalet, om man
kan forklare diagnosen: "Hvis man forklarer
dem det syv gange”

En mand fra interviewet af de voksne
siger folgende: "Jeg haber, denne kortlaeg-
ning kan give os noget materiale, man kan
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ga op til sin socialradgiver med og sige, o.k.
jeg er treet eller har smerter. Den kunne for-
teelle lidt om hverdagen, hvordan det rent
faktisk er, sa de kan fa et lidt bedre indtryk
af diagnosen”

Kamp for nogle, men ogsa lgsninger
Bade foraeldrene og de voksne er blevet
bedt om at vaelge det eller de udsagn
blandt fire, som bedst beskriver samar-
bejdet med deres socialradgiver. Der er
heldigvis kun én forzelder, der har markeret
ved udsagnet “du/l har overhovedet ikke
faet de lgsninger igennem, som du/I har
ansket”. Det er der ligeledes to voksne som
svarer. Flest foraeldre (mere end halvdelen)
og voksne (mere end en tredjedel) har sat
kryds ved udsagnet "det har veeret en kamp
mod systemet at fa gennemfart de lgsnin-
ger, | har gnsket”. Lidt feerre har beskrevet
samarbejdet med ordene "Vi har selv mat-
tet finde frem til de fleste af de lgsninger,
som vi har faet igennem”.

Hver tredje familie med barn under 15
ar og hver femte voksne mener “det har
vaeret en kamp mod systemet at fa gen-
nemfart de lgsninger, de har gnsket”.
Samarbejdet er altsa ikke uden problemer,
men det heldigvis et mindretal, som ople-
ver problemerne. Igen er det en faktor, at
landsforeningen har ansat en deltidsansat
socialradgiver. En af de voksne skriver
saledes: "Socialradgiveren i foreningen har
hjulpet”. Foraeldrenes kommentarer er lidt
mere blandede. En skriver: "Vi har udviklet
os til selv at vaere “sma socialradgivere”, vi
har sat os s& meget ind i loven, at vi kan
skrive praecise ansggninger, der er lovmed-
holdelige og derfor ikke kan afslas”, mens
en anden skriver: "Vores sagsbehandler
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har vaeret en stor hjzelp”. | forbindelse med
gruppeinterviewene blev betydningen af
landsforeningens ansaettelse af en social-
radgiver ogsa diskuteret. En fra interviewet
med de voksne udtrykker det saledes:

"Jeg foler at en af fordelene ved vores
forening er, at vi har Bodil Davidsen, som
har noget faglig baggrund inden for social-
lovgivningsomradet. Hun er villig til at stille
op som bisidder, og hun er nok den, der
ved allermest om det i Danmark. Pa den
made kan hun traenge igennem, sa man
ikke bare sidder som en almindelig klient”

En mor fortaeller ogsa om foreningens
materiale: "For mig er der ingen tvivl om,
at man er nadt til at laese alt det materiale,
man far her i foreningen om sociallovgivnin-
gen, fordi man skal selv finde ud af, hvad
man har ret til".

Lovens ord om koordinering
Et andet centralt element i kommunernes
tilbud til familier med handicappede bgrn
(under 18 ar) er kommunernes forpligtelse
til at sikre en koordination mellem de for-
skellige fagpersoner, der er involverede i
forlgbet. Omkring koordinering star der i
Lov om Social Service §37a, at "for at tilgo-
dese barn og unge med behov for sarlig
stgtte opretter kommunen en tvaerfaglig
gruppe, der skal sikre, at stgtten ydes
tidligt og sammenhangende, og at der i
tilstreekkeligt omfang formidles kontakt til
leegelig, social, paedagogisk, psykologisk og
anden sagkundskab”. Det skal bemaerkes,
at der ikke eksisterer en paragraf, som giver
samme forpligtelse over for voksne.

Det er saledes for at tilgodese bgrnenes
behov og dermed statte og aflaste famili-
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erne, at kommunen skal overtage koordi-
neringen, og det kan vzere en omfattende
opgave, nar mange instanser er involverede.
Det behgver ikke vaere sagsbehandleren,
der selv star for koordineringen, men det er
sagsbehandlerens opgave, at den foregar.

Mange savner koordinering

De fleste foraeldre og voksne fgler saledes
selv, at de skal koordinere, bl.a. fordi der
ikke er andre, der tager ansvar. Nogle over-
tager dog selv styringen, fordi de synes, at
de kan ggre det bedre end fx deres sagsbe-
handler. Bl.a. fordi de mener, at deres viden
er starre.

Mere end to tredjedele af foreeldrene
og lige under to tredjedele af de voksne
mener ikke, at de offentlige myndigheder
har koordineret i deres tilfaelde. Lidt overra-
skende, at der er flere forzeldre end voksne,
som har denne oplevelse, nar man tager
betragtning, at der findes en regel om, at
kommunen skal koordinere i sager, hvor
barnet er under 18 ar. Nogle mener, det er
sket i nogen grad, og kun syv voksne kan
svare ja til, at de offentlige myndigheder
koordinerer. Det virker foruroligende, at sa
fa har en oplevelse af, at det offentlige afla-
ster dem og star for koordineringen. Iszer er
det en byrde for de foraeldre, som selv har
diagnosen.

Stormgder, hvor alle involverede fagper-
soner mgdes og koordinerer deres indsats,
har ret fa oplevet. Kun tre af familierne med
barn under 15 ar har oplevet, at der blev
afholdt sddanne mader med alle relevante
fagpersoner. Kun hver tiende voksen har
oplevet det.

Halvdelen af forzeldrene fgler selv, at
de ofte selv har mattet tage initiativ til en

bedre koordination. Hver fjerde mener, at
de til tider ma tage initiativet. Naesten det
samme billede ser man hos de voksne. Syv
foler, at de ofte ma tage initiativ, mens
naesten halvdelen fgler, de til tider ma gare
det. En skriver fglgende forklaring: "Det er
rart selv at have styring med forlgbet”.

Naest efter forzeldrene selv er det oftest
personalet pa hospitalerne og dernaest
personalet i daginstitutionerne og pa
skolerne, der har taget initiativet til koor-
dinering. En enkelt tilkendegiver, at lands-
foreningen har taget initiativet. Blandt de
voksne er der klart flest, som peger pa
personalet pa hospitalerne som initiativta-
ger. Efter personalet pa hospitalerne er det
den praktiserende laege og agtefaellerne
eller familien. Nogle f& naevner ogsa sags-
behandleren.

Skift af sagsbehandler

Der er mange, som har oplevet problemer
i forbindelse med skift af sagsbehandler.
Problemet med at skifte sagsbehandler kan
veere, at man pa ny skal dokumentere sin
sygdom. Det er der lidt mere end to tred-
jedele af de 19 foraeldrene og lidt under to
tredjedele af de 25 voksne, der svarer. Kig-
ger man i kommentarerne, kan man bl.a.
laese falgende fra en af de voksne: "Det var
som at begynde forfra”. En af forzeldrene
skriver: " Den nye sagsbehandler mente
ikke, der var behov for al den hjeelp, vores
datter fik”

Hvor uvidenhed markes mest

Omkring halvdelen af savel forzeldrene som
de voksne har oplevet, at manglende kend-
skab til Marfans syndrom er et problem.
Familierne med bgrn under 15 ar og de
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voksne blev sdledes bedt om at vurdere, i
hvilke sammenhange manglende kendskab
til Marfans syndrom har vaeret et problem.
Pa listen var forskellige behandlingssam-
menhange naevnt, fx hospitalet, fysio-
/ergoterapi, talepaedagog, tandlaege og de
sociale myndigheder.

Hos forzeldrene opleves problemerne
mest hos de sociale myndigheder efterfulgt
af hospitalerne. Det er det samme billede
hos de voksne. Andre steder, hvor nogle
af de medvirkende oplever problemer med
manglende kendskab til diagnosen, er hos
fysio- og ergoterapeuterne og hos den
praktiserende laege. Derudover noterer én
voksen i jobtraeningen.

Kontakt til myndigheder

Alle er ogsa blevet bedt om at redeggre for
frekvensen af deres kontakt til forskellige
offentlige myndigheder. Dette er gjort for
at skabe et overblik og ikke som led i en
bedgmmelse af de offentlige myndigheder.
Overordnet viser det sig, at det primaert er
den kommunale socialforvaltning, efterfulgt
af fysio- og ergoterapeuter og den prak-
tiserende laege, der er kontakt til blandt
barnene under 15 ar. Omkring to tredjedele

Pasningsmuligheder*

af familierne med bgrn under 15 ar har
kontakt med kommunen og deres fysio-

og ergoterapeut mindst en gang om aret.
Faktisk har halvdelen af bgrnene kontakt
med fysio- og ergoterapeuten hver maned.
Skolepsykologen, paedagogisk-psykologisk
radgivning (PPR) og de tidligere amtskonsu-
lenter er der fa, der har kontakt med. Hos
de voksne er det primaert den praktiserende
leege, efterfulgt af fysio- og ergoterapeu-
ter. Lidt under hver tredje af de voksne er i
kontakt med deres praktiserende laege hver
maned. To tredjedele ser laegen mindst en
gang om aret. Naesten halvdelen ser en
fysio- og ergoterapeut hver maned. Hver
tredje voksne er i kontakt med socialforvalt-
ningen mindst en gang om aret.

Paedagogisk radgivning

Der er blevet spurgt, om foraeldrene har
faet relevant rddgivning om paedagogiske
tilbud. Spargsmalet er taget med for at
vurdere, om foraeldre til barn med sjaeldne
handicap modtager relevant radgivning, nar
de skal have deres bgrn i daginstitution.

| forlaengelse heraf er der ogsa spurgt til,
om radgivningen var malrettet diagnosen,
underforstaet de seerlige problemstillinger,

Passet i hjemmet af den ene af foraeldrene 1 Krydser
Passet i dagpleje 8 -
Passet i en almindelig institution uden statte 13 -
Passet i en almindelig institution med praktisk stotte 2 -
Passet i en almindelig institution med paedagogisk statte 1-

* De voksne har ikke faet stillet dette spgrgsmal
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som gar sig geeldende for bgrn med Mar-
fans syndrom.

Kun tre familier har modtaget radgivning
om paedagogiske tilbud. To familier mener
ikke, at radgivning om paedagogiske tilbud
var relevant for dem. Der kan nu veere tale
om flere, enten fordi deres symptomer ikke
har haft indflydelse pa valg af dagsinstitu-
tion, eller fordi diagnosen blev givet senere.
De tre familier, som har modtaget radgiv-
ning, mener, at rddgivningen var malrettet
imod deres barns diagnose — helt (2) eller
delvis (1). Dem, som har modtaget radgiv-
ning, naevner bgrnehaven, deres sagsbe-
handler og Bodil Davidsen. | skemaet kan
man se fordelingen af bgrnene i kortleeg-
ningen pa forskellige pasningsmuligheder
(bemaerk at der kan veere sat flere krydser
for hvert barn) (n = 19):

13 af de 14 familier, som svarer, har ople-
vet, at der er udvist tilstraekkelig forstaelse
i farskoletilbudet for de problemer, deres
barns handicap har givet. To foraeldre
skriver lignende kommentarer: “Man tog
initiativ til fysioterapi fra barnehavens side”.
En enkelt familie mener omvendt ikke, at
farskoletilbudet har vist tilstraekkelig forsta-

else for barnets problemer, men forklarer
ikke hvordan.

