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KAPITEL 1:

Om undersagelsen

Forord

Dette er den femte i en raekke af kortlaegnin-
ger der indgar i det kortleegningsprojekt,
som Center for Sma Handicapgrupper (CSH)
igangsatte i 2000.

Kortlaegningsprojektet beskriver levevil-
karene for mennesker med sjeeldne diagno-
ser, og med denne publikation er vi naet til
stofskiftesygdommen galaktosaemi. Den lille
gruppe bgrn og voksne, der har denne diag-
nose, er bl.a. karakteriseret ved at have ud-
viklingsforstyrrelser.

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 galaktosaemi. Samtidig
er den rettet mod de beslutningstagere, som
har indflydelse pa dansk handicappolitik.

Det er tanken at give indblik i hverdagens
sma og store udfordringer for de bergrte
familier, s& malgruppen far mulighed for at fa
indblik i, hvordan familierne oplever samspil-
let med fagpersonalet. Endelig gives der bud
pa hvilke Igsninger, der eventuelt vil kunne
lette brugernes og de pargrendes hverdag.

Galaktosaemiforeningen i Danmark har
veeret en vigtig samarbejdspartner. Uden
deres input var denne publikation ikke blevet
en realitet.

En stor tak til medlemmerne og seerligt til
Gitte Jstergaard og Marianne Egholm, som
har vaeret falgegruppe undervejs i forlgbet.

Laesevejledning

De laesere, som ikke har behov for en ngjere
redeggrelse for diagnosen, kan undlade at
laese s. 5-6. Og for de af laeserne, hvis inter-
esse for undersggelsen ferst og fremmest
samler sig om de konkrete resultater og kon-
klusioner, er det muligt at springe s. 6-8 over,
hvor der geres rede for metodeovervejelser,
herunder fremgangsmade og diskussion af
data-validitet.

Sidste afsnit i Kapitel 1 om Baggrundsdata
samt resten af publikationen rummer den
egentlige analyse og de konkrete resultater
af undersagelsen.

“Foreeldre” kontra “voksne”
Det er kun voksne personer, der har udfyldt
spergeskemaer og deltaget i interviews.
1. Foreeldre til bgrn med galaktosaemi:

Dem kalder vi for nemheds skyld foreeldre.
2. Voksne med galaktosaemi: Kaldet voksne.

Indledning
Galaktosaemi er en medfadt stofskiftesyg-
dom. Ubehandlet farer den til svaere fysiske
og psykiske handicap og er livstruende. Disse
meget alvorlige falger kan undgas ved at
folge en diset.

Selvom sygdommen gennem digeten er vel-



behandlet, medfarer den oftest funktionsned-
seettelser i forskellig grad, og der er her tale
om ikke-synlige handicap. Desuden medfgarer
sygdommen indirekte en raekke sociale og
psykosociale problemer, der i vekslende grad
praeger opvaeksten og voksentilvaerelsen.

Allerede fra fadslen kan et barn med
galaktosaemi vende op og ned pa forzeldre-
nes forventning til det at fa barn. De farste
dage og uger kan vaere en voldsom oplevel-
se, da barnene ofte er meget syge. Galakto-
saemi kraever ogsa tilvaenning og omstilling
p.g.a. af den livslange dieet, og vil derfor
pavirke livet for hele familien. Familien ma
indstille sig pa store forandringer, hvilket kan
Vaere en Ssvaer proces.

En af de farste udfordringer for familien er
at skaffe viden om den sjeeldne diagnose. En
anden udfordring er den begraensede viden
og erfaring, som praeger omgivelserne.
Denne mangel pa viden kan i mange tilfaelde
betyde, at parerende eller den voksne med
sygdommen selv aktivt ma sege information,
fx via patientforeningen, videnscentre eller
internettet. Det kan medfgre, at familierne
opnar mere viden end fagpersonalet.

Gennem denne undersggelse af levevil-
karene for mennesker med galaktosaemi er
det formadlet at seette fokus pa de seerlige
problemstillinger, som kendetegner gruppen.
Kortlaegningen skal bidrage til at give et gget
indblik i og viden om levevilkarene.

Den primaere malgruppe er fagpersonale
0g beslutningstagere, som i deres daglige
virke har indflydelse pa de offentlige tilbud,
som kan gives til mennesker med galakto-
sami. Indblik er vaesentligt for denne mal-
gruppe, der ofte har et begraenset kendskab
til dagligdagen med galaktosaemi.

Ud over den primaere malgruppe kan for-

habentlig alle andre med interesse for galak-
tosaemi fa et bedre indblik i, hvordan denne
sygdom pa forskellig made kan saette sit
praeg pa hverdagen.

Det er hensigten, at den @gede viden skal
bidrage til at skabe opmaerksomhed og give
baggrund for nytaenkning blandt malgrup-
pen. Her taenkes ikke mindst pa nytaenkning
vedrgrende koordinerede strategier i - og pa
tveers af - sundheds-, social- og undervis-
ningssektoren over for mennesker med
galaktosaemi.

Led i overordnet kortleegning
Kortlaegningen af galaktosaemi indgar i et
starre kortlaegningsprojekt, hvor en raekke
andre sjzaeldne diagnoser bliver undersggt.
Det er mdlsaetningen pa et senere tidspunkt
at bruge resultaterne fra denne og andre
undersggelser til at lave en samlet opsamling
om levevilkarene for personer med sjeeldne
handicap.

Undersggelserne er opbygget omkring en
reekke overordnede temaer, som saetter fokus
pa forskellige perioder og aspekter af livet. De
fleste af temaerne gar igen i de forskellige
undersggelser, sa det bliver muligt at drage
sammenligninger imellem diagnoserne. Enkel-
te temaer er specifikke for den enkelte eller
for nogle af diagnoserne. Eksempelvis er et
tema om parforhold og ensket om at fa
barn, der indgdr i denne undersggelse om
galaktosaemi, szerlig relevant fordi sygdom-
men er arvelig, mens emnet er irrelevant for
mange andre diagnoser.

Temaer i denne kortlaegning

¢ At fa diagnosen

e Kontakt til sociale myndigheder og
paedagogiske institutioner
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* Behovet for information

e Pavirkning af hverdagen og familien
e Sociale netvaerk

e Skolegang

e Fritidsaktiviteter

e \/oksen med galaktosaemi

e Parforhold og @nsket om at fa barn

Diagnosen galaktosaemi
Galaktosaemi er en medfadt arvelig stofskif-
tesygdom, hvor enzymet, der nedbryder
galaktosedelen i maelkesukker (laktose), ikke
dannes. Ubehandlet fgrer galaktosaemi til
gulsot, gra staer, hjerneskade og til en livstru-
ende tilstand. Sygdommen kraever livslang
dieet fri for maelkesukker. Galaktosaemi blev i
Danmark farste gang beskrevet i 1955.
Galaktosaemi skyldes manglende produktion
af enzymet Galaktose-1-fosfat uridyltransfe-
rase (forkortet GALT). Det manglende enzym
skyldes en genfejl, der er lokaliseret til kro-
mosom 9.

Galaktosaemi viser sig som regel dage eller
fa uger efter fadslen ved svaere maveproble-
mer, nar indtagelsen af maelk for alvor er
kommet i gang. Barnet vil typisk kaste op
eller gylpe meget, hver gang det far maelk.
Samtidig bliver huden typisk gul, som udtryk
for en leverskade (gulsot). Diarré indtraeder,
barnet mister appetitten, far ter hud, bliver
slovt, slapt og tager ikke pa i vaegt. Leveren
og milten bliver forstarret, og der ophobes
vaeske i kroppen. Nyrerne kan ogsa tage
skade. Barnet bliver i gget omfang modtage-
ligt for infektioner. Temperaturen svinger i
mange tilfaelde uregelmaessigt, og kramper
kan forekomme.

Uden dizet kan tilstanden i lgbet af nogle
uger medfare koma, som hurtigt kan blive
livstruende. | de fleste tilfaelde stilles diagno-

sen dog i lgbet af de farste uger efter
fadslen. Men senere diagnosticering kan
ogsa forekomme, hvis barnet fx har vaeret
sat pa en laktosefri kost, eller hvis der er en
vis tolerance over for galaktose.

Udbredelse og arvegang

Diagnosen stilles ved undersggelse af barnets
urin og blod. Hvis undersggelsen viser store
maengder af galaktose-1-fosfat, er der ingen
tvivl om diagnosen, men den kan ogsa
bekraeftes ved en enzymanalyse og i nogle
tilfeelde ved en kromosomanalyse. Er der mis-
tanke, saettes barnet ofte i disetbehandling
for diagnosen er bekraeftet.

Man regner med, at der i Danmark fades 1
barn med diagnosen ud af 30-60.000
fedsler, svarende til at der fades 1-2 barn om
aret med galaktosaemi. Man antager, at mel-
lem 40 og 55 mennesker har galaktosaemi i
Danmark. Arvegangen er autosomalt reces-
siv. Det betyder, at hvis begge forzeldre er
raske baerere af anlaegget for galaktosaemi,
er der 25 % sandsynlighed for ved hver fad-
sel at & et barn med sygdommen. Anlaegs-
beerere er alle uden symptomer. Har en af
foreeldrene selv galaktosaemi, vil barnet altid
blive anlaegsbaerer. Men hvis den anden
foreelder tilmed er anlaegsbeerer, er der 50 %
sandsynlighed for, at barnet far sygdommen.
Hvis begge foraeldre har galaktosaemi, vil
deres bgrn fa sygdommen.

Fadevarer der skal undgas

| dizeten skal man primaert undga maelk og
meaelkeprodukter, som er den starste kilde til
meaelkesukker og dermed galaktose. Beteg-
nelsen maelk daekker ogsa over alle maelke-
produkter herunder flgde, smar, ost og raek-
ken af surmaelksprodukter. Der er ligeledes



laktose i mange industrielt fremstillede varer,
som fx fast food, mange typer palaeg og
bagvaerk. Derudover kan man ogsa finde lak-
tose i produkter som fx medicin og tandpa-
sta. Der er ofte problemer med varedeklarati-
onen, som ikke altid oplister alle ingredienser
og redeggr for laktoseindholdet. Isaer barn
har saledes brug for disetkontrollen for at
finde den rette dizet.

Hovedmaengden af galaktose bliver tilfart
kroppen gennem den mad vi spiser. Galakto-
se forekommer ogsa i naturens egne ravarer,
og en 100 % galaktosefri kost er derfor
umulig. Derudover producerer kroppens eget
vav 0gsa en mindre mangde galaktose.
Kroppen kan derfor ikke holdes helt fri for
galaktose - galaktosefri dieet eller ej. Galakto-
se i sma maengder er da ogsa ngdvendige
for kroppen og indgar bl.a. i nervecellerne.

Forlgb og prognose

Neurologiske forstyrrelser kan indtraede i
varierende grad, uanset om dizeten over-
holdes. Man ved meget lidt om, hvorfor
mangel pa GALT-enzymmet kan give lang-
sigtede komplikationer til trods for at diseten
overholdes. Komplikationerne kan vise sig
ved psykisk udviklingshamning i mild grad,
og i nogle tilfzelde kan man observere varig
skade af leveren, hjernen og synet (slarede
linser er tegn pa gra staer). Komplikationerne
vil forveerres, hvis diseten startes pa et sent
tidspunkt eller hvis den ikke overholdes.
Levealderen vil normalt ikke vaere forkortet.’