Der er ligeledes spurgt til, hvilken habili-
tering der er blevet tilbudt ba@rnene og de
voksne. Der er blevet spurgt til fysio- og
ergoterapi og stgtte fra en talepaedagog.
12 barn og 41 voksne (hvilket svarer til lidt
over halvdelen) har modtaget eller mod-
tager fysioterapi. Der er tre bgrn og fem
voksne, som har faet eller far stgtte fra en
ergoterapeut. Talepaedagog er derimod ikke
sa udbredt. Det har kun to bgrn faet. Der-
udover har tre barn under 15 ar og to voks-
ne veeret tilknyttet en synskonsulent, og
otte voksne har set eller ser en gjenlaege.

Familierne og de voksne er ogsa blevet
bedt om at vurdere, om disse tilbud er til-
straekkelige for deres barn eller dem selv.
Blandt familierne er tilfredsheden med
mangden af disse tilbud sterst. Ingen for-
2ldre mener direkte, at tilbudene ikke er
tilstreekkelige, og det er der ogsa kun fire af
de voksne, der mener. Blandt kommentarer-
ne hos dem, der ikke er tilfredse, kan man
laese: "Jeg har brug for mere fysioterapi”
eller "Det var for besveerligt at keempe med
systemet, jeg har derfor valgt at leve med
skavankerne”
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KAPITEL 4:

Behov for information

"Landsforeningen (for Marfan Syndrom)
er nem at finde, og det er muligt at fG god
information derigennem. Jeg har altid
henvendt mig til foreningen”

Kommentar fra spergeskema

Kommentarerne herover viser, hvor stor
betydning landsforeningens arbejde har for
medlemmerne. | det falgende kapitel vil
behovet for viden om forskellige aspekter af
livet med Marfans syndrom blive afdaekket.
Det er vigtigt, at mennesker med Marfans
syndrom har adgang til den information,

de gnsker og har behov for. Derfor er der i
kortleegningen blevet spurgt til behovet for
information, og om behovet for information
er tilstraekkeligt daekket.

28

Senere informationsbhehov

Hvor der tidligere i spgrgeskemaet blev
spurgt til familiernes og de voksnes behov
for information i forbindelse med, at diag-
nosen blev stillet, blev de ligeledes bedt om
at vurdere deres generelle behov for infor-
mation i forhold til en raekke emner. Der er
saledes ogsa tale om en belysning af infor-
mationsbehov, som opstar senere i livet, og
eventuelt lenge efter diagnosticeringen.
Bemaerk at det er ikke ydelserne, der spor-
ges til, men informationsbehovet.

De adspurgte har selvfglgelig svaret ud
fra deres aktuelle situation, og det skal
saledes bemaerkes, at besvarelserne reflek-
terer de forskellige faser i livet med Marfans
syndrom. Fx har nogle familier svaret pa
vegne af sma barn, mens andre besvarelser
er udfyldt af voksne med Marfans syndrom.
Se skemaet. (antal krydser — n = 93).
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Informationsbehov Stort behov Noget behov | Intet behov
Mgllghedgrne for vederlagsfri 27(9 + 18) * 243+ 21) 34 (7 + 27)
fysioterapi

Medicinsk behandling 25 (9 + 16) 36 (6 + 30) 24 (4 + 20)
Prognosen for Marfans syndrom 21(9 +12) 31 (6 + 25) 33 (4 +29)
Mulighederne for beskaeftigelse

efter endt uddannelse 16 (7 +9) 1909+10 453+ 42)
Mulighederne i forbindelse med 157 +8) 187 + 1) 46 (5 + 41)
uddannelse

Mulighederne for at deltage i

fritidsaktiviteter 14(6+8) 21(5+16) 44 (8 +36)
Generel viden om Marfans 1(+6) 4109 +32) 33 (5 + 28)
syndrom

Mullghederne for psykologisk 103+7) 30 (5 +25) 42 (1 + 31)
bistand

Héandtering af den gkonomiske 10 1 3

situation efter de fyldte 18. ar**

Handterlng af Marfans syndrom 8 (4 +4) 20 (5 + 15) 53 (10 + 43)
ift. kammerater/venner

Behov i forbindelse med 7 3 9
skolegang**

Handtering af Marfans syndrom

ift. den gvrige familie 4@+2) 25 (5 + 20) >1(12 +39)
Mulighederne for at danne

netveerk** 4 6 9

Behov i forbindelse med

daginstitution** 4 2 13
Saskendeproblematik ) ) 14

(ift. raske sgskende)**

* Samlet antal. | parentesen kan man se fordelingen pa bern og unge/voksne (b + u/v)
** Disse spargsmal er kun stillet til foraeldre til bern og unge med Marfans syndrom
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Der er generelt spredning i besvarelserne.
Starst behov ses ved information om veder-
lagsfri fysioterapi, medicinsk behandling
og prognose for syndromet. Omvendt er
der faerrest med stort informationsbehov
pa omrader som muligheder i forbindelse
med daginstitution, handtering af Marfans
syndrom ift. den gvrige familie, samt pro-
blematikken omkring saskende, der ikke
har Marfans syndrom. Det ringe behov for
information om dagsinstitutioner skyldes
formentlig, at emnet ikke er aktuelt blandt
flertallet. Blandt de 13, som har svaret
'intet behov', er der kun et femarigt barn,
der allerede er tilknyttet et farskoletilbud.
Resten er zldre.

Nar det geelder uddannelse og beskaefti-
gelse efter uddannelse, har under halvdelen
'noget’ eller 'stort behov’ for information.
Nar der alligevel er flest, der ikke udtryk-
ker behov for information om netop de to
emner, kan det skyldes, at emnerne ikke
har relevans i respondenternes liv. Tallene
fra spargeskemaundersggelsen viser da
0gsa en tendens til, at de fleste uden dette
informationsbehov er de aldre (typisk over
23 ar). Der er omvendt forholdsmaessigt
flere med behov i de grupper, som forven-
teligt har problematikkerne inde pa livet.

| tidligere kortleegninger har informati-
onsbehov om mulighederne for psykologisk
bistand ofte vaeret et af de emner, som 13
nederst i respondenternes prioritet. Det gar
det ikke hos Marfans syndrom. Et lille fler-
tal har enten markeret 'stort’ eller ‘'noget’
behov for information om mulighederne for
psykologisk bistand. Selvfalgelig kan det
vaere sveert at sammenligne forskellige diag-
noser med hinanden, men behovet pa dette
omrade hos nogle personer med Marfans
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syndrom kan meget vel skyldes vanskelig-
hederne ved at overbevise omgivelserne
om problemerne med syndromet. En skriver
i en kommentar: “Vi mangler viden om,
hvordan vi bedst hjaelper vores datter til
psykisk at tackle at vaere "anderledes” end
alle andre”

Betydning for hverdagen

Nar man spgrger i undersggelsen om beho-
vene for mere information, er der blandt
alle med Marfans syndrom et flertal, der
mener, at det ikke har en betydning for
deres hverdag. Det er bade foraeldrene til
bgrn og unge under 15 ar og de voksne
enige om. Kun 14 af de 83 som svarer,
oplever den manglende viden som et pro-
blem i hverdagen. Af kommentarerne fra
foraeldrene til bgrn under 15 ar kan man
dog laese, at nogle kan veere i tvivl. En skri-
ver: "Ggr vi det rigtigt”

Hos de voksne kan man laese kommen-
tarer som: "Er dadeligheden stgrre med
marfan?” eller "Jeg er bange for at dg i
en ung alder” og "Jeg har brug for mere
info om aendringer i blodkar”. Altsa kom-
mentarer som viser, at information i forhold
til risikoen ved Marfans syndrom fylder. En
anden savner mere konkret information:
"Mulighederne for uddannelse, skole og
arbejde mangler jeg utrolig meget informa-
tion om”. Sammenstiller man svarene med
deltagernes alder, er der ikke nogen tydelig
indikation for, at der er forskel mellem bgrn
0g unge nar det gaelder oplevelsen af pro-
blemet. Der er en jaevn aldersfordeling. Hos
de voksne er der en svag tendens til, at de
yngre blandt de voksne i hgjere grad ser,
at manglende information har en betyd-
ning for hverdagen. Fa over 40 ar svarer,
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at de ser en betydning af den manglende
information. Det kan antages, at arsagen til
dette er, at yngre star midt i nogle problem-
stillinger omkring uddannelse og jobmulig-
heder, og at den manglende information
derfor har stor betydning. Vi vender tilbage
til denne problematik i kapitel 9.

Der er 0gsa stor enighed blandt bade
dem under og over 15 ar om, at det ikke er
sveert at skaffe den information, de sgger.
Samlet set finder kun ti af 85 det sveert at
skaffe information. Det fremgar tydeligt af
kommentarerne, at foreningen her har en
stor betydning. Som en skriver: "Vi far info
igennem foreningen”. Blandt de, der har
problemer med at skaffe information, kan
man fx lzese felgende kommentar: “Jeg er i
tvivl, om jeg er berettiget til hjeelp”

| forleengelse af at fa har sveert ved at
skaffe information, er der ligeledes meget
fa der mener, at det at Marfans syndrom
er en sjelden lidelse er medvirkende til at
gore det sveert at fremskaffe information.
Der er kun fa som svarer, at det at Marfans
syndrom er en sjelden diagnose er en saer-
lig forhindring, nar man forsgger at skaffe
information. Blandt disse fa kan man bl.a.
laese "Hvert enkelt tilfaelde er unikt, og
nar man har en sygdom, er der langt flere
ting, der skal tages hensyn til” og "Det

kan vaere svaert nar studievejlederen ikke
kender og forstar ens situation”. En typisk
kommentar blandt de mange, der ikke ser
det sjeeldne som en szerlig forhindring, er:
"Pga. Marfanforeningen”.

| spargeskemaet er der sat seerligt
fokus pa behovet for viden om alternative
behandlingsformer. Grunden til fokus pa
netop dette emne er gnsket om at belyse
behovet eller interessen for alternativ
behandling i stedet for eller som sup-
plement til den traditionelle medicinske
behandling. Kun én familie blandt dem
med bgrn under 15 ar har stort behov,
og kun tre har noget behov. P4 samme
made er det hos de voksne. Her er det
hver tiende, som har et stort behov, og
samlet er det under halvdelen, som enten
har stor eller nogen interesse for alternativ
behandling. Deltagerne i spgrgeskemaun-
dersggelsen er blevet bedt om at begrunde
deres eventuelle behov. Flest begrunder
deres behov for viden om alternativer med,
at det er et gnske om at finde et alternativ
til den traditionelle medicin. Der er ogsa en
del, som forklarer behovet med manglende
effekt af den traditionelle medicin. En kom-
mentar pa behovet er fx: "Jeg @nsker at
undersgge andre muligheder”.
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KAPITEL 5:

Pavirkning af hverdagen

og familien

“Handicappet er ikke sd tydeligt”

Kommentar fra spergeskema

Dette kapitel vil beskaeftige sig neermere
med, hvordan Marfans syndrom pavirker
hverdagen. Der vil blandt andet veere fokus
pa omgivelsernes forstaelse for syndromet,
pa pavirkning af sgskende uden Marfans
syndrom samt reaktioner hos venner og
den gvrige familie.