Taleproblemer er hyppige, ogsa ved normal
psykisk udvikling. Den sproglige udvikling er
ofte forsinket, og en del har vedvarende pro-
blemer med udtalen. Bade barn og voksne
kan have uklar tale, og det kan knibe med at

udtrykke det gnskede budskab og bestemte
ord. Det geelder iszer udtalen af komplekse
ord og ord med mange stavelser. Fejlene kan
vaere forskellige, hver gang et ord gentages.
Motoriske problemer med at “forme” orde-
ne, fx rytmiske bevaegelser med tungen, kan
spille en rolle. Talen kan vaere langsom, og
nogle stavelser vendes om.

Det anbefales at bgrn med galaktosaemi
far en talepaedagogisk vurdering og evt. stat-
te for at undga sterre talevanskeligheder.

Indlaeringsvanskeligheder kan vise sig i folke-
skolen, hvor handtering af sprogfagene og
matematik kan volde besvaer. Det skyldes
delvis sproglige problemer, men ogsa forstyr-
relser med hensyn til rum- og formsans. Her-
til kommer koncentrationsproblemer og
oplevelse af “uro i kroppen”.

Med stgtte til sproglige problemer og ind-
lzeringsvanskeligheder kan de fleste barn
med galaktosaeemi gennemfare et almindeligt
skoleforlab, men kun de faerreste magter en
videregdende boglig uddannelse.

Motoriske forstyrrelser i varierende grader
optraeder hos mange. Nogle fa bliver klunte-
de, far rystelser pa haenderne og svaert ved
at styre og koordinere bevaegelserne, nar de
vil udfere handlinger, de har besluttet sig for.
Der er desuden vanskeligheder med rumop-
fattelse og dermed besvaer med at kende
forskel pa hgjre og venstre. Jaevnlig ergo-
eller fysioterapi kan afhjaelpe motoriske for-
styrrelser og koordinationsproblemer.

Metodeovervejelser

Konkret fremgangsmade

Den metodiske udfordring for denne under-
sggelse var, at der kun er omkring 40-55 med

! Se evt. ogsa publikationen " Galaktosemi” fra Senter for Sjeldne Sykdommer og Syndromer, Rikshospitalet, Norge (2003)
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diagnosen, og at det samtidig ikke er muligt
at komme i kontakt med dem alle. Antallet er
sa lille, at det er vanskeligt at kortlaegge
udbredelsen af de relevante problemstillinger.
Undersggelsen af denne gruppe matte séaledes
metodisk indrette sig efter disse vilkar, og den
fik derfor en kvalitativ metodetilgang, hvor der
fokuseredes mere pa at beskrive de fremkom-
ne problemstillinger end at dokumentere
udbredelsen.

Kontaktmulighedernes betydning for
metodevalg

Kontakten til de mennesker, som medvirker i
undersggelsen, skete primaert gennem deres
forening, hvilket jo udelukker dem, som ikke
er medlemmer af foreningen. Sa for at fa det
bedst mulige grundlag for undersggelsen
blev Rigshospitalet kontaktet, fordi der her
er en centerfunktion for galaktosaemi.
Hospitalet har derfor kontakt til de fleste i
landet med galaktosaemi. Professor dr. med.
Flemming Skovby indvilgede i at viderefor-
midle spgrgeskemaer ud til de patienter, som
han havde kontakt med.

Denne made at kontakte personer med
galaktosaemi ville afstedkomme en vaesentlig
usikkerhed i undersggelsen, safremt besvarel-
serne var blevet behandlet efter rent kvanti-
tative metoder. Det ville simpelthen ikke vaere
muligt at godtgere, at resultaterne var
repraesentative for alle med galaktosaemi.
Nar det sa er sagt, er det samtidig vigtigt at
erindre, at der har veeret kontakt til en ret
stor del af alle med galaktosaemi i Danmark.
Formentlig har halvdelen af alle med galakto-
saemi svaret pa et spargeskema. Safremt
man - uden sammenligning i gvrigt - lavede
en undersggelse i den samlede danske be-
folkning ville det svare til 2,5 mio. besvarel-

ser. Nar man tager den begraensede maeng-
de mennesker med galaktosaemi i betragt-
ning, far man med dette undersggelsesde-
sign et ganske godt billede af levevilkarene
for denne gruppe. Et beskrivende billede.

Formal med spargeskemaerne

Der var iszer grund til metodeovervejelser i
forhold til spargeskemaundersggelserne. |
undersagelser med meget fa respondenter er
der grund til at veere skeptisk over for validi-
teten af resultaterne, hvis man ser det som
beregninger af forekomsten af en bestemt
problemstilling. Intentionen med spargeske-
maundersggelsen var heller ikke at beregne
valide procentfordelinger, men derimod at
lave en sondering blandt de medvirkende,
som giver mulighed for at identificere vee-
sentlige problemstillinger.

Undersagelsesdata
Der er brugt to former for data: Sperge-
skemaer og fokusgruppeinterview.

Sporgeskemaer
Der er udsendt to spgrgeskemaer: Et skema
rettet til foraeldrene til bgrn med galakto-
saemi, som er blevet bedt om at udfylde ske-
maet pa egne og barnenes vegne, og et
skema til dem med galaktosaemi, som er over
18 ar. | den forbindelse er det vaesentligt at
bemaerke, at alt i den felgende analyse af
levevilkarene for bgrn og unge under 18 ar
bygger pa foraeldrenes oplevelse af forholde-
ne. Det vil ikke vaere muligt inden for ram-
merne af denne undersggelse at vurdere, om
deres bgrn har de samme oplevelser.
Galaktosaemiforeningen i Danmark har
vaeret inddraget pa flere niveauer i arbejdet
med at indsamle data. For det ferste blev den



involveret i processen omkring formuleringen
af spgrgsmélene. Herved opnaedes en praecis
og relevant fokusering pa de szerlige proble-
mer, som er knyttet til galaktosaeemi, og sam-
tidig aktiverede selve processen nogle af de
ressourcer og den viden, som er samlet i for-
eningen. For det andet fungerede foreningen
som bindeled til de enkelte respondenter,
dels ved at stille medlemslisten til radighed,
dels ved at anbefale undersggelsen over for
medlemmerne. Dette har sandsynligvis haft
en positiv effekt pa svarprocenten.

Fokusgrupper

Den anden form for data blev indsamlet gen-
nem to fokusgruppeinterview. De to fokus-
grupper bestod af henholdsvis syv forzeldre
til bgrn med galaktosaemi, og seks voksne
med galaktosaemi. Interviewmetoden blev
baseret pa en friere struktur end traditionelle
interviews, idet interaktionen ikke kun fore-
gar mellem interviewer og deltagere, men
ogsa mellem deltagerne indbyrdes. Som
interviewer skal man sgge at igangsaette en
gruppeproces, som hvis den lykkes ofte ferer
til en mere alsidig belysning af emnerne gen-
nem den gruppedynamik, som opstar. Denne
interviewform har sin styrke i forbindelse
med interview om emner, hvor interviewper-
sonerne har et faellesskab - en fzelles for-
staelse af et ofte kompliceret emne, som
intervieweren ikke har de samme forudsaet-
ninger for at seette sig ind i. | fokusgruppein-
terviewet var der mulighed for at fa uddybet
problematikkerne, som var blevet belyst i
spargeskemaerne - men ogsa mere fglelses-
maessige aspekter. Gruppeinterview kan
udvikle sig sadan, at de interviewede praeger
billedet og genskaber noget af den sociale
verden, de har til feelles i dagligdagen, og

det kan give et unikt billede af komplekse og
ofte falelsesladede sammenhaenge.

Desuden gav metoden intervieweren lejlig-
hed til at mgde de mennesker, hvis levevilkar
skulle beskrives. Det ggede alt andet lige
interviewerens indsigt, forstaelse og forud-
saetninger for at nuancere den endelige rap-
ports konklusioner - sammenlignet med hvis
kontakten kun foregik via postvaesenet.

Begge fokusgruppeinterview blev gennem-
fart i september maned 2002. Interviewet
med foreeldrene udviklede sig i hej grad til
en samtale mellem foraeldrene, hvor de kom-
menterede hinandens udsagn og sammenlig-
nede med egen situation. Interviewet varede
to timer - eller rettere blev afbrudt efter to
timer for at gare plads til naeste interview.

Interviewet med de seks voksne med
galaktosaemi udviklede sig lidt anderledes.
Det havde mere karakter af et traditionelt
interview, hvor der blev stillet et spgrgsmal,
hvorefter en eller flere svarede. Antagelig
skyldtes det, at deltagerne var lidt generte og
tilbageholdende. Interviewet varede lige over
en time.

Begge interview gav en solid baggrund for
at kunne beskrive hverdagen for henholdsvis
familierne og de voksne med galaktosaemi
og dermed forsta baggrunden for deres
besvarelser af spgrgeskemaerne.

Baggrundsdata

Mange besvarelser fra medlemmer

Pa baggrund af medlemslister fra Galakto-
seemiforeningen i Danmark blev der udsendt
34 spargeskemaer i begyndelsen af septem-
ber 2002. Godt 14 dage senere fik medlem-
merne en pamindelse, og i begyndelsen af
oktober samme &r var 26 skemaer kommet
retur. Det svarer til en besvarelse pa 76,5 %.
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De 26 returnerede skemaer udgjordes af
10 skemaer udsendt til voksne over 18 ar og
16 skemaer malrettet til foraeldre til barn og
unge under 18 ar.

Der var i undersggelsen lagt op til, at det
var foraeldrene som skulle besvare sparge-
skemaet, safremt deres barn var under 18 ar,
og det er 0gsa sket i samtlige tilfaelde. Et af
skemaerne var dog udfyldt af en mor til en
voksen. Dette skema vil alligevel indga i data-
materialet for bgrn og unge, fordi moderens
besvarelse beskaeftiger sig med tiden fer bar-
net fyldte 18 ar.

Skemaerne for voksne er alle udfyldt af
den person, som har galaktosaemi.

Derudover blev der i september 2002
sendt et antal spargeskemaer til Klinik for
Sjeeldne Handicap pa Rigshospitalet. Menin-
gen var, at klinikken skulle videreformidle
disse skemaer til de patienter med galakto-
saemi, som den var i kontakt med. Der kom
desveerre ikke nogen skemaer retur.

Alder, ken m.v.
Alders- og kensfordelingen for de deltagen-
de ses i skema 1.

Alle under 18 ar bor stadig hjemme hos
deres forzeldre. To af dem over 18 ar bor
ligeledes hos deres forzeldre, mens fem bor
med deres samlever/aegtefelle, tre bor alene
0g en bor pa husholdningsskole.

Den ldste voksne, som deltager i under-
s@gelsen, er 42 ar.