Ovenstaende kommentar handler i kort-
hed om, hvor svaert det kan veere at for-
klare andre, hvad Marfans syndrom betyder
for ens hverdag. Deltagerne gav udtryk for,
at det kan veere sveert at fa andre til at for-
sta problemerne med Marfans syndrom.

Forklare andre om sygdommen

| skemaerne for dem med bgrn under 15
ar blev der spurgt til, hvordan barnet klarer
at forklare andre om Marfans syndrom.

De fleste (12 af de 16, som svarer) synes,
deres barn klarer det godt. Tre synes, det
gér mindre godt. En synes, det gar darligt.
| de familier, der svarer darligt, skriver de:
"Hun forklarer ikke. Vil ikke tale om det.
Som foraeldre ma vi heller ikke tale om det
for hende”.

I grupperinterviewet med foraeldrene
uddyber en deltager det at give andre ind-
blik i handicappet: "Min datter fortaeller
meget om det at have Marfans syndrom.
Hun er i hvert fald ikke bange for at fortael-
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le det, tvaertimod sa er det lige som om, at
hun kan godt lide at give folk en forklaring
pa, hvorfor hun ser ud, som hun gar”

I interviewet med forzeldrene snakker
de ogsa om deres fremtidsbekymringer pa
vegne af deres bgrn. En mor fortaeller bl.a :

"Jeg synes, man bekymrer sig meget om,
hvordan de nu finder et godt arbejde, de
kan klare, og om det gar godt med at stifte
familie. Finder de nu en sgd kaereste, og
nar han finder ud af, at der er 50 procents
risiko for at fa bagrn med Marfans syndrom,
stikker han sa halen mellem benene”.

En anden mor supplerer: "Jeg forventer
ikke, at min datter finder en mand lige om
lidt. Sddan som hun ser ud, sa tror jeg, det
er noget, der kraever en betydelig moden-
hed fra hende og fra den person, hun skal
mgde”

Foraeldrene snakker ogsa om behovet for
at fokusere pa de psykologiske aspekter af
at vaere anderledes: "Der er jo mange af
pigerne, der far nogle psykiske problemer,
iseer med at acceptere at de er anderledes,
det vil min datter nok have lidt svaert ved”

En anden mor tilfgjer: Vi mangler at
blive kloge pa noget med det psykiske, at
fa at vide, hvordan handterer man det her.
Jeg synes egentlig ikke, jeg har kunnet fa
ret meget information om, hvordan man
snakker med bgrnene, eller hvordan man
handterer det som familie”.
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De voksne blev spurgt, hvordan andre
reagerer, nar de forteeller dem om livet
med Marfans syndrom. Til det svarer to af
fem, at de synes, at andre har sveert ved
at forstd, hvordan det er. Omvendt mener
hver tredje, at de bliver forstaet. Knap en
fierdedel veelger ikke gerne at delagtiggere
andre i deres handicap. Emnet blev diskute-
ret i gruppeinterviewet med de voksne med
Marfans syndrom, og her er en kommentar
fra debatten, som giver et godt indtryk af
problemerne med at fortaelle om diagnosen
til andre:

En kvinde fortzeller om at veere pa far-
tidspension pa grund af Marfans syndrom:
"Jeg synes, det er sveert at forklare, fordi
mange tager udgangspunkt i, hvad man
laver. @hm, jeg laver ingenting. Sa far man
det der elevatorblik, og folk taenker, og
hvorfor ger du sa ikke det? Hvis jeg sa skal
forklare, at jeg har en sygdom, der hedder
Marfan, siger de tit Marf... hvad for noget,
og hvad er det sa? Jamen det er en binde-
vaevssygdom, prgver jeg sa, men sa er det
lige som om den samtale ikke er laengere.
Sa er de ikke interesserede mere”.

Endelig er der eksempler pa hverdags-
traengsler p.g.a. Marfans syndrom, som
fx denne kvindes historie om traethedens
betydning:

"Jeg har lidt sveert ved, at jeg planlaegger
for meget i mit hoved. Jeg tror, at det kan
jeg sagtens na, men nar der sa er gaet et
kvarter, sa finder jeg ud af, at det ma nok
hellere deles ud i lgbet af en uge i stedet
for, s& man har energien inde i”

En mand er mere i tvivl om, hvornar han
er traet pa grund af Marfans syndrom eller
bare almindelig treet: "Jeg fgler, man er
traet, men i forhold til hvad og hvornar bli-

ver man traet?. Det er heller ikke unormalt
at blive traet. Jeg kan ogsa blive traet, men
det er ikke sadan, at jeg tror, det er nogle
af de symptomer”. Samme mand har haft
akutte hjerteproblemer: “Det er fandeme
hardt, nar det kommer sadan akut, slam
bang, men det er ikke noget, der pavirker
min hverdag, andet end at jeg ikke ma lave
kontaktsport. Jeg tror faktisk, det er meget
sjeldent, jeg omtaler Marfan. Det er ikke
relevant for mig. Men det har ogsa noget
at gere med din krop og din psyke”.

At Marfans syndrom kan blive en alvor-
lig trussel for dit helbred, er noget som
fylder i tankerne bade hos forzeldrene og
de voksne med diagnosen. Emnet kommer
flere gange op i de to interview. En mand
fortaeller bl.a.:

"Mine spekulationer gar netop pa aorta
og det der med pludseligt dadsfald. For 1%2
ar siden fik jeg pludselig en aortadissektion,
og det var bare en dag, hvor jeg sad og
drak kaffe. Efter denne kaempe forskraek-
kelse ligger det latent i baghovedet pa mig.
Det er treels, fordi du kan ikke ggre noget
ved det. Det er bare dit vaev, der er darligt.”

| skemaerne til dem under 15 ar blev der
spurgt, om forzeldrene oplever, at andre
glemmer de ngdvendige hensyn til deres
barn. Desveerre oplever et flertal, at dette
ger sig gaeldende i varierende grad. Tre af
fem oplever manglende hensyn. Dog ople-
ver de fleste det kun en gang imellem. Fire
familier oplever det ofte. Men som en af
forzeldrene skriver: "P.g.a. stor hgjde vurde-
res han aldre, end han er”. Mobning p.g.a.
hgjden er ikke unormalt. Det fremgar ogsa
af gruppeinterviewene. En voksen kvinde
fortaeller:
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"Man var anderledes og sa anderledes
ud. Nu rasler skelettet igen, det har jeg vir-
kelig ogsa hgrt, men jeg var meget tynd.”

Til gengeeld klarer barnene med Marfans
syndrom sig ifelge foraeldrene generelt
godt i socialt samveer med andre. Saledes
klarer to tredjedele af bgrnene under 15
ar det godt. Knap hver fjerde klarer det
mindre godt (socialt set), og diagnosen er
en vaesentlig del af arsagen. Kun en enkelt
mener, at vedkommendes barn klarer det
direkte darligt, og her er det de mange
sygedage, der er arsagen. En af dem, der
svarer mindre godt, skriver ogsa: “Barnet
ma altid "se pa” ved mere kraevende fysiske
aktivitet”.

12 har sgskende uden Marfans syndrom.
Otte har aldre saskende, én har yngre og
tre har bade yngre og zldre sgskende. Af
de 12 svarer de fire, at deres sgskende har
veeret pavirket af at have en sgster eller bror
med Marfans syndrom. Otte mener, at det
modsatte har veaeret tilfaeldet. En kommen-
tar fra en familie, hvor der er sket en pavirk-
ning, lyder: "Fgler sig glemt”. En familie
skriver: "De tager altid hensyn. De deler
vores bekymringer og tavshed om proble-
merne”. En mor fortzeller i interviewet, at
hendes san, der er storebror til deres datter
med Marfans syndrom, kan blive irritabel,
og hun gengiver fglgende to episoder:

En dag kom han til sige om sin sgster, at
"hun kan da ogsa bare tage sig sammen.
Sa skaelder vi ham lidt ud over det” Hun
naevner ogsa dette eksempel: "Vi havde
en diskussion om han skulle til leegen, sa
vrisser han, at du [moderen, red.] skal ikke
gare mig syg ligesom min sgster". Moderen
fortaeller, at de har prgvet "at treekke det
frem, som han er god til, og interesserer
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sig meget for, hvad han har gang i, sa det
ikke bare er hans sgster og vores sygehus-
besag”.

Blandt foraeldrene har lige under halvde-
len af de 19 familier, som svarer, modtaget
kompensation for tabt arbejdsfortjeneste.
Bortset fra to familier var det alene mode-
ren, som modtog kompensationen. | de to
familier har begge modtaget ydelsen. Det
drejer sig om lgnkompensation pa mellem
syv og 37 timer. Lige under halvdelen har
0gsa enten taget orloy, faet nyt job eller
har eendret arbejdstider for at fa situationen
omkring deres handicappede barn til at
fungere.

Foraeldrenes vennekreds kan pavirkes af,
at man far et barn med Marfans syndrom.
Knap en tredjedel af foraeldrene synes, at
de har erfaringer med denne problematik.
De fleste mener, at vennerne ikke har nok
forstaelse for familiens situation. En skri-
ver: “Nogen gange kan man godt fele sig
meget alene, fordi at venner ikke forstar
det”. Tre giver udtryk for, at det er fordi de
selv har faet darlig tid til vennerne.

Det samme billede gar sig geeldende
omkring den gvrige familie. Hver fijerde
af foreeldrene og hver tredje af de voksne
melder om blandede reaktioner fra fami-
lien. Lidt under to tredjedele melder om
stor forstaelse, mens to familier med barn
under 15 ar og to voksne synes, at familien
har svaert ved at tackle situationen. Der er
mange kommentarer fra de voksne, hvor
der har vaeret blandede eller negative reak-
tioner. En skriver: "Et braekket ben kan for-
klares, men lgse linser og aortadefekt ope-
ration gar ikke sa nemt ind”. Andre skriver
lignende kommentarer: “Nogle reagerer,
som var man rask, og kan sa ikke forsta,
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nar man er sengeliggende” og "Min far har
sveert ved at forstd mine begraensninger”.
Der er desveerre ingen skriftlige kommen-
tarer, som forklarer forzeldrenes svar, men

i forbindelse med interviewet med forael-
drene fortaeller en mor:

"Min familie sparger da til, hvis vi har
veeret til undersggelser, men de gar nok
ikke sa dybt ind i det. Det er nok ogsa,
fordi det er i mildere grad. Man skal ogsa
passe pa med, at ggre dem mere syge, end
de er”.

Ti ud af 19 barn er enten overhovedet
ikke eller sjzeldent blevet passet af andre i
den naermeste familie. Der er ikke nogen
begrundelser i form af kommentarer i spar-
geskemaerne, sa man kan ikke vide, om det
blot skyldes, at der ikke er eller har vaeret et
behov, eller om der har vaeret nogle situa-
tioner, som naevnt ovenfor, som familien
har haft sveert ved at tackle.

Tilknytning til Landsforeningen

for Marfan Syndrom

De medvirkende blev ogsa spurgt, hvor
lang tid der gik, fra diagnosen blev stillet
til de kom i kontakt med Landsforeningen

for Marfan Syndrom. Landsforeningen blev
stiftet i 1991. Blandt familierne med bgrn
under 15 ar var der kun to, hvor der gik
mere end fem uger. | de to tilfaelde gik der
et ar. Hos de voksne gik der hos hver tredje
af de 51, som svarer, under otte uger. Hos
de andre gik der alt mellem et ar og 50 ar.
Der er selvfglgelig en sammenhang mellem
foreningens stiftelse og den sene tilknyt-
ning hos nogle af de voksne.