Generelt er det hensigten med kortlaegnin-
gen at undersgge levevilkarene "fra vugge til
grav”; men det forhold, at den zeldste som
har medvirket er i begyndelsen af 40’erne,
kommer selvfglgelig lidt pa tveers af denne
ambition. Det er dog tvivisomt, om der fin-
des mange aldre med galaktosaemi. Syg-
dommen kan som tidligere naevnt vaere liv-
struende, safremt den ikke diagnosticeres.
Det kan meget vel betyde, at mennesker
som er fgdt far 1955, hvor sygdommen
farste gang blev beskrevet i Danmark,
naeppe har overlevet.

Terminologi: Foreeldre og voksne

| de fglgende kapitler vil der ofte blive hen-
vist til henholdsvis foraeldrene og de voksne.
Forzeldrene er i disse sammenhange en hen-
visning til de foraeldre, som har bgrn under
18 ar, og som har svaret pa spgrgeskemaer
og deltaget i gruppeinterviewet. De voksne
henviser til de voksne over 18 ar, som selv
har diagnosen, og som har svaret pa spgrge-
skemaer og deltaget i gruppeinterviewet. Der
er to af de voksne med diagnosen, som ogsa
selv er foraeldre, men ingen af deres barn har
galaktosaemi.

Skema 1: Alders- (2002) og kensfordeling for de deltagende

| alt Drenge Piger
Farskolealderen (0-6 ar) 5 3 2
Skolealderen og frem til 18 ar (7-17 ar) 10 6 4
Maend Kvinder
Voksne (18- ar) 11 5 6




KAPITEL 2:
At fa diagnosen

“Man teenker, bare det nu ikke mangler

et ben, bare det nu ikke mangler en arm,
bare det ikke er et mongolbarn. De tanker
man har om at fa et handicappet barn.
Man har aldrig nogensinde teenkt at skulle
komme ud for dette her. Da jeg fik at vide,
at han ikke kunne tdle mcelk, kan jeg
huske at jeg teenkte - er det bare det!”

Fra gruppeinterview med
forceldre til barn med galaktoscemi

Dagene for man far vished

De farste dage for et barn med galaktosaemi
kan vare meget dramatiske. Citatet illustre-
rer den forundring foraeldrene kan opleve,
nar de far forklaret arsagen til deres barns
ofte voldsomme sygdom i de farste dage.
Deres forestillinger om hvad der ville ske, hvis
de fik et handicappet barn, har naeppe inklu-
deret, at barnet ikke kunne tale brystmaelk
og ville fa voldsomme reaktioner. Nogle af de
beskrivelser foraeldrene kom med i interview-
et var fx: “Startede med enorme opkast og
var meget syg. Leveren fungerede 3 %, og
man fandt pa tiendedagen ud af, at han
havde galaktosaemi” eller “Han var ogsa
meget syg. Seks dage gammel var vi faktisk
ved at miste ham, og han 13 i koma".

De fortaeller om staerke folelsesmaessige
reaktioner oven pa hele det ofte hektiske for-
lzb. En mor beskriver det som at blive to ar
ldre pa fa dage. En anden plejer at sige, at
jeg har faet min sgn fire gange. Det ofte
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akutte forlgb kan ogsa gere det sveert at
overskue sammenhangen. En mor forteeller:
"Fglelsesmaessigt er det stadig @nskebarnet.
Alle de andre mgdre har alle deres bgrn lig-
gende ved siden af, og man ved bare, at ens
barn ligger nedenunder”. Hendes barn var
meget sygt og var overvaget af laegerne.

At fa diagnosen er derfor ifelge en mor
"simpelthen guld vaerd”, ogsa selvom forkla-
ringen nogle gange kan overraske familier,
som det indledende citat illustrerer.

Flest far hurtig diagnose
Over halvdelen (14 ud af 26) skriver, at de
har faet diagnosen inden for de farste 14
dage. Alle med undtagelse af to har faet stil-
let diagnosen inden for de farste 50 dage.
De to sidste har henholdsvis faet diagnosen
efter ca. otte maneder og halvandet ar. For-
klaringen pa den sene diagnose ligger i en
genetisk forskel. Barnet som matte vente pa
en diagnose i otte maneder var saledes
"genetisk anderledes end de barn, der har
klassisk galaktosaemi” skriver forzeldrene. |
dette tilfaelde viste de farste symptomer sig
sdledes ferst efter knap 60 dage. “Det gar
0gsa, at hun har taget mere skade end de
andre”. Det er som omtalt forholdsvis nemt
at bekraefte diagnosen, nar farst mistanken
er faldet pa galaktosaemi.

| fire ud af 16 skemaer for bgrn og unge
med galaktosaemi har foraeldrene noteret, at
der var en anden diagnose fer galaktosaemi.
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Af forklaringerne kan man laese, at der har
vaeret tale om starre eller mindre komplikati-
oner i den farste tid, fx omkring galdevejen
og leveren.

Sygdom i det fgrste levear

Barn med galaktosaemi bliver ofte indlagt en
til to gange i det ferste levedr, og desuden
har syv ud af 16 oplevet hyppige sygdoms-
perioder i hjemmet. Kun to bgrn har vaeret
indlagt mere end to gange det farste ar. Det
ene barn, som har vaeret indlagt mellem tre
og fire gange, var til gengeeld ikke hyppigt
syg. Antagelig var indlaeggelserne mere pa
grund af udredningen.

Nar de mange med hyppige sygdomsperi-
oder ikke blev indlagt skyldes det, at det ikke
var ngdvendigt. | spgrgeskemaerne naevnes
isaer mellemgrebetaendelse, men i ét tilfaelde
ogsa opkast og diarré inden diagnosen blev
afklaret.

Kontrolbesag

De fleste med galaktosaemi gar jeevnligt til
kontrol. Der er dog en klar opdeling mellem
dem, som er under 18 ar, og dem over. Dem
under 18 ar gar generelt langt mere regel-
maessigt til kontrol, og de gar til kontrol flere
steder. Nar man spgrger om drsagen til de
voksnes fa kontroller svarer en af dem: “Nej,
det bliver sjaeldnere og sjeeldnere. Jeg gider i
hvert tilfeelde ikke at rejse til Rigshospitalet
for at fa taget en blodprgve”. En anden
siger: "Jeg tager ikke til Rigshospitalet mere.
Jeg var derovre et par gange, men som for-
sggskanin, og det var lidt hardt”. Forsggs-
kanin hentyder til, at han indgik i nogle for-
s@g, som han ikke mener gavnede ham.
Tvaertimod mener han, at han blev darligt
behandlet.

Har styr pa dieeten

De voksne forklarer, at de ikke faler at de far
noget vaesentligt ud af kontrolbesggene. De
blodprever som tages ved kontrollen fortael-
ler, om der har vaeret galaktose i deres krop i
de foregdende dage. De mener ikke det
hjaelper dem. Nogle af de voksne fortzeller, at
de kender symptomerne pa en forkert diaet,
og de ved nogenlunde hvad de ma og ikke
ma spise. Andre fortzeller at de ikke maerker
noget, ogsa selvom de ikke altid overholder
diceten.

Barn til jaevnlig kontrol

Forzeldrene til barn og unge under 18 ar
markerer alle, at de enten gar til kontrol
mindst hvert halve eller hvert hele ar pa et af
landsdelscentrene (der er spurgt til begge
landsdelscentre pd henholdsvis Skejby og
Rigshospitalet, men de kommer primaert pa
Rigshospitalet, hos professor dr. med. Flem-
ming Skovby pa Klinik for Szeldne Handicap.
Denne klinik har centerfunktionen for galak-
tosaemi). Kun tre af de voksne gar til fast
kontrol en gang om aret. Resten gar sjaeld-
nere eller aldrig. 11 ud af 16 under 18 ar har
0gsa jeevnligt kontakt til sygehuset i deres
eget amt. Det tilsvarende tal for dem over 18
er kun fire. Naesten alle under 18 ar ser ogsa
en dieetist (15 ud af de 16). Det er dog kun
10, som ser en diaetist jaevnligt. For dem over
18 er der ingen, som ser en diaetist jaevnligt.

Dieetforvirring

Pa spargsmalet om der er eller har vaeret
problemer med at finde frem til, hvilke fade-
varer som kan indgad i diseten, svarer mere
end 2/3 bekraeftende. Det fremgar af inter-
viewet med forzeldrene, at der langtfra er
enighed mellem de forskellige sygehuse om,
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hvilke fadevarer som er bedst og vaerst for
mennesker med galaktosaemi. Laegerne og
dizetisterne har ikke altid haft ens retnings-
linjer pa dette omrade. En mor forteeller:
"Det er jo faktisk kun inden for de sidste par
ar, at der er kommet ens retningslinjer”. En
anden mor forteeller: Vi havde mange for-
skellige dieter dengang, fordi hvert sygehus
vi blev tilknyttet havde sin egen dizet”. Nar
sa mange siger at der er problemer med,
hvilke fgdevarer som ma indgd i diaeten,
skyldes det ifglge foraeldrene iszer erfaringer
fra tidligere, hvor der var meget forskellige
udmeldinger fra laegerne og diaetisterne.

Typiske forlgb?

Bade foreeldrene og de voksne med galakto-
saemi er blevet bedt om at vurdere, hvorvidt
deres barn eller de selv har fulgt et, efter
deres mening, typisk forlab for bgrn med
galaktosaemi. Nogle af dem markerer, at
deres forlgb ikke er typisk, men i en raekke
tilfelde deekker det over en meget forskellig
opfattelse af spargsmalet. Det er kun nogle
af foraeldrene, som har skrevet egentlige for-
klaringer pa, at deres barn afviger fra det
typiske. De giver to drsager. Den ene er, at
deres barn ikke har den klassiske galakto-
sami og derfor har haft et anderledes forlgb,
den anden er, at deres bgrn enten havde en
bedre eller darligere udvikling end andre med
galaktosaemi.

Syv ud af de 16 bern har desuden andre
sygdomme end galaktosaemi. Det gaelder for-
skellige problemer med synet, bl.a. gra staer,
som kan vaere en fglgevirkning af galakto-
semi. Andre bgrn har noget sa forskelligt
som klumpfod, reflux (problemer med til-
bagelgb fra maven) og infantil autisme.
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Typiske problemer?

Fem af de typiske problemer, som rammer
bern og voksne med galaktosaemi, var opfert
i spargeskemaet (motoriske forstyrrelser, for-
sinket sprogudvikling, problemer med synet,
psykisk udviklingshaemning i mild grad og
indlaeringsvanskeligheder). Bade forzeldrene
og de voksne med diagnosen er blevet bedt
om at notere, om der var eller havde veeret
nogle af disse problemer. Det skal bemaerkes,
at der ikke er tale om laegelige vurderinger,
og at nogle af de voksne med galaktosaemi
kan have haft svaert ved at huske problemer
fra barndommen.

Resultatet viser, at 15 ud af 26 har eller har
haft motoriske forstyrrelser. Det kan fx veere
problemer med at koordinere sin gang. 16
ud af 26 har oplevet en forsinket sprogudvik-
ling, og 14 har eller har haft problemer med
synet.