Erfaringsudveksling og brug af radgiv-
ningen fra foreningens socialradgiver er
klart de to ting, som medlemmer szetter
mest pris pa. Pa spgrgsmalet, om der er
noget, som de medvirkende savner, er der
kun fire, der svarer ja. De naevner bl.a. "Et
kursus, hvor man pa en direkte og provo-
kerende made debatterer og konfronteres
med det at have en kronisk sygdom. Gerne
pa tveers af andre sygdomsgrupper. Instruk-
tion i gode fysiske avelser til optraening og
smidiggarelse af muskler”

Forsikringer

De voksne er ogsa blevet spurgt om deres
erfaringer med at oprette livsforsikringer,
ulykkesforsikringer og sygeforsikring, og

Hvad er det bedste ved Landsforeningens for Marfan Syndrom

Antal (n=93)

Det sociale samvaer med andre i samme situation

40 (11 + 29

Erfaringsudveksling med andre

Spaendende arrangementer i foreningen

Radgivning fra foreningens socialradgiver

)*
15 + 42)
)
)

16 + 37

Andet

57 (
35(12 + 23
53 (
18 (

1+ 17)

* Samlet antal. | parentesen kan man se fordelingen pa bern og unge/voksne (b + u/v)
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knap to tredjedele har haft nogle eller
direkte store problemer. Naesten hver tredje
har store problemer. | kommentarerne kan
man bl.a. leese, at "Min praemie blev dob-
belt op, da diagnosen blev stillet”. Nogle

af dem med store problemer skriver: "Jeg
kan ikke optages i Danmark [sygeforsikring,
red.], men har ingen problemer haft med
min livs- og ulykkesforsikring”, eller "Jeg
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tor ikke skifte selskab, da jeg sa skal til nyt
helbredstjek”. For dem, som ikke har haft
problemer, skyldes det ifglge flere, at forsik-
ringen blev oprettet fgr diagnosen blev stil-
let. Det er dog ikke klart, om de adspurgte
har tjekket med deres forsikringsselskab,
om de stadig er daekket, efter at de har
faet diagnosen.
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KAPITEL 6:

Det sociale liv med

Marfans syndrom

”Mine veninder ved det jo godt at jeg har
Marfans syndrom. Spgrgsmadlet er sd, om
de tager hensyn til det. Det gor de ikke
altid, fordi de glemmer det jo 0gsd. Jeg
har ikke lyst til at minde dem om det. Der-
for kan det godt veere lidt problematisk,
hvis de glemmer det.”

Fra gruppeinterviewet med de voksne
med Marfans syndrom

| citatet forteeller en kvinde om de hen-
syn, der skal tages, fordi hun har Marfans
syndrom. Dette kapitel har til formal at
belyse, hvordan Marfans syndrom pavirker
det sociale liv. Der er lidt forskel pa, hvad
de voksne og foraeldrene og de unge er
blevet spurgt om. | skemaet til foraeldre til
barn og unge under 18 ar blev der spurgt
til b@rnenes sociale netvaerk. Socialt net-
vaerk er i denne sammenhang defineret
som det at have personer omkring sig, som
man kan hente stgtte fra. Et stort flertal pa
18 familier af de 19, som besvarede dette
spargsmal, mente, at deres barn med Mar-

fans syndrom har et godt socialt netvaerk.
Det star lidt, men ikke meget, darligere til
med socialt netvaerk uden for den naerme-
ste familie. Tre bgrn med Marfans syndrom
har ikke noget socialt netvaerk uden for den
naermeste familie. Det kan hgjst taenkeligt
skyldes, at der i omgivelserne, som tidligere
naevnt, kan mangle forstaelse for et han-
dicap, der ikke kan ses. | forbindelse med
gruppeinterviewet med foraeldrene udtryk-
ker en mor bekymring:

"Jeg har i hvert fald en fornemmelse af,
at min datter kaemper, sa snart hun kom-
mer uden for hjemmets fire vaegge, for at
holde facade og vaere ligesom de andre
hele tiden”

Hvad med vennerne?

Familierne med bgrn og unge med Marfans
syndrom blev ogsa spurgt, om Marfans
syndrom har negativ indflydelse pa barnets
kontakt til venner/legekammerater — og
dermed pa bgrnenes sociale liv. Se skemaet:

Har Marfans syndrom har negativ indflydelse pa barnets Krvdser
kontakt til venner/legekammerater? y

Ja 2-

Ja, men ikke i vaesentlig grad 2 -

Nej 15 -
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Hver femte oplever sdledes, at handicappet
har en vis indvirkning i forhold til vennerne.
Meget tyder pa, at det ikke er alderen, der
spiller ind pa forholdet til vennerne. Til gen-
gaeld spiller faktorer som smerter, traethed
0g maske kannet en vis rolle. Det er meget
sma tal, nar der kun er fire, der svarer ja,
men det fremgar af spgrgeskemabesvarel-
serne, at tre af de fire er drenge. Da der
generelt er flere piger end drenge i under-
sagelsen, er det altsa et stagrre problem for
drenge. Samtidig oplever tre af fire ogsa
ekstrem traethed og migreene, og to af dem
har ogsa kroniske smerter, hvilket kan veaere
arsagen til den negative indflydelse i forhold
til venner. Kigger man i kommentarerne, fin-
der man fx felgende bemaerkning: “Hvem
gider at have en ven, der altid er syg”.

Ensomhed

Blandt bagrn og unge er der tre, hvor foreel-
drene oplever ensomhed som et problem.
Der er kun én af dem, som ogsa oplever, at
diagnosen har indflydelse pa barnets kon-
takt til venner/legekammerater. De tre er
alle omkring 14-15 ar gamle.

Det sociale samveer er pavirket

Blandt de voksne er der et flertal, som er
overbevist om, at diagnosen ikke pavirker
deres sociale samvaer med andre. Det kan
bl.a. skyldes, at man ikke pa alle umiddel-
bart kan se, at de har Marfans syndrom.
En skriver fx “lkke alle i min omgangskreds
ved, at jeg har det, det har vaeret svaert

at fortzelle om”. Blandt den tredjedel

der oplever, at diagnosen pavirker deres
sociale samvaer med andre negativt, er
treethed blandt de problemer, der naevnes.
Nogle skriver kommentarer som denne:
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"Jeg kan ikke holde til at deltage i alle
aktivitetsformer”. En anden skriver: "Pa
grund af traethed bliver jeg mere isoleret”.
Spgrgeskemaundersggelsen viser ingen
entydig sammenhang mellem alder og
det forhold, at man oplever en pavirkning
af det sociale samvaer. Omvendt er der
sammenhang omkring ken. Halvdelen af
kvinderne mener, at deres sociale samvaer
pavirkes negativt. Det samme gaelder under
en fjerdedel af maendene. Der ses 0gsa en
sammenhang mellem kroniske smerter
0g negativ pavirkning. Blandt dem, der
har kroniske smerter, oplever tre af fem en
negativ pavirkning af det sociale samveer,
mens det kun er hver femte af dem uden
kroniske smerter.

Under gruppeinterviewet med de voksne
med Marfans syndrom var der en laengere
snak om de sociale relationer og de hensyn,
som folk skal tage eller ikke tager til en
person med Marfans syndrom. En kvinde
fortaeller fx om sine venner:

"Man laerer ogsa hinanden sa godt at
kende, sa man ved, at der skal tages nogle
hensyn i forhold til mig. Men jeg har da
0gsa nogle ting, jeg skal tage hensyn til
i forhold til dem. Det kan godt vaere vi
snakker i to timer, fordi de har et andet
problem, som jeg skal lytte til. Jeg synes
meget, det handler om at finde ud af, hvor-
dan man kan bruge hinanden”.

En mand fortaeller om problemerne, nar
diagnosen ikke kan ses: "Jeg synes 0gsa,
det maske er et meget godt udtryk, da du
talte om dine kolleger far. De har sveert ved
at saette sig ind i Marfans syndrom, fordi
du ikke ser syg ud. Det kan virke som en
manglende accept af sygdommen fra andre,
fordi man ikke ser syg ud.”
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Halvdelen af de medvirkende voksne
oplever, at omgivelserne ikke er tilstraek-
kelig opmaerksomme pa, at de har Marfans
syndrom og dermed glemmer at tage
hensyn, bl.a. forbi Marfans syndrom er et
usynligt handicap. En af de mest alminde-
lige begrundelser for, at mange fgler deres
handicap overses, kommer til udtryk i kom-
mentaren: “Man ser jo ofte sund og rask
ud”. Flere beskriver ogsa, at omgivelserne
ikke forstar alvoren af handicappet. En skri-
ver: "Andre glemmer at tage hensyn bl.a.
ved tunge lgft”. En anden skriver: "Proble-
mer med lange gature”. De der ikke mener,
at omgivelserne glemmer at tage hensyn,
begrunder gennemgaende deres svar med
en personlig holdning om, at de selv er
ansvarlige for deres liv og ikke bar vaere
afhaengige af andres hensyn. De skriver
bl.a.: " Det er kun dejligt, at vi kan glemme
det”, "Jeg er glad for, at de ikke tager hen-
syn” eller "Det er ok, kun jeg selv ved, hvad
jeg kan”.

Andres accept

Alle har, som skemaet viser, pa en skala fra
1 (mindst) til 5 (mest) vurderet, i hvor hgij
grad de oplever, at andre ud over de naer-
meste accepterer handicappet (n = 93).

Samlet har et flertal valgt at svare hgj grad
eller middel (3-5) i vurderingen af andres
accept af handicappet. Flest har valgt at
markere 5. Generelt altsa en meget hgj
grad af accept, ogsa sammenlignet med
andre diagnoser. Fx meget hgjere end

den besleegtede Ehlers-Danlos’ syndrom.
Mange af deltagerne kommenterer deres
kryds. Blandt de, der synes der er middel
accept, finder vi kommentarer som ” Folk
er nysgerrige, men ikke interesserede”. Kig-
ger man pa dem, der markerer graden af
accept til over middel, ser man kommenta-
rer som "folk kan jo ikke se, at man er syg”,
"ingen ved noget, sa ingen siger noget”
eller "min omgangskreds taenker aldrig over
det, da jeg laver det samme som dem”.

5 — mest accept af handicappet

32 krydser (6 + 26)*

4 24 - (7 +17)
3 19 - (4 + 15)
2 4-(1+3)
1 — mindst accept af handicappet 0-(0+0)

* Samlet antal. | parentesen kan man se fordelingen af barn/unge og voksne (b/u + v).
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KAPITEL 7:

Skolegang og uddannelse

”Min datter har veeret sa uheldig at
komme ind i en klasse, hvor de var under-
madlere alle sammen, og sG var hun bare
tdrnhaj. Hvorfor skulle hun lige ende i den
klasse, hvor der ikke var nogen, der var
ret store. Hendes lcerer var ogs@ sddan
en lille en, sd nar kortet skulle hives ned
fra tavlen, sG matte min datter hjcelpe

til. Det var ogsa lidt treels i skolen, at de
skulle sidde i grupper, men vores datter
have et specielt bord og en speciel stol,
s@ hun kunne ikke veere med, og det gjor-
de at klasselcereren satte hende heni et
hjgrne, hvor hun kunne rage op. Sa kunne
de andre sidde og sludre i grupper, mens
hun kunne sidde helt alene”

Fra gruppeinterviewet med forceldre

Ovenstdende kommentar fortalt af en for-
alder viser problemerne med en diagnose,
som kan ggre en anderledes. En stor del af
de voksne har gennemgaet et skoleforlgb
uden at have en diagnose. Omkring 49% af
de voksne, som deltog i spergeskemaunder-
sagelsen, fik diagnosen far eller mens, de
gik i skole.