Det er maske lidt mere overraskende, at
der kun i ni af de 26 skemaer er sat kryds
ved psykisk udviklingshaemning i mild grad. |
patientforeningen er det opfattelsen, at
naesten alle havde neurologiske forstyrrelser
i form af en let udviklingshaemning. Besvarel-
serne kan tolkes som en afstandstagen til
betegnelsen “psykisk udviklingshaemning”.
Det er ikke utaenkeligt, at flere opfatter at de
har indlaeringsvanskeligheder, men ikke der-
for er psykisk udviklingshaemmede. Pa
spergsmalet om indlaeringsvanskeligheder
svarer et flertal pa 16 ud af 26 bekraeftende.
De ni, som har markeret psykisk udviklings-
haemning i mild grad, har ogsa sat kryds ved
indlaeringsvanskeligheder.

Tilbage er 10 ud af de 26 medvirkende
(seks foraeldre og fire voksne), som hverken
har markeret indlaeringsvanskeligheder eller
psykisk udviklingshaemning i mild grad. Det
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kan virke som mange, men nar man kigger
lidt naermere pa de 10 besvarelser, aendrer
billedet sig lidt. Af de seks bgrn har fire
endnu ikke ndet skolealderen. Sa hvis der
matte komme indlzaeringsvanskeligheder,
behaver de ikke have vist sig saerlig tydeligt
endnu. De to sidste gar i skole, i henholdsvis
privatskole eller almindelig folkeskole med
stptte. Blandt de fire voksne har to gaet i
specialklasse i forbindelse med en almindelig
folkeskole, og to har gaet i almindelig folke-
skole uden nogen former for stgtte.

Dette emne illustrerer en svaghed ved
undersggelsesmetoden, som er valgt til
denne kortlaegning. Hvorvidt de medvirkende
har indlaeringsvanskeligheder eller psykisk
udviklingshaemning i mild grad er ikke blevet
bedemt ud fra en konkret og faglig vurde-
ring. Det er tilkendegivet af personerne selv
eller af deres foreeldre. Betegnelser som ind-
laeringsvanskeligheder og psykisk udviklings-
haemning i mild grad kan for nogen virke
som underlige betegnelser at saette pa sig
selv eller sit barn.

Information om diagnosen

Typisk en mangelvare

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

Med sjaeldne diagnoser er det ofte svaert
for forzeldrene at finde den information de
har brug for. Kun tre forzeldrepar feler, at
de har haft tilstraekkelig adgang til den for-
ngdne information.

Seks svarer, at de blev delvis informeret, og
syv at de ikke fik den information, de havde
behov for.

En vaesentlig del af informationen kom
ikke overraskende fra hospitalerne. Syv mar-
kerer, at de fik hjeelp med information af

hospitalet, men fem ud af dem giver udtryk
for, at de kun blev delvis informeret dér. P&
trods af, at hospitalerne i naesten halvdelen
af tilfeldene gav den farste viden, er denne
tilsyneladende ikke tilstraekkelig, specielt ikke
i perioden lige efter diagnosen blev stillet.
Her spiller det ind, at der er tale om et sjeel-
dent handicap, som det isaer pa de lokale
sygehuse kan veere svaert at finde opdateret
information om. Flere naevner, at de fik
bedre information, da de kom i kontakt med
professor Flemming Skovby pa Klinik for
Sjeeldne Handicap pa Rigshospitalet.

Af andre kilder til information naevner
nogle foraeldre galaktosaemiforeningen,
mens to familier naevner henholdsvis en
genetiker og deres socialradgiver pad kommu-
nen, der havde informationen fra Center for
Sma Handicapgrupper.

Informationsbehov om mange forhold
Familierne har efterspurgt information om
stort set alt taenkeligt med relation til diagno-
sen. | spgrgeskemaet er der listet 10 emner:
Viden om prognosen for galaktosaemi -
Fremtidsudsigterne for dette handicap -
Information om hvordan handicappet hand-
teres i dagligdagen - Information om diaet -
Familiens sociale rettigheder - Mulighederne
for behandling - Praktiske hjeelpemuligheder
- Viden om arvegangen - Information om
krisehjeelp - og ikke mindst om en Patientfor-
ening. Familierne havde stort set behov for
det hele. Kun meget fa familier markerer
intet behov for information, og det sker kun
ud for praktiske hjeelpemidler og krisehjeelp.
Det generelle billede viser stort behov inden
for alle 10 emner. Stort er behovet for viden
om fremtidsudsigterne, men ogsa ud for
handtering af galaktosaemi i dagligdagen,
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information om diaet, sociale rettigheder,
behandling af galaktosaemi samt en patient-
forening saetter stort set alle kryds ved stort
behov.

Svarene er lidt mere delte omkring krise-
hjeelp, og det kan skyldes forskellen pa,
hvordan de enkelte familier tackler krise
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situationer. Hvor nogle sgger hjzelp, vil andre
maske helst klare det selv.

En udtalelse fra en mor viser, at fremtids-
udsigterne er vigtige: “Man taenker pa deres
konfirmationsalder, nar barnet er 0 ar”.
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KAPITEL 3:

Kontakt til sociale myndigheder
og paedagogiske institutioner

”Man skal ikke hive barnene med ned pad
kommunen”. “Nej, for ndr man sddan lige
ser dem, sd ser de jo meget almindelige
ud. De er friske og render rundt. Men de
skal lytte til os pd kommunen, for det er jo
os som er eksperterne. Det glemmer de.”

Udtalt af to medre i gruppeinterview

Citatet er valgt fordi det viser, at bgrn med
galaktosaeemi kan “snyde” andre. De kan se
"meget almindelige” ud, og det er ikke altid
nemt at se falgerne af sygdommen, ndr man
er i kontakt med bgrnene i kort tid. Det kan
udgere et saerligt problem i forhold til de
myndigheder, som skal bevilge sociale ydel-
ser pa baggrund af en konkret vurdering af
barnets behov. Det vil dette kapitel beskaefti-
ge sig nermere med.

@konomisk stgtte og tabt arbejds-
fortjeneste
Forzeldre til et barn med galaktosaemi er ofte
berettiget til stotte efter sociallovgivningen.
Af spargeskemaerne fremgar det, at der iszer
er to ydelser, som modtages af et stort fler-
tal, nemlig gkonomisk stgtte (ofte efter Lov
om Social Service § 28) og tabt arbejdsfortje-
neste (efter Lov om Social Service § 29).

| mindre grad ydes der stgtte i form af
stattepersoner, praktisk personlig hjselp og
aflastningstilbud.

Kort fortalt gives der ofte gkonomisk stet-
te til det, man kalder merudgifter, altsa de
forggede udgifter, som felger af at have et
barn med galaktosaemi. Tabt arbejdsfortjene-
ste gives normalt, nar det ikke er muligt for
begge forzeldre at opretholde hidtidig
arbejdstid og len. Kommunen kan efter lov-
givningen kompensere den tabte arbejdsfor-
tjeneste.

Disse sociale ydelser er hjgrnestenene i den
offentlige stotte til familier, der har deres
barn boende hjemme. Ydelserne er afgraen-
set til bgrn og unge under 18 ar.

Nar den unge fylder 18 ar, skal de sociale
ydelser vurderes ud fra lovgivningen for
voksne.

Hvorfra kommer informationerne?
Ifalge Lov om social service er det kommu-
nernes opgave at radgive foraeldrene. Det
kan man laese i lovens § 5 om radgivning,
som siger: “Kommunen er forpligtet til ved
opsggende arbejde at tilbyde denne rad-
givning til enhver, som pa grund af saerlige
forhold ma antages at have behov for det”.
En vigtig forudsaetning er, at kommunerne
bliver informeret, nar et barn med handicap
bliver fadt.

Pa spagrgsmalet om, hvem som gav dem
den farste information om retten til stgtte fra
det offentlige, naevnes iseer socialradgivere
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pa hospitalet og Galaktosaemiforeningen. Et
flertal pa 15 forzeldre, ud af de 16, har desu-
den valgt at indhente information fra andre
end deres sagsbehandler. Flertallet af disse
familier markerer, at de gjorde det for selv at
kunne vaere med til at finde lgsninger. De fle-
ste familier mener ogsa, at de simpelthen fik
for lidt information af deres sagsbehandler. |
et skema kommenterer en familie det sdle-
des: “P.g.a. manglende viden fra sagsbe-
handlerens side om galaktosaemi har vi selv
mattet oplyse om behov”. En anden familie
bemaerker at Galaktosaemiforeningen er et
godt sted at hente information.

Det klart mest foretrukne sted at hente
information er hos familier i samme situation
(bl.a. gennem patientforeningen). At familier-
ne hjaelper hinanden enten gennem galakto-
saemiforeningen eller via andre kanaler er
formentlig en udlgber af den store erfarings-
udveksling omkring dizeten blandt forzeldre-
ne. Det vil i den forbindelse vaere naturligt
0gsa at diskutere erfaringerne med at fa
eventuelle ekstra udgifter daekket af kommu-
nen. En stor del af foraeldrene har ogsa hen-
tet information fra socialradgiveren pa Rigs-
hospitalet i forbindelse med konsultationer
pa hospitalet. En mindre del har desuden
hentet information fra videnscentre, som fx
Center for Sma Handicapgrupper, den amtsli-
ge radgivning, internettet og diverse bager
om sociale rettigheder.

Information om sociale rettigheder
Foraeldrene hurtigt informeret

Nar man spgrger familierne viser det sig, at
de naesten alle inden for de farste par mane-
der er blevet bekendt med deres ret til hjzelp
til merudgifter. Kun en enkelt familie har
gadet i 20 maneder uden at kende til sin ret
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til hjeelp efter serviceloven, og det til trods
for, at diagnosen blev givet da barnet kun
var 11 dage gammelt. At naesten samtlige
familier leerer deres rettigheder at kende sa
hurtigt kan formentlig tilskrives de ofte vold-
somme sygdomssymptomer inden for de
farste dage og uger efter fgdslen. Galakto-
saemi er en sygdom som helst skal opdages i
lgbet af de farste dage, og derefter skal
foreeldrene informeres om diseten og even-
tuelle alternativer til fx maelk. Det er ofte i
den forbindelse, at foraeldrene far informa-
tion om muligheden for at sgge om daekning
af udgifter til specialprodukter. Af spargeske-
maerne fremgar det, at 11 ud af 16 familier
er blevet informeret enten af hospitalsafde-
lingen eller af socialrddgiveren pa hospitalet.
Tre familier har faet informationen fra galak-
tosaemiforeningen.

...men ikke tilstraekkeligt

Tidspunktet for hvornar familierne med bgrn
under 18 ar blev gjort opmaerksomme pa, at
de havde ret til ydelser, er en afggrende fak-
tor for familierne. En anden er, om de faler
sig godt nok informeret om de offentlige til-
bud og om deres rettigheder. Der er ikke
seerlig mange af foraeldrene, som synes de er
godt informeret om de sociale tilbud. 12 af
de 15 foraeldre der svarer mener ikke, at de
er informeret godt nok. Det samme mener
otte ud af de 10 voksne.

P& samme méade mener 10 (af 14) foraeldre
heller ikke, at de er informeret godt nok om
deres sociale rettigheder. Det mener samtlige
af de 9 voksne, som svarer, heller ikke. En
skriver: “Kend dine rettigheder, sa kan du fa -
og kender du ingen, far du ingenting”.