Overgangen fra dagsinstitution til skole
| spargeskemaet for dem under 15 ar blev
der spurgt til, hvordan overgangen fra dags-
institution til skole bedst kunne beskrives.
Her svarer hver femte, at det gik gnidnings-
frit. Den sidste femtedel har kun oplevet
mindre problemer. Heldigvis har ingen ople-
vet store problemer. En af de fa kommenta-
rer gar pa, at der kan veere problemer med
at fa siddeplads forrest pga. syn og med at
skaffe specialbord og -stol.

Blandt de forholdsvis fa, som har oplevet
problemer i forbindelse med overgangen,
mener to af tre, at det har haft betydning
for deres overgang til skolen, at der er
tale om et sjaeldent handicap. Foraeldrene
begrunder bl.a. deres svar med "“Ingen ken-
der lidelsen og glemmer nemt de saerlige
hensyn der skal tages”.

Af de 88 medvirkende, som har gaet eller
i gjeblikket gar i skole, er der fglgende for-
deling pa forskellige skoletilbud:

Skoleforlgbet
Hvor overgangen mellem daginstitution
og skole ikke var sa problemfyldt, sa er

Folkeskole uden nogen form for statte 72 (9 + 63)*
Folkeskole med stgtte 3(1+2)
Folkeskole med specialklasse 5(0+5)
Andre steder** 76+1)

* Samlet antal. | parentesen kan man se fordelingen pa bgrn/unge og voksne (b + u/v).

** Andre steder er fx privatskole.
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det samme ikke altid tilfaeldet med selve
skoleforlgbet. Bade de barn og unge, som
pa nuveerende tidspunkt gar i skole, og de
voksne melder om problemer. Hvor omkring
hver anden af bgrn og unge og knap hver
anden voksne beskriver skoleforlgbet uden
vaesentlige problemer, har hver fjerde voks-
ne og tre af bgrnene oplevet eller oplever
problemer med det psykiske miljg pa skolen.
Det drejer sig om bl.a. mobning. Heldigvis
er tallene altsa lavere for bgrnene. Mobning
blev diskuteret i bade gruppeinterviewet
med de voksne og forzeldrene. En mor for-
teeller bl.a:

"Vores pige er blevet mobbet meget,
inden hun fik diagnosen, blev kaldt for det
tarnhgje helvede og alle de sjove ting, man
kan finde pa. Sa derfor hjalp det hende
utrolig meget, da hun fik at vide, at det var
pa grund af et handicap, at hun var sa hgj.
Da var hun var omkring de 11 ar. Og sa tog
vi simpelthen over i hendes klasse og for-
talte om Marfan, og det gav hende meget,
at hun sagde det. Jeg er sa hgj, fordi jeg har
det handicap. Hun blev da stadigvaek mob-
bet, men det hjalp, og hun valgte sa i 8.
klasse at fortaelle om sig selv til hele skolen.
Hun blev accepteret, som hun var”.

Den samme beskrivelse finder man hos de
voksne. En kvinde fortaeller om at blive dril-
let og samtidig ikke kende diagnosen: "Jeg
er i hvert fald blevet drillet enormt meget i
skolen med struds og giraf, og nar man intet
navn har at seette pa arsagen”. En mand
kommenterer: "Jeg tror specielt at det med
hejden ogsa er meget kgnsrelateret. Jeg tror
ikke, drengene overhovedet bliver drillet pa
samme made, fordi de er hgje”.

Fa barn (tre) og voksne (seks) har ogsa
oplevet problemer med at koncentrere sig i

undervisningen. Ligeledes er der fa, der har
oplevet manglende hensyntagen i den dag-
lige undervisning. Det har kun to bgrn og 11
voksne. Endnu faerre har oplevet manglende
hensyn ved szerlige aktiviteter (fx skoleud-
flugter og lejrskole). Det har kun ét barn og
fire voksne. For mange sygedage har vaeret
eller er et problem for mere end hver tredje
barn og 11 af 74 voksne. Foraeldrene skriver
om fraveer: "Fraveer i alt anslaet til minimum
1% skoledr pga. operationer og smasygdom
i lgbet af 10 ar”. Kun ét barn og otte voksne
har oplevet manglende fysio- og ergoterapi-
tilbud som et problem.

Blandt barnene under 15 ar mener knap
hver tredje af de 15, som har svaret, at de
har veeret forhindret i at deltage i aktiviteter
i skolen pga. Marfans syndrom.

Iseer de voksne skriver kommentarer om
skoleforlgbet. En beskriver det fx saledes:
"Jeg kunne stort set ikke se, hvad der stod
pa tavlen”. En anden skriver” Bord og stol
passede darligt og mange smerter”. Som
omtalt i begyndelsen har mange farst faet
deres diagnose sent, og det far nogle til
at skrive: "Jeg anede ikke, at jeg fejlede
noget” og "Jeg fik fgrst diagnosen som
12-arig, og inden da var der ikke stotte,
selv om jeg havde problemer med ryg og
fodled”

Efter skole

Der blev i skemaerne til barnene og de unge
under 15 ar spurgt til, hvor de tilbringer eller
tilbragte timerne efter skolen. De fleste gar
eller gik enten i skolefritidsordning (13) eller
hjem (6). En gér i klub og en enkelt i spe-
cialskolefritidsordning.
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KAPITEL 8:

Fritidsaktiviteter

”Hegj puls samtidig med blodtryksregule-
rende medicin og konditionstreening, hvor
meget kan man mon klare?”

Kommentar pd et spgrgeskema

Dette kapitel vil fokusere pa, hvor vidt Mar-
fans syndrom ogsa har indflydelse pa, hvor-
dan kortlaegningens respondenter bruger
deres fritid.

Svemning er mest populart

Svgmning er den hyppigste fritidsaktivitet.

| alt 34 barn, unge og voksne gar til svem-
ning. Den naesthyppigste er musik, som 15
deltager i. Derefter kommer aktiviteter som
gymnastik (9 i alt), idreet (8 i alt) og ridning
(7 i alt). Tre barn og unge og to voksne gar
til dans, og fem voksne maler. To bgrn gar
til spejder. Deltagerne i spgrgeskemaunder-
s@gelsen har ogsa deltaget i andre end de
ovenstaende fritidsaktiviteter. Det gjorde ét
blandt bgrn og unge og 22 voksne. Bl.a.
naevnes cykling, styrketraening, bowling,
handbold, sejlads, yoga, stavgang og bad-
minton.

Mange med Marfans syndrom deltager
altsa i forskellige fritidsaktiviteter og nogle
endda i aktiviteter, der i visse tilfeelde kan
give dem problemer. Men der er ogsa en
stor gruppe blandt deltagerne, som slet
ikke deltager i nogen aktiviteter. Det gaelder
for knap hver femte under 15 ar og lidt over
hver tredje af de voksne. Deres alder giver
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ikke nogen entydig forklaring pa, hvorfor
de ikke gar til fritidsaktiviteter. Blandt dem
under 15 ar er de alle omkring 14 ar gamle
og er dermed ikke for sma til at deltage i
fritidsaktiviteter. Blandt de voksne, som ikke
deltager i fritidsaktiviteter, er der en jaevn
fordeling pa alder. Der er her ikke nogen
sammenhang mellem det, at traening giver
problemer, og det at afholde sig fra at del-
tage i fritidsaktiviteter. For nogle afholder
eventuelle smerter dem ikke fra at dyrke
fritidsaktiviteter.

Marfans syndrom en hindring?
Der er et flertal af de voksne med Marfans
syndrom, der mener, at symptomerne kan
vaere en hindring for at deltage i bestemte
fritidsaktiviteter. Det mener tre af fem voks-
ne. De naevner mange forskellige sports-
grene, der i hgj grad nok er udtryk for
personlige interesser, som de er forhindret i.
De naevner bl.a. handbold, skilgb, fodbold,
lzb, springgymnastik, ridning, basketball,
cykling, lange géature, dykning med flaske,
dans, boksning, tai chi og andre meget
fysisk belastende aktiviteter. Listen viser, at
der er store individuelle forskelle i sympto-
merne og dermed i den enkeltes begraens-
ninger. Flere af sportsgrenene dyrkes ivrigt
af andre, der ogsa har Marfans syndrom.
Blandt dem under 15 &r mener et min-
dretal pa to af fem, at handicappet er en
forhindring for bestemte fritidsaktiviteter.
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De navner bl.a. voldsom leg, lange gature,
generelt sport og alt, der kraever fysisk
aktivitet med deraf falgende gget risiko for
skader. Traethed, som pludselig kan ramme
personer med Marfans syndrom, kan ogsa
vaere med til at forhindre deltagelse i fritids-
aktiviteter. Sammenligner man de voksne,
som slet ikke deltager i fritidsaktiviteter,
med dem som mener, at Marfans syndrom
er en forhindring for at deltage i fritids-
aktiviteter, finder man ikke en markant
sammenhang. En forholdsmaessig stor del
af dem, der opfatter handicappet som en
forhindring, er ikke selv aktive i fritiden. Det
kan eventuelt ogsa skyldes, at det er nogle
af dem med mange smertesymptomer.
Blandt de voksne er der i hgj grad pro-
blemer med at traeene musklerne, selvom
det ofte anbefales af laegerne. Mere end

hver tredje oplever problemer med traening
— primaert pa grund af smerter, traethed og
gmhed i musklerne. Det er formentlig arsa-
gen til, at mange af dem ikke treener jeevn-
ligt. Hver anden voksne traener ikke jaevn-
ligt. Nogle kommentarer lyder som fglger:
"Nogle gange er jeg for ihzerdig, resultatet
bliver andre og stgrre smerter, s jeg ma
holde pause” eller "Jeg far migraeneanfald,
nar jeg anstrenger mig”.

De voksne blev ogsa spurgt, om de, hvis
der fandtes et genoptraeningscenter som
jeevnligt afholdt aktiviteter for personer
med Marfans syndrom, ville benytte et
sadant tilbud. Det ville to tredjedele gerne.
Halvdelen ville dog kun benytte tilbudet,
safremt de fik deres udgifter betalt. De
avrige ville 0gsa bruge tilbudet, hvis de selv
skulle betale.
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KAPITEL 9:

Voksen med Marfans syndrom

"Der er sG mange symptomer, og man har
ikke det hele. Det er forskelligt, hvad type
symptomer man har, det er forskelligt fra
person til person. Der er alts@ nogle ting,
du heldigvis ikke har, og sd er der nogle
ting, du er uheldig at have”

Fra gruppeinterview med voksne

| citatet fra gruppeinterviewet beskriver en
mand de individuelle forskelle i sympto-
mer som personer med Marfans syndrom
oplever. Det er interessant i denne sam-
menhang, at det udtales af en mand, for
som dette kapitel bl.a. vil vise er der forskel
pa maends og kvinders symptomer, og det
ger en forskel i forhold til bl.a. arbejds-
markedet. Kapitlet "Voksen med Marfans
syndrom” omhandler primaert to problem-
stillinger — uddannelse/job/karriere samt
graviditet/f@dsel — som kun er relevante for
voksne med Marfans syndrom. De spgrgs-
mal, som bliver behandlet i dette kapitel,
er sdledes kun blevet besvaret af dem over
15 ar.