Flere foraeldre henviser til, at de fik infor-
mation ved selv at laese sociallovgivningen,
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gennem socialrddgiveren pa Rigshospitalet
eller gennem tips og ideer fra andre foreeldre.
Nar foraeldrene er blevet bedt om, blandt
fire udsagn, at veelge det/de, som bedst
beskriver deres oplevelser med de sociale
myndigheder, sa saetter flest (10 ud af 16)
kryds ved det udsagn som siger, at “sagsbe-
handlerne har samarbejdet med dig/jer om at
lgse problemerne”. Men kun én mindre saet-
ter kryds ud for “du/l har selv mattet finde
frem til de fleste af de lgsninger, som du/l
har faet igennem”, og syv seetter kryds ved
"det har vaeret en kamp mod systemet at fa
gennemfart de lgsninger, du/l har gnsket”.

Kamp og samarbejde

Foraeldrene oplever altsa bade samarbejde
og kamp. Der er heldigvis ingen som har
folt, at de skulle bruge det sidste udsagn
"du/l har overhovedet ikke faet de lgsninger
igennem, som du/l har gnsket”.

| gruppeinterviewet giver nogle af forael-
drene udtryk for deres frustrationer over
samarbejdet med kommunen. En mor for-
teeller: "Vi har ikke pa noget tidspunkt op-
levet, at de er kommet med nogen ting til
o0s. Vi har altid skullet undersgge alt, finde
materiale frem og retfaerdiggere vores
spergsmal, inden vi kom med det. Jeg ved
ikke, hvor mange sagsbehandlere vi har
haft. Omkring 15-18 sagsbehandlere de
farste seks ar. Vi har kaempet i otte ar for at
fa talepaedagog”.

En anden mor mener, at kampene med
kommunen kraever for meget: “Det er 0gsa
fordi du ikke har ressourcerne. Du er i for-
vejen kart derud, hvor du ikke har ressour-
cerne til at magte de kampe. Bare at fa ens
hverdag til at haenge sammen kraever
mange ressourcer”.

Omvendt har en anden mor en helt anden
oplevelse: “"De har veeret meget sgde i min
kommune. Der er ikke nogen problemer med
at fa bevilliget noget”.

De voksne mest utilfredse

Der er til gengzeld to af de voksne som faler,
at de overhovedet ikke har faet de lasninger
igennem, som de har gnsket. Ellers er der
hos de voksne sat fire kryds ved de tre avrige
udsagn. Dermed er de voksne en del mere
negative i deres beskrivelser af samarbejdet
end foraeldrene. Af kommentarerne kan man
0gsa se, at indtrykkene er meget forskellige.
De gar fra “min sagsbehandler var bare rigtig
god” til en som beskriver samarbejdet som
at lebe “panden mod en mur”.

Lovens ord om koordinering
Et andet centralt element i kommunernes til-
bud til familier med handicappede barn
(under 18 ar) er kommunernes forpligtelse til
at sikre en koordination mellem de forskelli-
ge fagpersoner, som er involveret i forlgbet.
Omekring koordinering star der i Lov om Soci-
al Service § 37 a, at: "for at tilgodese barn
og unge med behov for saerlig statte opret-
ter kommunen en tveerfaglig gruppe, der
skal sikre, at stgtten ydes tidligt og sammen-
haengende, og at der i tilstraekkeligt omfang
formidles kontakt til leegelig, social, paedago-
gisk, psykologisk og anden sagkundskab”.
Det er séledes for at tilgodese barnenes
behov og dermed statte og aflaste familier-
ne, at kommunen skal overtage koordinerin-
gen, og det kan vaere en omfattende opga-
ve, nar mange instanser er involveret. Det
behgver ikke vaere sagsbehandleren, der star
for koordineringen, men det er sagsbehand-
lerens opgave, at det sker.
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Ringe koordinering for foraeldrene
Kun to af foraeldrene giver udtryk for, at det
offentlige har koordineret deres indsats. Otte
af foraeldrene siger, at der i nogen grad er
sket en koordinering, mens fem ikke mener,
at der har vaeret koordinering i deres tilfzelde.
Der har i 10 af bgrnefamilierne vaeret
afholdt sakaldte koordineringsmgader, hvor
alle (eller de fleste) af de involverede fagper-
soner har vaeret samlet. Fem foreaeldre kender
derimod ikke til, at der skulle have veeret
afholdt koordineringsmgde(r). Nar man ser
bort fra foreeldrene selv, sa er det personalet
i daginstitutionerne og skolerne, som i de fle-
ste tilfelde er dem, der har taget initiativet til
koordineringen. Kun i ganske fa tilfaelde har
det vaeret hospitalet, sagsbehandleren eller
den praktiserende lzege. Men det er primaert
foreeldrene, som selv ma tage initiativ til en
bedre koordination. 13 af de 16 familier
giver udtryk for, at de enten ofte eller til tider
er tvunget til at koordinere og formidle sam-
arbejde mellem de involverede fagpersoner.

Er drsagen det ikke-synlige og sjaeldne?
Det virker som et hgijt tal, og sammenholdt
med citatet fra kapitlets indledning kan det
lede tankerne hen pa det faktum, at galakto-
saemi er et ikke-synligt handicap. Det kan i
hgjere grad vaere ngdvendigt at indhente
udtalelser fra forskellige fagpersoner, nar bar-
net ikke umiddelbart ser ud til at have et
udtalt handicap. Andre indikationer pa dette
kan ses ved, at en tredjedel af familierne
med bgrn under 18 ar har oplevet uenighe-
der mellem amterne og kommunerne. Af
kommentarerne kan man laese, at disse
uenigheder hovedsagligt drejer sig om, om
barnet er berettiget til amtets specialtilbud for
barn med udtalte handicap, eller om de ma
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ngjes med kommunens tilbud. Endnu en indi-
kation ligger i, at hele 10 af 16 familier har
oplevet, at der var problemer med at afklare
berettigelsen af de sociale ydelser, som famili-
en modtager. Udover at galaktosaemi er et
ikke-synligt handicap oplever foraeldrene lige-
ledes, at berettigelsen til sociale ydelser haem-
mes af, at diagnosen er sjeelden og derfor
meget lidet kendt. 12 af de 15 som svarer
mener, at det enten giver nogle eller store
problemer, at diagnosen er sjaelden.

Alle familier med at barn under 18 &r med
galaktosaeemi modtager en eller anden form
for social ydelse. Alle modtager gkonomisk
hjeelp, antageligt primaert til keb af erstat-
ningsprodukter i forhold til digeten. Naesten
samtlige modtager tabt arbejdsfortjeneste,
og knap halvdelen far hjzelp til en statteper-
son. Derudover er der fa, som far hjeelp til
praktisk personlig hjaelp og aflastning.

Koordinering for de voksne
Selvom de voksne ikke er daekket af § 373,
er der alligevel blevet spurgt, om de mener at
det offentlige har koordineret deres indsats.
Det er der kun en som kan svare “ja” til, og
kun to mener det er sket i nogen grad. Fire
mener ikke, at der er blevet koordineret
i deres tilfzelde. En af de voksne fortaeller i
interviewet: "Jeg tror det er systemet, som
ikke er skruet sammen til vores sygdom”.
Kun i forbindelse med to af de voksne har
der vaeret koordineringsmgder. Det er pri-
maert sagsbehandlerne eller hospitalerne,
som har taget initiativet. Kun en af de voks-
ne forsgger til tider at tage initiativ til en
bedre koordination. En af de voksne forkla-
rer, at hun ikke mener at have tid til at kon-
takte kommunen: "Jeg har det bare med at
udskyde ting. Nu har jeg faet lange arbejdsti-
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der, og sa har jeg heller ikke tid til at ga pa
radhuset. Og nar jeg ikke har tid, sa har jeg
en tendens til at udskyde det.”

Foreeldre og voksne ved skift af
sagsbehandler

Knap to-tredjedele af familierne med bgrn
under 18 ar har oplevet nogle problemer i
forbindelse med skift af sagsbehandler. Det
har fire af de voksne ogsa. Problemet med at
skifte socialradgiver kan veere, at man pa ny
skal dokumentere sin sygdom, eller som en
af de voksne skriver: “Jeg skal hele tiden
‘bevise’ jeg har en sygdom”.

Hvor uvidenhed maerkes mest

Familierne blev ogsa bedt om at vurdere, i
hvilke sammenhange manglende kendskab
til galaktosaemi har vaeret et problem. P4
listen var forskellige behandlingssammen-
haenge naevnt, fx hospitalet, fysio-/ergotera-
pi, talepaedagog og tandlaege. Desuden var
de sociale myndigheder naevnt.

13 af de 16 familier har oplevet, at mang-
lende kendskab til galaktosaemi er et pro-
blem. | den sammenhang fremhaeves de
sociale myndigheder mest. 11 af de 13 fami-
lier naevner de sociale myndigheder. En skri-
ver: "Daekning af udgifter til transport, diset
og malkeerstatningsprodukter osv. er ok,
men der er stor frustration om det forebyg-
gende arbejde omkring vores barn”. En
anden har en lignende kommentar: “En fore-
byggende behandling for et ‘usynligt handi-
cap’ er en kamp”.

Nummer to pa listen er talepaedagogerne,
som seks familier mener mangler kendskab
til diagnosen. Derefter fglger hospitalerne og
fysio-/ergoterapien. To har oplevet problemer
i forbindelse med hospitalsindlaeggelser, hvor

det var sveert at fremskaffe den rigtige kost,
eller hvor plejepersonalet fx ikke sprajtede
"“den korrekte vaeske ind i blodarerne”.

Foreeldres og voksnes kontakt til
myndigheder

Forzeldrene er ogsa blevet bedt om at rede-
gare for frekvensen af deres kontakt til for-
skellige offentlige myndigheder. Overordnet
viser det sig, at det er den kommunale social-
forvaltning og specialskoler og -institutioner,
der er mest kontakt til. Overvejende er for-
ldrene i kontakt med deres socialforvalt-
ning enten en gang hvert halve eller hele 4r,
og dagligt/manedligt med specialskoler og
-institutioner. Derimod er der sjaldent kon-
takt med Paedagogisk Psykologisk Radgivning
og amtslige specialkonsulenter. Der er lidt
oftere kontakt til praktiserende laege, tale-
paedagoger, fysio- og ergoterapeuter og
skolepsykologer.

For de voksnes vedkommende er cirka
halvdelen i jaevnlig kontakt med den kom-
munale socialforvaltning og deres praktise-
rende laege. Der er ingen kontakt til tale-
paedagoger og fysio- og ergoterapeuter.

P=dagogisk radgivning

Foraeldrene

| undersggelsen er der blevet spurgt, om
familierne har faet relevant paedagogisk
radgivning. Spergsmalet er medtaget for at
vurdere, om foraeldre til bgrn med sjzeldne
handicap modtager relevant radgivning, nar
de skal have deres bgrn i daginstitution. | for-
laengelse heraf er der ogsa spurgt, om
radgivningen var madlrettet imod diagnosen,
underforstaet de saerlige problemstillinger
som ger sig gaeldende for barn med galakto-
sa&mi.
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Ni familier har ikke modtaget radgivning
om padagogiske tilbud, medens seks famili-
er har. Fem af de seks familier, som har mod-
taget raddgivning, har svaret pa, om den var
malrettet, og det mener alle fem at den var.
Dog mener fire den kun var delvis malrettet.
Det virker umiddelbart som et skuffende
resultat. Knap halvdelen (syv familier) har
efter eget udsagn haft sveert ved at finde et
paedagogisk tilbud til deres barn. Fem af
disse syv familier har faktisk modtaget
radgivning. Af kommentarerne kan man se,
at problemet bl.a. skyldes, at der ikke er det
tilbud, som foraeldrene helst vil have deres
barn tilknyttet - fx en specialbgrnehave.

Se fordelingen af bgrnene i undersggelsen
i skema 2.

Der er ligeledes spurgt til, hvilken habilite-
ring som er blevet tilbudt bgrnene, og syv af

de 16 bern har modtaget eller modtager
fysioterapi. Der er 13 barn som har faet, eller
far, stotte fra en talepaedagog.

Ergoterapi er derimod ikke sa udbredt. Det
har kun fire bern faet.

Tre familier har derudover markeret andre
lignende aktiviteter, som fx ridning.

Familierne er ogsa blevet bedt om at vur-
dere, om disse tilbud er tilstraekkelige for
deres barn, og her er svarer seks “nej”.
Otte familier mener derimod, at deres barn
har faet et tilbud, som helt eller delvis er til-
straekkeligt.

De voksne

De voksne er ogsa blevet spurgt om habi-
literingstilbud, som de enten far eller har
faet. Tre har gaet til talepaedagog og en til
fysioterapi.

Skema 2: | ferskolealderen fordeler undersggelsens barn sig saledes
(bemaerk at der er sat flere kryds for hvert barn):

Passet i hjemmet af den ene af foraeldrene 4
Passet i dagpleje 5
Passet i en almindelig institution (Heraf har 11 modtaget stgttetimer) 14

Basisgruppe i en almindelig institution

Andre steder:
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KAPITEL 4:

Behov for information

“Hvis man har nogle problemer med
diceten, sd kan man ogsa lige ringe til
formanden”

Om Galaktoscemiforeningens rolle,
fra gruppeinterview med voksne

Citatet er taget med for at illustrere en gene-
rel pointe omkring information om diagno-
sen. Nar man generelt ser pa spargeskemaer-
ne og de to gruppeinterview, gar isaer to
kilder til viden igen. Det er Galaktosaemifore-
ningen i Danmark og Klinik for Sjaeldne Han-
dicap pa Rigshospitalet. Iszer virker det, som
om foreningen ger et stort stykke arbejde
bl.a. gennem deres medlemsblad (hvor der fx
udveksles opskrifter og erfaringer i forhold til
dizeten), og gennem foreningsarrangementer
og arbejde for og med de voksne med diag-
nosen. Foreningen ger ogsa en indsats for at
holde fast i de unge, sa de ikke blot forlader
foreningen. Det er ellers ikke unormalt i de
patientforeninger, som er oprettet og ofte
0gsa styret af foraeldre. Citatet viser, at dette
arbejde baerer frugt.

Senere informationsbehov - for bgrn
(foraeldre) og voksne

Hvor der tidligere blev spurgt til familiernes
behov for information, da diagnosen blev
givet, blev bade forzeldrene og de voksne
ligeledes bedt om at vurdere det generelle
behov for information i forhold til en raekke
emner. Der er saledes tale om informations-

behov, som opstar senere i livet. Besvarelser-
ne er fordelt efter en skala fra O til 9, hvor O
star for darligt informeret/savner information
og 9 star for godt informeret, mens 5 udger
en middelveerdi. Af hensyn til overskuelighe-
den er besvarelserne opdelt i tre. Dem der
haelder imod at vaere informeret (mellem 6
0g 9), dem der savner information (mellem 0
0g 4) og dem midt imellem (5). Foraeldrene
og de voksne med diagnosen har selvfalgelig
svaret ud fra deres nuvaerende situation, og
det skal saledes bemaerkes, at besvarelserne
vil reflektere de forskellige faser i livet med
galaktosaemi. Nogle familier har sma barn,
medens andre er voksne (se skema 3).

Ser man pa foraeldrenes svar er det kun pa fa
omrader, hvor der er stort flertal blandt dem,
der haelder mod at mangle information (0-4).
Mest markant er manglen pa viden om tiden
efter, at deres bgrn fylder 18 ar.

Svarene er lidt mere blandede hos de
voksne, og et bud pa arsagen vil komme
nedenfor i forbindelse med gennemgangen
af svarene.

Tager man de tre farste emner (generel
viden, medicinsk behandling og prognose)
svarer den overvejende del af foraeldrene 6
eller derover. Faktisk er der ingen som reelt
savner yderligere generel viden. Ved alle tre
emner er det mindst to tredjedele blandt
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dem, som saledes faler sig rimeligt til godt
informeret om diagnosen (markerer mellem
6-9). Netop dette omrade kan meget vel
veere et udslag af foreningens og klinikkens
arbejde.

Billedet er lidt mere blandet hos de voksne.
Der er et flertal, som savner viden om medi-
cinsk behandling og de er delte angaende
viden om prognosen.

Omkring medicinsk behandling skal det
fremhaeves, at der ikke er medicin som daem-
per effekterne af galaktose eller pa anden

made kan kurere sygdommen, hvilket ogsa
bliver bemaerket i mindst et skema. For dem
som savner information skyldes det forment-
lig et behov for at blive orienteret og informe-
ret om muligheder og begraensninger i for-
hold til medicin og medicinsk behandling.
Hvorfor de voksne er mere delte omkring
prognosen kan ikke umiddelbart laeses i ske-
maerne. En forklaring kan veere, at de voks-
ne (da de var barn) ikke var malgruppen for
den information, som deres foraeldre fik,
og de maske derfor ikke altid har faet infor-

Skema 3: Informationsbehov (forklaring til skema pa forgdende side)

0-4 5 6-9
(Barn = Forzeldrene til bgrn u. 18 ar) Born | Voksne | Bern | Voksne | Bern | Voksne
(Voksne = Voksne med galaktosaemi)
Generel viden om galaktosaemi 0 3 1 0 14 6
Medicinsk behandling 1 5 3 2 10 2
Prognosen for galaktosaemi 2 4 1 1 12 4
Alternativ behandling 9 5 1 1 5 2
Mulighederne i forbindelse
med daginstitution 5 3 7
Mulighederne i forbindelse
med skole/udd. 7 5 2 1 6 2
Mulighederne for beskaeftigelse
efter uddannelse 8 5 2 1 5 2
Mulighederne for fritidsaktiviteter 5 5 1 1 9 1
Forskellige boformer 10 5 1 1 4 2
Mulighederne for at danne netvaerk 4 6 0 1 9 1
Handtering af gkonomisk situation
efter 18 ar 11 3 0 1 4 3
Handtering af galaktosaemi
i forhold til gvrig familie 4 3 1 1 10 5
Handtering af galaktosaemi
i forhold til kammerater 3 5 1 1 11 5
Sgiskendeproblematik
i forhold til raske sgskende 3 2 10
Mulighederne for psykologisk bistand 7 5 2 1 5 1
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mation om deres fremtidige prognose.
Undersggelsen har som tidligere naevnt vist,
at de voksne ikke har den samme tilknytning
til hospitalerne, som familierne med barn
under 18 ar. En del af gruppeinterviewet
med de voksne statter denne forklaring.
Under interviewet havde de voksne med
galaktosaemi en laengere diskussion om deres
meget forskellige forhold til de fadevarer,
som de frarddes at spise. En fortalte fx at
hun spiste ost, mens andre mente, at det
ville vaere skadeligt. De var heller ikke enige
om, hvilke konsekvenser det ville have ikke at
overholde de rad, som enten deres foraeldre
eller deres dizetist havde givet. Meningerne
svingede fra ingen konsekvens til leverskader
0g hjerneskader. Der var ogsa forskellige
meninger om, hvorvidt den enkelte ville fa et
forvarsel eller opleve en pludselig reaktion.

Diskussionen demonstrerer dels, at de
voksne har meget forskellig baggrundsviden,
dels at de ikke altid er helt sikre pa, hvad
deres sygdom kan byde pa senere i livet.
Noget én anser for ufarligt, ser en anden
som meget farligt.

En af de voksne skriver ogsa, at han savner
information for bedre at kunne forklare om
diagnosen galaktosaemi over for andre, fx
kommunen og sygehuset.

Et flertal hos bade foreeldrene og de voksne
savner information om alternativ behandling.
Desvaerre er der kun én, som i spgrgeskemaet
kommenterer sit kryds. En af de voksne skri-
ver, at der ikke er behov for alternativ behand-
ling. Men et flertal savner altsa viden og ma
saledes mene, at der kan veere behov for en
alternativ behandling, der virker.

Et lille flertal af foraeldrene markerer, at de

faler sig overvejende godt informeret om
mulighederne i forbindelse med daginstitu-
tion. Der er fem som savner information. Det
er maske ikke overraskende fem foraeldre
med sma barn, og dermed familier som pa
nuvarende tidspunkt star midt i problematik-
ken med at finde egnede daginstitutions-
pladser. Dette er sdledes et eksempel pa,
hvordan besvarelserne skal ses i relation til
livets forskellige faser.

Tager man emnerne om mulighederne i for-
bindelse med skole og fritidsaktiviteter, og
mulighederne for at danne netvaerk, sa deler
det foreeldrene. Der virker ikke umiddelbart,
som om der er et mgnster i forhold til bgrne-
nes alder. Et lille flertal foler sig godt infor-
meret om fritidsaktiviteter og netvaerk, mens
mulighederne i forbindelse med skolen deler
foreeldrene lige over. Nar man til gengeeld
nar til de omrader, som ligger frem imod og
efter det 18. ar, vender billedet. Et flertal
savner information om mulighederne for
beskaeftigelse efter uddannelse, forskellige
boformer og handteringen af gkonomien.
De savner séledes information, nar de nar til
den tid, hvor deres bgrn skal sta pa egne
ben. En af foraeldrene skriver: “Der er ingen
information fra kommunen om tilbud til
vores barn, nar det fylder 18 ar”.

Som omtalt i det ferste kapitel, sa har alle
foreeldre (pa naer en) i undersggelsen et barn
under 18 ar, og de har derfor ikke erfaring
med tiden efter det 18. ar. De foraeldre, som
har barn over 18 ar, er jo ikke med i under-
sggelsen, sa det er ikke muligt direkte at
sammenligne med disse forzeldres erfaringer.

Nar man ser pa de voksnes svar pa de
samme omrader, viser det, at et flertal af de
voksne savner information pa alle omrader

23



med undtagelse af handteringen af gkono-

mien (det omrade hvor flest foraeldre savner
information). Omkring gskonomien fordeler

de voksne sig ligeligt.

Nar man kigger pa besvarelserne om infor-
mation om handtering af galaktossemi i for-
hold til den evrige familie, kammerater, og
problematikken med seskende uden galakto-
saemi udtrykker forseldrene, at de faler sig
godt informeret pa disse omrader.

De voksne er meget delte omkring hand-
tering af galaktosaemi i forhold til den gvrige
familie og kammerater. | de fglgende to
kapitler vender vi tilbage til disse emner.

Afslutningsvis har information om mulig-
hederne for psykologisk bistand delt for-
ldrene, mens de voksne markant efter-
sperger information.