Som omtalt i indledningen er der i alt 74
personer over 15 ar med i kortlaegningen.
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Den zldste er fgdti 1925. De er fordelt pa
47 kvinder og 25 maend (to har ikke opgi-
vet deres kan).

Uddannelse

Der blev bl.a. spurgt, om de har taget en
uddannelse, hvilket mere end tre ud af fire
har. De ni af de 20, der ikke har en uddan-
nelse, er de ni yngste (15-25 ar), og de kan
altsa veere i gang med at tage en uddan-
nelse. Topscorerne blandt uddannelserne,
de adspurgte har valgt, er en kandidatud-
dannelse, lerer, paeedagog, en handels- eller
kontoruddannelse og inden for et service-
fag. Lidt mere end hver femte har ogsa
mattet opgive en uddannelse. Der gives i
skemaerne ikke nogen begrundelser for,
hvorfor nogle opgiver en uddannelse.

De som er feerdige med uddannelses-
systemet fordeler sig som det fremgar af
skemaet (bemaerk! En er p& fartidspension,
men skriver ingen sats og er derfor ikke
med i skemaet).
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Fordeling pa job, uddannelse og pension i juli 2006 Antal (n=74)
Fertidspension efter de nye regler fra januar 2003 3
Fartidspension efter reglerne fra far januar 2003 — Almindelig sats |3
Fertidspension efter reglerne fra far januar 2003 — Mellemste sats | 7
Fertidspension efter reglerne fra fgr januar 2003 — Hgjeste sats 5
Almindelig beskaeftigelse 29 *
Flexjob 10 **
Under uddannelse 6 ***
Folkepension eller efterlan 3
Arbejdslgse 3
Freelance — ikke fuldtid 1

* Alle bortset fra to arbejder pa fuld tid. De to sidste arbejder pa nedsat tid med henholdsvis 23 og 34 timer om ugen.

** Mellem 18 og 32 timer ugentligt.

*** Heraf én pa revalideringsydelse. De tre som er mellem 15 og 18 &r er alle under uddannelse.

Derudover er der tre, som ikke oplyser
noget om deres beskaeftigelsessituation og
forsgrgelsesgrundlag. 1 2000 gennemfarte
landsforeningen en undersggelse af, hvor
mange der dengang fik fertidspension eller
var i flexjob, og sammenlignet med den er
der sket et fald i antallet pa fertidspension
og en stigning i antallet i flexjob. Der ses
derfor en tendens vaek fra fgrtidspension
og imod flexjob.

Der er som sagt naesten dobbelt sa
mange kvinder som maend blandt de voks-
ne i spargeskemaundersggelsen, men det
er vaerd at bemaerke, at maendene fordeler
sig anderledes end kvinderne med hensyn
til beskaeftigelse og forsargelsesgrundlag.
Der er 14 maend og 13 kvinder i alminde-
lig beskaeftigelse, hvilket forholdsmaessigt
betyder, at mandene er mere end dobbelt
sa ofte i almindelig beskzeftigelse. Omvendt
er kun fire af maendene i flexjob eller pa

fartidspension, mens kvinderne her teeller
25. Det svarer til, at mere end hver anden
kvinde er i enten flexjob eller pa fertidspen-
sion. Selvom datamaengden er begraenset,
er der en klar tendens til, at mandene

i mindre grad end kvinderne modtager
fartidspension eller andre overfarsels-
indkomster og i hgjere grad er tilknyttet
arbejdsmarkedet. Denne tendens blev ogsa
konstateret i kortlaegningen af den beslaeg-
tede diagnose Ehlers-Danlos’ syndrom. Det
kan skyldes, at kvinder generelt hyppigere
er hypermobile end maend — eller hypermo-
bile i en svaerere grad.

Med de ovenstaende tal in mente er det
ikke overraskende, at mere end hver tredje
af de adspurgte mener, at Marfans syndrom
har indflydelse pa deres arbejdsforlgb, neer-
mere bestemt muligheden for at arbejde pa
normale vilkar. Igen er det vaerd at bemaer-
ke, at kun to af de 20 maend, som svarer
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pa dette spgrgsmal, svarer ja til spgrgsmalet
om, hvor vidt syndromet har indflydelse

pa deres arbejdsforlgb. Kvinderne deler sig
ligeligt mellem ja og nej.

Pa spgrgsmalet om Marfans syndrom har
haft indflydelse pa deres karrierevalg, svarer
to tredjedele nej (48). For 19 af dem skyl-
des det dog, at de farst har faet diagnosen
efter deres karrierevalg. Blandt den sidste
tredjedel, hvor diagnosen har haft indfly-
delse, opgiver de medvirkende, at det fx er
fordi de skulle taenke pa, hvad de kunne
tale. En opfatter sig ligefrem som uarbejds-
dygtig, mens nogle ogsa skriver, at de har
valgt en boglig uddannelse p.g.a. smerter
og hypermobilitet; altsa for at undga hardt
fysisk arbejde. Ogsa her fordeler maen-
dene sig anderledes. Tre fjerdedele af de
maend der svarer, mener ikke at Marfans
syndrom har haft indflydelse pa karrieren.
Det er kun to tredjedele af kvinderne, der
svarer det samme. Blandt kommentarerne
fra begge kgn kan man bl.a. laese om
nogle af begraensningerne. En skriver: “Jeg
kendte ikke diagnosen, da jeg valgte, men
kendte mine begraensninger, sa ubevidst har
sygdommen haft indflydelse”. Andre sup-
plerer: "Det var svaert at finde noget, som
jeg kunne holde til og som interesserede
mig” og "jeg valgte noget bogligt, men
ville gerne have vaeret kok”. Nar man kigger
pa besvarelserne omkring job og karriere,
er der naeppe tvivl om, at maendene gene-
relt ser anderledes pa, hvorvidt Marfans
syndrom er begraensende for den enkelte.
| kapitel 2 kunne man ogsa konstatere, at
maendene fordelte sig anderledes end kvin-
derne omkring kroniske smerter, sa det er
muligt at forholdet til smerter er en del af
forklaringen pa forskellene mellem kgnnene.
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Lidt mere end hver femte af de voksne
har oplevet problemer med at finde et job.
Blandt dem der har eller har haft jobs, er
der kun seks, der har haft problemer med
at fa fri til undersggelser i forbindelse med
deres diagnose. To femtedele af de 57, som
svarer, har den erfaring, at deres kollegaer
har taget hensyn til at de har et handicap,
mens to af fem overhovedet ikke synes,
at kollegaerne skal tage hensyn. Knap en
femtedel oplever, at kollegaerne glemmer
at tage hensyn.

Knap en fjerdedel har oplevet problemer
med at blive optaget i en pensionskasse pa
almindelige vilkar. Ifalge spargeskemakom-
mentarerne er der bade nogle, som optages
med ringere vilkar, og nogle som slet ikke
bliver optaget. En forklarer: "De ville ikke
optage mig pa almindelige vilkar”. Nar ikke
flere har haft problemer med at blive opta-
get pa normale vilkar, skyldes det blandt
andet, at nogle er blevet optaget i deres
pensionskasse, fer de fik diagnosen. Det er
dog ikke klart, om de adspurgte har tjek-
ket med deres pensionskasse, om de stadig
er deekket pa samme vilkar, efter at de har
faet stillet diagnosen.

Parforhold og graviditet

Langt starstedelen, omkring tre fierdedele,
af de medvirkende er enten gift eller lever
i parforhold. Syv er ikke leengere i parfor-
hold. 11 har aldrig levet i et parforhold.
36 af de 70, som besvarer spagrgsmalet,
har ingen bgrn. Otte ud af de 36 har dog
planer om af fa bgrn. De 38, som har bgrn,
har primaert mellem ét og tre bgrn. De fle-
ste har to, og der er én, som har fire barn.
Lidt over halvdelen har faet deres barn,
for de fik diagnosen. Der er dog 18, som
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har faet barn, efter at de fik diagnosen. |
gruppeinterviewet med de voksne var det
tydeligt, at det efter diagnosen er stillet kan
veere et fglsomt emne for dem, som gnsker
at fa barn..

En kvinde fortzeller: "Da jeg var inde til
min farste undersggelse (for Marfans syn-
drom) for fire ar siden, var min datter med.
Pa det tidspunkt var hun 22 og gravid, sa
laegen der undersggte mig sagde, jamen
det var jo dybt ulykkeligt, at hun var gravid.
Hun blev faktisk forskraekket over det. Hvis
hun havde ikke vaeret sa langt henne, sa
havde han sikkert foresldet en abort. Han
var virkelig chokeret over, at hun skulle
vaere mor”.

En anden kvinde fortaeller om nogle af de
komplikationer, der kan vaere ved graviditet
og fadsel: "Det var min ryg, der skred, og
det var virkelig hardt at baere rundt pd mine
barn der. Nu er det sa aorta, der er pa vej
ud, sa der er altsa sadan forskellige ting,
hvor man siger, o.k. det gar squ ikke at fa
sma bgrn nu”.

To af fem har modtaget genetisk rad-
givning. Af de 18, der har fadt efter at de
fik diagnosen, har 11 modtaget genetisk
radgivning. Der er saledes 7, som ikke har
modtaget genetisk radgivning, selvom der
var en risiko for at give diagnosen videre til
deres barn.

Afslutningsvis blev der spurgt om even-
tuelle planer om at fa barn. Dels er der
50% risiko for at fa et barn med Marfans
syndrom, og dels indebaerer graviditeten en
aget risiko. | forbindelse med graviditet kan
der opsta komplikationer, da graviditeten
laegger et stort pres pa hjerte-karsystemet
og specielt pa aorta. Desuden kan der
opsta problemer med led og muskler. Hver
anden mente, at risikoen har veeret eller er
udslagsgivende for eventuelle planer om at
fa barn. Der skrives utroligt mange kom-
mentarer til dette spargsmal. Her er et lille
udvalg: "Jeg gnsker ikke at give Marfan
videre”, "Jeg er mest bekymret for, hvordan
det pavirker mit helbred, fordi der er store
problemer i forbindelse med en graviditet”,
"kan hjertet holde til en graviditet og orker
jeg at passe et barn tilfredsstillende, og
lever jeg laenge nok til at se det vokse op”
0g "min partner har en negativ holdning
til handicappet”. Der er ogsa kommentarer
fra dem, som ikke mener, at risikoen for at
give syndromet videre har vaeret udslags-
givende for deres valg. En skriver: "Jeg vil
gerne have barn. Jeg har haft et godt liv og
vil sette et eventuelt marfanbarn i verden
med god samvittighed”.
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KAPITEL 10:
Konklusionen

Marfans syndrom er en bindevaevslidelse,
som kan pavirke stort set alle dele af krop-
pen. For nogle er Marfans syndrom et svaert
handicap, som kan praege hverdagen meget.
For andre er det en latent ubehagelighed,
som altid ligger i baghovedet. Der kan vaere
stor forskel, men for alle gaelder det, at
syndromet kan vaere livsfarligt p.g.a. aorta-
og hjerteproblemer. Samtidig er Marfans
syndrom en forholdsvis skjult lidelse. Nogle
bliver godt nok meget hgje og er tynde med
lange lemmer, men smerterne og led- og
rygproblemer, som flere lider af, er ikke syn-
lige for omgivelserne. Ekstrem traethed og
migraene er heller ikke tydeligt, eller som en
kvinde forklarede det i kapitel 3:

"Det kan godt vaere lidt sveert at forklare
socialradgiverne, hvad Marfans syndrom
indebaerer, og hvad det er for nogle proble-
mer, hvis det er lidt diffuse problemer som
at vaere traet osv. Det er lidt svaert at male
og lidt sveert at forklare.”