Betydning for deres hverdag

En ting er, at foraeldrene og de voksne med
diagnosen savner information, men noget
andet er, om denne manglende information
har betydning for deres hverdag. Maske det
er en information, som de generelt gerne vil
have, men som ikke er af central betydning
for dagligdagen? Til det spargsmal svarer
halvdelen af foraeldrene ja, og den anden
halvdel nej. De foreeldre, som mener at
manglende information har betydning for
hverdagen, skriver bl.a., at de er bekymrede
for fremtiden, og at dette giver en vis portion
usikkerhed og frustration. Og en skriver:
"Det betyder at man skal bruge tid og kreef-
ter pa at skaffe informationen”.
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Hos de voksne er der til gengzeld et rime-
ligt klart flertal for, at den manglende infor-
mation har betydning for deres hverdag. Syv
af 10 har den mening, og den begrundes fx
med disse kommentarer: "Jeg er nu bange
for, om min lever vil fungere ordentlig i frem-
tiden (jeg havde tidligere sveert ved at over-
holde dizeten)”, og "Jeg felte mig udenfor/
unormal da jeg var mindre, og fer jeg havde
kendskab til foreningen”. Ser man samlet pa
spargsmalet om behov for information er der
en tendens til, at de voksne savner informati-
on pa flere omrader end gruppen af foraeldre.

Nar man spgrger, om det er svaert at skaffe
den information de savner, sa svarer et flertal
af bade forzeldrene og de voksne “ja”.

“Der mangler sammenhangende materiale”,
skriver en. En anden skriver: "Der findes ikke
meget skriftlig information, og fa personer
med stort kendskab til galaktoseemi”. En
mor mener ogsa problemerne skyldes, at
barnene er meget forskellige: “"Da bgrnene
udvikler sig meget forskelligt og ikke altid
har de samme problemstillinger”. Fem for-
aldre og tre voksne mener modsat, at de
godt kan skaffe information. En forklaring
ligger maske i denne kommentar: “Man

kan heldigvis hente mange svar i galakto-
seemiforeningen”.

Spergsmalet er, om det faktum at galak-
tosaemi er en sjxelden sygdom giver szrlige
problemer med at skaffe information. Det
mener et stort flertal hos savel foraeldrene
som de voksne med diagnosen. En skriver,
at de saerlige problemer skyldes “for lidt
information og for megen uvidenhed om
sygdommen”.
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KAPITEL 5:

Pavirkning af hverdagen

og familien

“Farste gang jeg lavede mad, stod jeg
bare og kiggede. Jeg teenkte, det kan bare
ikke passe, er du nu sikker, og sa kerte jeg
hele programmet igennem igen i hovedet.
Det lignede jo bare helt almindelig mad”
Fra gruppeinterview med forceldre

Dette kapitel vil beskaeftige sig neermere
med, hvordan sygdommen pavirker hver-
dagen. Her vil der veere saerligt fokus pa
sgskende uden galaktosaemi, eventuelle
pavirkninger af foraeldrenes arbejde samt
reaktioner hos venner og den gvrige familie.

Ovenstaende citatet stammer fra en
diskussion om tilveenning til diseten. Den illu-
strer meget godt de reaktioner, som kommer
oven pd kravet om en livslang dizet. Farst en
usikkerhed eller maske ligefrem frygt for, om
man kan gere det godt nok, sa man ikke
skader sit barn. Men citatet viser samtidig, at
forskellen ikke er sa stor mellem disetmad og
"almindelig mad”. Det viser sig da ogsa, at
stort set alle med tiden far et mere afslappet
forhold til tilberedning af diaeten.

Dicet som daglig hverdagsrutine

Ud af i alt 26 skemabesvarelser (bade fra
foraeldrene og de voksne med diagnosen)
mener 24, at det er uden problemer at over-
holde dizeten i dagligdagen. Kun to finder

det lidt besvaerligt, og ingen vil kalde det
sveert. En foraelder kommenterer det saledes:
"En rutine der skal kares ind - som det at
barste taender”. Skal man finde kommenta-
rer, som indikerer eventuelt besveer, er det i
stil med denne: "Det er sveert at finde en
kage uden maelk” (kommentar fra et voksen-
skema).

Strikse diaetregler for i tiden

Kravene til diseten har dog ogsa aendret sig
med tiden, og det har pavirket foraeldrenes
holdninger. | forbindelse med interviewet for-
talte flere af foraeldrene, at der tidligere var
starre usikkerhed om, hvilke disetrad man
skulle overholde, idet de forskellige dizetister
radgav familierne forskelligt. En mor mener,
at Galaktosaemiforeningen har vaeret med til
at mindske usikkerheden: “Det var ogsa lidt
gua foreningens hjeelp, fordi vi tidligere
havde mange forskellige digeter. For hvert
sygehus vi blev tilknyttet, havde de forskelli-
ge rad om diaeten”.

En mor forteeller ogsd om en diaethand-
bog, som tidligere blev uddelt til foraeldrene:
"Jeg er opvokset med de der rgde, gule og
grgnne sider i bogen. Det var sadan en
dizethandbog, vi fik ovre ved digetisten
farste gang, og det var ligesom trafiklys.

De rgde sider var fuldstaendig bandlyst, de
gule var sddan lidt ok, og de grgnne var
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bare tilladt. Jeg fik at vide, at det var meget
vigtigt for hans udvikling, at jeg overholdt
den meget strengt”.

Dagligdags rutine nu
Udmeldingerne kan altsa virke lidt skraem-
mende i begyndelsen, men overholdelse af
dizeten udvikler sig til en dagligdags rutine.
Dog med den problemstilling som navnes i
flere skemaer, at fadevareproducenterne ikke
altid er gode til (eller villige til) at informere
grundigt nok om indholdet i deres fadevarer,
og det kan give problemer med at identifi-
cere ingredienser som indeholder laktose.
Dizeten kraever saledes lidt tilvaenning, og
der kan vaere nogle problemer med at
afgare, hvilke fadevarer som ma indga, men
generelt er dizeten naeppe den mest betyd-
ningsfulde pavirkning af hverdagen. En mor
summerer det op pa denne made: “Det er
kun i starten, at selve diseten er kraevende.
Det er fglgevirkningerne af galaktosaemi,
som kraever mange ressourcer”. Hun hen-
viser til de indlaeringsvanskeligheder, som
felger med hos flertallet.

Dicet og samvaer med andre
Det er én ting at overholde dizeten inden for
husets fire vaegge. Noget ganske andet er,
nar andre bliver involveret. Tre ud af fire
foreeldre oplever dizeten som et problem i
forbindelse med samvaer med andre. "Der
skal gerne aftales noget pa forhand, eller vi
skal selv medbringe mad, der passer til lejlig-
heden”, skriver en af foraeldrene. En anden
naevner, at det kan vaere et problem ved "fx
klassefester, lejrskole, udflugter eller andre
arrangementer uden for hjemmet”.

De voksne er splittede pa dette punkt. De
fleste har dog oplevet problemer. Ud fra
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kommentarerne virker det, som om at de,
der ikke har oplevet diseten som et problem i
samvaer med andre, lader deres svar pavirke
af, at de i dag har venner som kender til
dizeten. Eller pavirke af, at de selv finder
lzsninger, der tager hgjde for andres mang-
lende viden. En skriver: “Vennerne lever ikke
med det i hverdagen”.

Andre lgsninger kunne vaere kun at spise
det, man kan tale, og undga andet. De voks-
ne fortaeller, hvordan de praktisk gar, nar de
gar i byen for at spise: “Vi undersgger menu-
en og sparger eventuelt tjeneren, om han
kan lave noget af det pa en anden made”.
En Igsning kan ogsa veere helt at undga at
spise i byen og vente, til man kommer hjem,
som en af de voksne foretraekker. Han holder
sig til den hjemmelavede mad: “Fgr var det
min mors kekkengryder, men i dag vil jeg
sige min kones kakkengryder”.

Typiske misforstaelser

Det er til gengaeld ikke altid, at omgivelserne
forstar praecist, hvad det betyder at skulle
undgéa galaktose. De voksne navner nogle
eksempler pa typiske misforstaelser. “De tror
jo kun at man ikke kan tale malk, og sa star
de og steger en baf i smar”. Eller: “Jeg har
0gsa veeret ude for, at jeg kom ud til et sel-
skab, og der havde de sa brugt almindelig
margarine, men der kan godt vaere skum-
metmeelk i, og sd matte jeg sige fra. Nej, de
er ikke inde i det. Der er jo s& mange steder,
det kan vaere. Det kan ogsa vaere i en kogt
hamburgerryg”.

En anden type misforstaelser kan opsta,
nar andre har sveert ved at forstd, at sygdom-
men er livsvarig: "Det er ogsa meget tit at de
sperger; jamen, det er da noget man vokser
fra, er det ikke?”
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Forteelle om sygdommen
Langt de fleste foreeldre (11 af 16) mener, at
deres barn er gode til selv at forklare andre
om digeten. To mener deres bgrn klarer sig
mindre godt, mens tre mener det gar darligt.
Der er stor individuel forskel pa eventuelle
problemer med at fortzelle andre om syg-
dommen. Nogen har ikke lyst, mens andre
ikke kan: “Vores barns begrebsforstaelse er
meget darlig”, skriver en foraelder.

| forbindelse med interviewet med forzel-
drene blev det diskuteret, hvorndr man som
foraelder skal fortaelle, at ens barn lider af en
sygdom. Nogle forzeldre vaelger at vaere
meget dbne, mens andre har deres grunde til
at veere lidt mere tilbageholdende: En mor
forteeller: “Jeg er blevet meget hurtig til at
sige det efterhanden. Fortaelle hvad andre
skal vaere opmaerksomme pa, og at det er
den diagnose han har. Jeg var lidt forsigtig,
da han var yngre, men det hjaelper ham
meget nu. Han mader mere hensyn og far
lidt mere tid. Vi er fx til foreeldremader abne
omkring de ting, han kan have problemer
med, og sa snart vi magder nogle mennesker,
som vi ikke kender, sa siger jeg det med det
samme, og det har vaeret meget positivt. Det
er meget bedre for ham, kan jeg maerke”.

De mere tilbageholdende forklarer det bl.a.

ud fra deres eget erkendelsesforlab i forhold
til barnets handicap: "Jeg synes ogsa det har
vaeret en proces. Min erkendelse af, hvad
hun kunne og ikke kunne, var et helt andet
sted”. En anden siger i forleengelse heraf:
“Man er sadan lidt flov over det. Det er vel
0gsa det med, at man inde i hovedet skal
vaenne sig til, at man er er blevet foraeldre til
et handicappet barn”.

Om man nogle gange bliver ngdt til at for-
teelle det, fordi sygdommen ikke kan ses

direkte pa barnet, svarer en mor: "Det har
man jo gjort. Det er mere, hvis han har lavet
en ulykke, sa siger man lige, at han altsa har
et problem”. En anden mor fgler, at det er
sveert at forklare til andre: “Det er svaert at
forklare. Det er noget uhandgribeligt noget.
Jamen, hun har meget store problemer med
retningssansen eller med det sansemotoriske.
Det er sveert at finde nogle ord, som ligesom
beskriver de vanskeligheder, og som andre
mennesker kan forsta”.