Marfan Syndrom findes i mange forskel-
lige grader og med meget individuelle
udslag. Denne konklusion vil starte med en
kort gennemgang af nogle af de centrale
pointer fra de foregaende ni kapitler.

Diagnose afklaring

Kortlaegningen har bl.a. vist, at der er en
svag tendens til, at ventetiden pa diagnosen
er pa vej ned. Saledes far de yngre diag-
nosen tidligere, end de zeldre gjorde. Da
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Marfans syndrom ikke altid er nem at kon-
statere hos bgrn, er det formentlig drsagen
til, at der kun er tale om en svag tendens.
| alle andre kortlaegninger har der vaeret en
mere tydelig tendens imod kortere vente-
tid pa at diagnosen bliver stillet. Den mest
almindelige grund til, at man bliver under-
sagt for Marfans syndrom, er symptomer
pa sygdom. Andre grunde er en slaegtning
med Marfans syndrom, eller at man er et
typisk tilfeelde. Der skal i snit mellem to
og tre undersggelser til at stille diagnosen
(bemeaerk at en undersaggelse godt kan veere
et undersggelsesforlgb, hvilket her dog kun
teeller som én undersggelse).

Mere end halvdelen er enten ikke klar
over arvegangen, eller ogsa angiver de
en forkert arvegang. | mange tilfelde kan
det skyldes, at de ikke kender betegnelsen
for arvegangen — jf. at der i skemaet blev
spurgt om dominant eller recessiv arvegang.

Overbevaegelige led er et symptom, som
to af tre med Marfans syndrom lider af.
Derudover har knap to af tre problemer
med at veere hgjere end jeevnaldrende,
vaere ekstremt traette og/eller have pro-
blemer med synet og hjertet. Mere end
halvdelen har kroniske smerter som falge af
Marfans syndrom, viser undersggelsen. Og
mere end to af tre af de voksne oplever, at
symptomerne forvaerres med alderen.

Derudover viser undersggelsen, at mange
af forzeldrene til dem under 18 ar og
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voksne med Marfans syndrom ikke kendte
til behandlingsprotokollen for Marfans syn-
drom, selvom den er sendt til alle medlem-
mer i foreningen tilbage i 2001.

To af tre far blodtryksregulerende medi-
cin, og nogle er eller har typisk i en alder af
10-12 ar veeret i hormonbehandling i hab
om at mindske deres sluthgjde.

En del har ogsa gennemgaet en eller flere
operationer. Flest for lgse gjenlinser, men
en del er opereret for en udvidet aorta og/
eller er opereret for problemer med deres
hjerteklapper.

Kontakten til de sociale

myndigheder og skolen

Informationen fra de sociale myndigheder
er ifglge de medvirkende ikke altid tilstraek-
kelig. Langt de fleste mener ikke, de blev
informeret godt nok om deres sociale ret-
tigheder, og halvdelen af forzeldrene og to
tredjedele af de voksne har valgt at hente
information fra andre, for at veere bedre
forberedt. Paradoksalt nok kan denne util-
fredshed netop skyldes, at Landsforeningen
for Marfan Syndrom har valgt at ansaette en
socialradgiver pa deltid. Personer med Mar-
fans syndrom har igennem landsforeningen
mulighed for at modtage information pa et
niveau, som er langt hgjere og mere kva-
lificeret end i foreninger uden denne type
kompetence tilknyttet. Og det veelger langt
de fleste af gare. Personer med Marfans
syndrom er derfor ofte orienteret bedre end
deres lokale kommune har mulighed for at
vaere, og det kan meget vel vaere arsagen
til, at de finder kommunens informationsni-
veau utilstraekkeligt. Der er nemlig forholds-
vis fa, som oplever afklaringsproblemer i
forhold til de ansggninger, de har sendt til

kommunen, og kun én familie har oplevet,
at de slet ikke kunne fa nogen lgsninger
igennem hos kommunens socialforvaltning.
Hjeelpemidler og gkonomisk statte er de
mest almindelige ydelser, som personer
med Marfans syndrom og deres pargrende
s@ger hos socialforvaltningen.

To af tre mener ikke, at de offentlige
myndigheder har koordineret indsatsen i
deres tilfeelde. Det sidste betyder, at det i
mange tilfeelde er personen med Marfans
syndrom eller dennes familie, som ma sta
for koordineringen. Kortlaegningen viser
desuden, at mindst halvdelen af foraeldrene
og de voksne selv fgler, at de ofte har mat-
tet tage initiativ til en bedre koordination.
Manglende kendskab til Marfans syndrom
er ogsa en problemstilling, som optager
de medvirkende. Halvdelen har oplevet, at
manglende kendskab er et problem. Det er
iseer pa socialforvaltningerne og pa hospita-
lerne, at disse problemer opleves.

Halvdelen har problemer i skolen, som
kan relateres til Marfans syndrom. Hver
fierde af de voksne oplevede, at mobning
var et problem. | gruppeinterviewene er det
tydeligt, at mobning fylder meget. Nogle af
de medvirkende havde eller har problemer
med at koncentrere sig i undervisningen
eller savnede hensyntagen i den daglige
undervisning. Operationerne, kontrollerne
og diverse undersagelser ggr ogsa, at der
kan veere problemer med fravaer fra skolen.
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Pavirkning af hverdagen og

socialt samvaer

Marfans syndrom er langt fra altid synligt
for omgivelserne. Et flertal af foreeldrene
oplever, at andre glemmer de ngdvendige
hensyn til deres barn og barnets handi-
cap. Nogle skriver, at det er fordi Marfans
syndrom ikke er tydeligt. Halvdelen af de
medvirkende voksne oplever, at omgivel-
serne ikke er tilstreekkelig opmaerksomme
pa, at de har Marfans syndrom, og dermed
glemmer at tage hensyn. Samtidig kan den
@gede hgjde i forhold til jaevnaldrende dog
blive sa tydelig, at det kan fgre til mobning
og psykiske problemer. Nogle af foraeldrene
snakker om behovet for at fokusere pa de
psykologiske aspekter af at veere anderle-
des. En bekymring som tilsyneladende isaer
er et problem for pigerne.

Problemer med ekstrem treethed har ogsa
betydning for hverdagen. De to tredjedele,
som har dette problem, oplever at det kan
vaere svaert for omgivelserne at forholde sig
til. At Marfans syndrom kan blive en alvorlig
trussel for helbredet er ogsa noget, som fyl-
der meget i tankerne bade hos forzeldrene
og de voksne med diagnosen.

To tredjedele af de voksne ville gerne
benytte et genoptraningscenter, hvis et
sadant fandtes, som jeevnligt tilbyder akti-
viteter for personer med Marfans syndrom.
Halvdelen af dem ville ogsa selv betale for
et sadant tilbud, hvis det er ngdvendigt.

Voksne med Marfans syndrom
Kortlaegningen har vist, at der er nogenlun-
de lige sa mange i almindelig beskaeftigelse
som pa enten fgrtidspension eller i flexjob.
Det daekker dog over store kgnsforskelle,
idet maendene i mindre grad end kvin-
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derne modtager fgrtidspension eller andre
overfgrselsindkomster og i hgjere grad er
tilknyttet arbejdsmarkedet. P& samme made
mener feerre maend end kvinder, at Marfans
syndrom har negativ indflydelse pa karriere-
valget og forlgbet af arbejdslivet.
Kortlaegningen viser ogsa, at en del ikke
har modtaget genetisk radgivning — bl.a.
har syv af de 18, der har fgdt efter at de
fik diagnosen, ikke faet det. Hver anden
mente, at risikoen for at give Marfans syn-
drom videre har veeret eller er udslagsgi-
vende for eventuelle planer om at fa barn.
Samtidig er der en risiko for, at der i forbin-
delse med graviditet laegges et stort pres
pa hjerte-karsystemet og specielt pa aorta,
hvorved der kan opsta komplikationer.

Perspektivering
og opsamling

Marfans syndrom kan ikke ses

Bortset fra symptomet med at veere hgj og
tynd er Marfans syndrom et stort set usynligt
handicap. Usynligt pa den made, at omgi-
velserne ikke ngdvendigvis "opdager” eller
registrerer symptomerne. Kroniske smerter,
overbevaegelige led, ekstrem traethed og
problemer med synet er ikke dbenbar for
omgivelserne. Det kan derfor vaere svaert
at forsta problemerne og huske at tage de
hensyn, som kan vaere en hjaelp. Der er lidt
uenighed om, hvor mange hensyn der skal
tages. Nogle ansker ikke szerlige hensyn,
mens andre savner det. En vaesentlig for-
klaring pa forskellen ligger formentlig i det
individuelle omfang af smerter og traethed.
Jo mere handicappet generer en, jo mere
behov for hensyn har man formentlig.
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Livstruende

Marfans syndrom kan vaere livstruende, og
det fylder en del i bevidstheden hos bade
dem med Marfans syndrom og hos forzel-
drene. Det er noget der ligger i baghove-
det, som en siger. Omvendt mener flere af
de medvirkende ikke, at det livstruende kan
0g ma styre deres hverdag. Livet skal leves
— 0gsa selvom der er en risiko.

Stor forskel pa tilknytningen til
arbejdsmarkedet

Kortleegningen har dokumenteret en
vaesentlig forskel imellem kgnnene. Maen-
dene er forholdsmaessigt bedre til at fast-
holde en tilknytning til arbejdsmarkedet. En
arsag kan veere at kvinder typisk er mest
hypermobile, men uanset hvad er det klart,
at handicappet har en starre betydning for
kvinder end maend.

Set i forhold til den undersggelse, som
Landsforeningen for Marfan Syndrom
lavede i 2000, er der en tendens vaek fra
fartidspension og imod flexjob. Dette er
ikke overraskende, idet der i sociallovgiv-
ningen generelt er fokus pa at udnytte den
erhvervsevne, der er hos den enkelte — ogsa
hos handicappede. For personer med Mar-
fans syndrom er det vaesentligt, at denne
udvikling ses i forhold til, at der hos mange
opleves en forveerring af symptomerne,
som kan fa betydning for den fortsatte
tilknytning til arbejdsmarkedet — og det
gaelder bade for dem, som er i almindelig
beskaeftigelse og i flexjob.

Socialradgiver har stor betydning
Mange af de medvirkende mener ikke, at
den information de modtager fra deres
sagsbehandler er tilstraekkelig, og mange

fremhaever til gengeaeld den stgtte og rad-
givning de kan fa i Landsforeningen for
Marfan Syndrom. Dette skyldes, at landsfor-
eningen har taget det valg at deltidsansaet-
te en socialradgiver. Det er selvsagt et valg,
som pafgrer foreningen en raekke udgifter,
og pa omradet sjeeldne handicap er dette
valg ogsa en sjeldenhed. De faerreste for-
eninger har rad til eller har valgt at priorite-
re deres midler pa denne made. Men denne
kortlaegning viser, at landsforeningens valg
har stor betydning for dens medlemmer.
| stort set alle skemaer og gennem begge
gruppeinterview fremgar betydningen af
socialradgiveren tydeligt. Der er tale om en
socialradgiver, som har kunnet opbygge en
unik viden om netop Marfans syndrom, og
som derfor kan radgive specifikt ud fra de
enkeltes og familiernes situation. Det er som
sagt et valg at ansaette en socialradgiver.
Landsforeningen har mindre gkonomisk fri-
hed og ma fraveelge andre aktiviteter. Men
denne kortlaegning dokumenterer dog, at
det ikke er penge ud af vinduet.

Samlet set virker det, som om der pa saer-
ligt fem omrader er plads til forbedringer:

Mobning p.g.a. hgjde

Selvom det er et begraenset antal af de
medvirkende, som fremhaever mobning
som et problem i spargeskemaerne, er det
en vaesentlig problemstilling i teenagedrene.
Det er problematisk for de unge at veere
anderledes i den periode, hvor man normalt
danner sin identitet. Mobning og falelsen
af at veere udenfor og anderledes kan for
nogle give sociale og psykiske problemer.
Flere foraeldre efterlyser starre fokus pa
denne problematik.
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Manglende kendskab giver problemer
Isaer pa socialforvaltningerne, men o0gsa i
behandlingssystemet, er der ifalge de med-
virkende problemer med manglende kend-
skab til Marfans syndrom. Det kan gere det
vanskeligt at forklare hverdagens problemer
— fx med ekstrem traethed og smerter

— fordi det almene kendskab til denne
sjzeldne diagnose er begraenset. | kortlaeg-
ningen har flere ogsa bemaerket dette. Der
er derfor fortsat behov for at styrke infor-
mationsindsatsen, men isaer for mere fokus
pa de sarlige problemstillinger, som gaelder
for mennesker med et usynligt eller naesten
usynligt handicap.

Genetisk radgivning til flere
Kortlaegningen har vist, at mange af dem,
som har faet barn efter at de fik diagnosen,
ikke har faet genetisk radgivning. Der er
saledes et stort behov for en styrkelse af
denne. Iszer fordi der ogsa er en del, som
oplever graviditetskomplikationer.

Forveerring med alderen

To tredjedele af de voksne oplever at fa
forvaerrede symptomer med alderen og har
dermed behov for rad, vejledning og i nogle
tilfeelde behandling fra sundhedssektoren
og/eller stgtte fra de sociale myndigheder.
Det er isaer treetheden og smerterne, som
forvaerres. Der kan bl.a. veere tale om slita-
ge p.g.a. hypermobilitet. | forhold til sund-
hedssektoren er det en vaesentlig konsta-
tering, fordi der normalt er en tendens til,
at personer over 18 ar har mindre kontakt
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til sundhedssektoren end bgrn under 18 ar.
Der er saledes en risiko for, at en gruppe
ikke kan fa den stgtte, de har brug for. |
forhold til de sociale myndigheder er det
ligeledes en vaesentlig problematik, bade
fordi der kan opsta nye sociale problemstil-
linger p.g.a. af forvaerringen, og ogsa fordi
der ligger en seerlig problematik i forhold til
at fastholde en tilknytning til arbejdsmarke-
det. Dette kan blive svaerere, ndr man ople-
ver flere smerter og er mere treet.

Kensforskel i tilknytningen til
arbejdsmarkedet

Der er en stor forskel pa kannene, nar det
geelder tilknytningen til arbejdsmarkedet.
Der er bade mand og kvinder pa fartids-
pension og i flexjob, men der er forholds-
maessigt langt flere kvinder pa disse to
ydelser end maend, og mandene mener
0gsd, at Marfans syndrom har langt mindre
indflydelse pa karriere og jobforlgb. En af
arsagerne er formentlig, at kvinder generelt
har en hgjere tendens til hypermobilitet end
maend, men der kan ogsa vaere andre. Det
ligger ikke inden for rammerne af denne
kortlegning at give en fyldestgarende
redeggarelse for baggrunden, men det vir-
ker som et omrade, hvor der er behov for
en narmere undersggelse. Kvinderne har
tilsyneladende nogle problemstillinger, som
giver dem et stgrre besvaer med at fast-
holde tilknytningen, og dermed far Marfans
syndrom en kgnsmaessig slagside. En pro-
blematik, som isaer de sociale myndigheder
bar have fokus pa.
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Living With Marfan's Syndrome

English Summary

This survey informs about the living condi-
tions of people diagnosed with Marfan’s
Syndrome. Marfan’s Syndrome is a herita-
ble disorder that attacks the connective tis-
sue. Connective tissue is found all through-
out the body, therefore many body systems
such as the skeleton, the eyes, the heart
and blood vessels, the nervous systems,
the skin, and the lungs are affected by the
condition. There are about 500 cases of
Marfan’s Syndrome in Denmark.

The survey shows, among other things,
what consequences a diagnosis has on fam-
ilies. A number of everyday life accounts
included in the study helps to illustrate just
how much attention children and adults
with Marfan’s Syndrome require.

For some patients, Marfan’s Syndrome
is a serious disability which greatly affects
everyday life; for others, it is a latent distur-
bance that always lingers in the back of the
mind. Despite that there may be huge dif-
ferences in degrees of severity — Marfan’s
Syndrome is potentially life-threatening to
all because it does tend to cause problems
with the aorta and heart. At the same
time, Marfan’s Syndrome is a relatively invis-
ible disorder. Some individuals are very tall
and skinny with long limbs, but the joint
and back pains that plague many are not
obvious to others.
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By focusing on a variety of issues, this
survey attempts to describe some of the
obstacles everyday life and life in general
presents to people with Marfan’s Syndrome
and suggests ways in which some of these
problems can be countered or prevented in
the first place. Unfortunately, many of the
people who are in a position to help i.e. the
primary target audience of this publication,
professionals in the social, health-care and
educational sectors, are often not aware
of all of these problems due to a lack of
first-hand experience with the disorder.
This survey, which has been carried out in
conjunction with the Danish National Asso-
ciation for Marfan’s Syndrome, means to
address this issue.

Counselling

The study showed that the part-time social
worker hired by the Danish National Asso-
ciation for Marfan’s Syndrome proved of
great value to people with Marfan’s Syn-
drome in Denmark. The evaluations of the
questionnaire and both group interviews
basically point to the importance of this
social worker. This particular social worker
is able to provide advising exclusive to each
individual’s or family’s situation on account
of the specialized knowledge she has
acquired about Marfan’s Syndrome.
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The survey shows that improvements
should be made in these five areas:

Mobbing on account of height

Despite that only a few participants cited
mobbing as a problem in the questionnaire,
it can be a real issue during adolescence.
Being different during a period where iden-
tity is usually formed can be troubling for
young people.

Improved knowledge of the

problems faced by people with
Marfan’s Syndrome

According to the survey participants, the
lack of knowledge about the problems
associated with Marfan’s Syndrome is evi-
dent especially within the social sector but
there are also problems within the medical
treatment sector. This can be problematic
when explaining everyday distresses like
extreme fatigue and pains, because com-
mon knowledge about this rare diagnosis is
limited.

Genetic advising for more people

The study showed that many of those indi-
viduals, who had children after they had
been diagnosed, did not receive genetic
advising. There is a great need to improve
access to genetic advising — especially
because there are some women who do
experience pregnancy complications.

Deterioration of symptoms with age
Two-thirds of the adults witness a deterio-
ration of their symptoms as they age and
thus are in need of advising, guidance, and
in some cases medical treatment and/or
support from social authorities. Especially
fatigue and pains worsen with age as hyper-
mobility causes the joints to wear down.

Differences between men and women
in ties to the job market

There is a significant difference between
men and women in terms of their ties to the
work force. Both men and women receive
their retirement pension at an early age
and are employed in part-time jobs that are
subsidized by the public authorities, but this
applies by far more to the latter. Men also
think that Marfan’s Syndrome plays far less
of a role in their career and work progress.
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At leve med
Marfans syndrom

Dette er den tiende af i alt 13 undersagelser, hvor Center for Sma Handicapgrupper
kortlcegger, hvordan det er at leve med forskellige sjceldne handicap.

Der er omkring S00 personer i Duanmark med Marfans syndrom, og der fedes ca. 7 om
daret. Det er en arvelig, medfadt bindeveevssygdom, der pdvirker bindevcevet iscer i
skelet, gjne, blodkar og lunger. Syndromet kan betyde, at man bliver hgj og tynd med
lange lemmer, og at man kan G ryg- og ledproblemer. Desuden er der bl.a. hjerte-
/karproblemer, som kan veere livstruende, forskellige gjensymptomer, tandproblemer
og hypermobilitet. Det er vanskeligt at stille diagnosen, og den kan ikke stilles med en
enkelt undersggelse. Selv de mest fremtrcedende karakteristika ved Marfans syndrom
optrceder langt fra hos alle. Det er et meget individuelt syndrom. For at kunne stille
diagnosen skal man igennem en rcekke kliniske undersggelser, og familiens tidligere
sygdomme og symptomer vil blive gransket. Oftest kommer sygdommen fgrst til
udtryk i lgbet af voksenlivet, fordi kroppen og bindevcevet udscettes for gget belast-
ning. Det er derimod vanskeligt at stille diagnosen pd smd begrn, medmindre sympto-
merne er alvorlige, eller en foreelder har diagnosen.

Med de behandlingstilbud, der findes i dag, kan langt de fleste leve et bdde langt og
godt liv, idet der er gode muligheder for at afhjcelpe og behandle fglgesygdommene.
Det er derfor vigtigt at blive fulgt af specialleeger.

Publikationen er iscer rettet imod fagfolk pd sundheds-, social- og uddannelsesom-
rddet — samt imod andre, hvis vej i den ene eller anden sammenhceng krydser men-
nesker med Marfans syndrom. Formdlet er at give et ncermere indblik i livet for barn,
unge og voksne med syndromet.

Undersggelsen er som neevnt det tiende bidrag i et samlet kortleegningsprojekt, som
Center for Smd Handicapgrupper iveerksatte i 2000. De ni ferste kortlcegninger dre-
jede sig om Tourettes syndrom, medfedt knogleskerhed (osteogenesis imperfecta),
primeer immundefekt, Rubinstein-Taybis syndrom, galaktoscemi, tubergas sclerose,
Angelmans syndrom, Ehlers-Danlos’ syndrom og Crouzons syndrom.

Yderligere vil falge kortleegninger af Spielmeyer-Vogts syndrom, dveergveekst og
Sotos’ syndrom. Endelig er det hdbet at skaffe finansiering til et opsamlingsprojekt,
der pd baggrund i de 13 undersagelser sager at treekke nogle generelle vilkar og pro-
blemer ved at leve med et sjeldent handicap op.