Godt og skidt socialt samvaer

Otte ud af 16 foraeldre mener, at deres bgrn
generelt klarer socialt samvaer med andre
godt, men lige s& mange mener, at deres
bern enten klarer sig mindre godt eller direk-
te darligt. Af kommentarerne kan man laese,
at svarene igen haenger meget sammen med
de store individuelle forskelle. Nogle er haem-
met af deres darlige evne til at udtale sig
sprogligt korrekt, mens andre kan have
"sveert ved at overskue situationen, hvis man
bliver ked af det, hvis der er for mange barn
eller hvis der bliver stillet for store krav”, som
en foreelder skriver.

Pavirkning af seskende

De fleste af barnene i undersggelsen er ikke
enebgrn. 13 af barnene under 18 ar har
sgskende, og det samme gaelder syv af de
voksne. Der er meget delte meninger om,
hvorvidt disse saskende bliver pavirket af at
have en bror eller sgster med galaktoseemi.
Syv af foreeldrene mener, at deres andre bgrn
pavirkes. Seks mener det modsatte. Hos de
voksne er der omvendt et flertal pa fire mod
to, der ikke mener, at deres sgskendes liv
har vaeret pdvirket af deres sygdom. Det er
tilsyneladende uden betydning, om det er
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yngre eller zeldre sgskende.

Nar man kigger pa kommentarerne til
spargeskemaet kan man se, hvad de forskel-
lige laegger i ordet pavirkning. En forzelder
skriver: “Der bliver jo altid taget hensyn til
barnet med sygdommen. Det vil utvivlsomt
gere, at sgskendebarnet ogsd ma tage hen-
syn”. En anden foraelder oplever, at lillesgste-
ren altid skal forklare hendes kammerater
"hvorfor storebror ikke kan tale og ikke spi-
ser alt”. En af de voksne skriver: “Jeg faler,
hun var lidt tilsidesat dengang”

Fra interviewet med foreeldrene kom der
0gsa refleksioner pa dette emne. En mor for-
taeller: “Vi har en lillesgster, der er tre ar
yngre (end barnet med galaktosaemi). Den
lille var meget glad for sin storesgster, lige
indtil den lille blev tre ar. Sa skiftede rollen
nemlig fra lillesgster til storesgster. Der kom
til at ligge lidt mere ansvar pa lillesgsteren,
og det baerer hun stadigveek praeg af. Set i
bakspejlet sa kan jeg godt se, at vi skulle
have prioriteret vores anden datter mere, og
sat noget mere tid af til at lave ting med
hende"”. Netop hvordan man prioriterer er
centralt, og som en mor siger, er "darlig
opmaerksomhed lige som slet ingen
opmaerksomhed”.

En anden mor forteeller, at de i deres fami-
lie har prioriteret at finde tid, s den eldste
sgskende (uden galaktoseemi) kan vaere
alene med foraeldrene: “Hun nyder virkelig,
at man ggr noget alene med hende”.

Andre taenker pd mere praktiske pavirk-
ninger: "Vi har naermest alle sammen levet
pa dizet”.

Pavirkning af karrieren

| 13 af de 16 familier har man enten modta-
get, eller modtager stadig, tabt arbejdsfortje-
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neste. | samtlige familier er det moderen, som
er modtageren. Kun i tre af disse familier har
faderen ogsd modtaget samme ydelse. Der er
ingen familier, hvor kun faderen er modtager.
De fleste familier har modtaget kompensation
pa mellem syv og 11 timer, medens moderen
i en enkelt familie modtager tabt arbejdsfor-
tjeneste for 37 timer pr. uge.

| hele 11 af de 16 familier svarer de, at
deres uddannelses- og arbejdssituation har
forandret sig p.g.a. deres handicappede
barn. Af skemaerne fremgar det, at det fx
drejer sig om orlov fra arbejdet, aendrede
arbejdstider eller et nyt job.

Reaktionerne fra venner og familie

Nar det geelder foraeldrenes muligheder for
at opretholde deres vennekreds mener fler-
tallet pa 13 familier, at det ikke har eendret
noget at fa et handicappet barn. Spargsma-
let har givet forskellige reaktioner. Af kom-
mentarerne kan man se, at en af familierne,
som ikke har market nogen andring, allige-
vel har oplevet manglende forstaelse: “Dog
har der af og til manglet lidt forstaelse for
situationen m.h.t. barnets udvikling. Man er
maske blevet opfattet som lidt hysterisk -
0gsa m.h.t. dieten”. Andre mener, at "rigti-
ge, gode venner hanger ved, ligegyldigt
hvad der sker”. Under gruppeinterviewet
fremgik det ligeledes, at det kan vaere sveert
at fa venner til at forsta felgerne af galakto-
saemi. En mor siger: "De tror, at han ikke kan
tale maelk, og sa er det det. De kan ikke for-
std de andre ting”.

Blandt de tre familier som mener, at det er
mere besvaerligt at opretholde en venne-
kreds, begrunder de det enten med, at de
ikke har tid nok til vennerne, eller som en
familie skriver: “Vores “fritid"” bruges pa at fa
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familien til at fungere”. En anden begrundel-
se kan veere, at barnet med galaktosaemi
ikke fungerer godt “i en stor flok”, og det
besvaerligger samveer med vennerne.

Den gvrige familie

Forzeldrene er ogsa blevet spurgt om den
gvrige families reaktioner (med “@vrige fami-
lie” menes alle udover foraeldre og sgsken-
de), og her har et flertal markeret, at der er
stor forstaelse fra familien. Tre markerer, at
der har veeret blandede reaktioner, mens kun
to mener, at familien har haft sveert ved at
tackle situationen. Nogenlunde det samme
mgnster viser sig hos de voksne. Her marke-
rer seks stor forstdelse, medens fire saetter
kryds ved blandede reaktioner.

Bedsteforeeldrene

Under gruppeinterviewet var isaer bedste-
foraeldrenes reaktioner et varmt emne. Et

par af madrene fortaeller om deres madres
negative reaktioner. Den ene fortaeller: “Min
mor har det lidt med at sige ting som: er du
nu sikker pa han ikke bliver dndssvag, nar
han bliver aldre, eller: det mé& vaere hans fars
familie det der kommer fra, for hendes er
normal”.

Der er ogsa flere mader at vise sin forstael-
se. En mors erfaring lyder saledes: “Min fami-
lie har vaeret enormt gode til at lave mad, sa
min sgn ogsa kan fa det. Og min mands er
enormt sgde, elsker min san, men de saetter
sig ikke ind i det med madlavningen”.

En raekke af foreeldrene, som deltog i inter-
viewet, s& deres foraeldres reaktioner som en
del af en erkendelsesproces. De skulle vaenne
sig til, at deres bgrn havde faet et anderledes

barn, og at deres bgrn skal igennem nogle
erfaringer, som de ikke vil kunne hjeelpe med.
En mor fortaeller: “Nar jeg sadan taenker til-
bage, sa synes jeg maske heller ikke, at det
lige var sa let med familien til at starte med.
De har haft svaert ved at erkende det. Vi har
to hold bedsteforeeldre, og de har veeret lang
tid om at erkende, at der var noget galt med
hende (barnebarnet med galaktosaemi). De
kunne bare ikke forsta det, og vi kunne ikke
snakke med dem om det. De gik og trgstede
os i stedet for, og det var jo ikke det, vi havde
brug for. Vi var egentlig kommet laengere end
dem, men de syntes nu, at vi var deres barn,
0g nar vi var kede af det, skulle de trgste os.
Det har ikke vaeret andet end deres gode
vilie, men jeg synes ikke, jeg har kunnet
bruge dem til noget”.

En anden mor fortaeller om sin mor: “Min
mor indremmede for et ar siden, at hun
egentlig bare troede jeg var hysterisk. Sa
spurgte hun sin egen laage om galaktosaemi,
og laegen havde sa sagt, at hun aldrig matte
sige, at jeg var hysterisk, jeg passede bare pa
mit barn. Det kunne jeg maerke vendte
hende 180 grader, og det er egentlig ogsa
flot, at hun indrgmmer det”.

Der er ligeledes blevet spurgt direkte til,
om den gvrige familie passer barnet. Det ger
familierne hos et flertal. | fem familier sker
det jeevnligt, medens det kun sker sjeeldent i
en af familierne. Af kommentarerne virker
det ikke, som om der generelt er nogen sam-
menhang med galaktosaemi. | nogle tilfaelde
er problemet snarere geografiske afstande.
En enkelt familie skriver dog: “Kun mormor
og morfar. Han er tryg ved dem, og de har
sat sig ind i diseten”.
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KAPITEL 6:
Sociale netveerk

”Jeg vil sige, at alle de ting, min s@n har
ndet, med kerekort, Icerepladser og sddan
nogle ting, har beroet pa nogle menne-
sker, der kunne se, at hvis han nu bare fér
lov til at gere det ti gange, hvor andre kun
skal ggre det to gange, sG kommer det”.
Fra gruppeinterview med forceldre

Socialt netvaerk er i denne sammenhang de-
fineret som det at have personer omkring sig,
som man kan hente stgtte fra. Samtlige 16
familier mente, at deres barn har et godt soci-
alt netvaerk, og kun tre familier markerede, at
det samme ikke gjorde sig geeldende uden for
den naermeste familie. Det ovenstaende citat
viser netop betydningen af, at mennesker
uden for familien giver den rette statte, nar
der er brug for det. De voksne med galakto-
sami besvarer stort set spgrgsmalet pa
samme made. Syv ud af de otte, som har
svaret pa spgrgsmalet, mener at de har et
socialt netvaerk i familien, og syv ud af ni
mener 0gsa, at de har det uden for familien.

Legekammerater

| forbindelse med temaet “socialt netvaerk”
blev der ogsa spurgt, om det har vaeret
muligt for barnet/den voksne med galakto-
saemi at finde legekammerater/venner. Blandt
foraeldrene synes naesten en tredjedel, at
dette er et problem. En mor fortaeller: “Min
sgn er helst alene. Han leger meget selv. Han
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er bedst alene eller sammen med mig”. Laeg-
ger man dem sammen med dem, som mener
at de godt kan finde legekammerater/venner
- men at deres forsinkede modenhed giver
problemer - nar man naesten op p4, at to
tredjedele af familierne ser problemer pa dette
omrade. En mor forteeller om en af drsagerne:
"Min sgn er meget forsigtig. Han er et hjem-
memenneske, men han vil meget gerne have
kammerater med hjem. Det er altid kun hos
0s". Problemet ligger i, at jaevnaldrene ikke
altid forstar kammerater med galaktosaemi
eller omvendt, og det kan lede til konflikter
mellem barnene, som en mor forteeller: “Min
datter rejser sig op efter de der nederlag. Hun
far mange konflikter med de andre, fordi hun
ikke forstar s meget af det”.

Venskaber som voksen

Nar bgrnene bliver voksne, forsvinder dette
problem tilsyneladende ikke altid. Pa spargs-
malet om det har vaeret let at finde venner,
svarer syv ud af ti voksne, at det er et pro-
blem.

Ensomhed

Isaer et problem for de voksne

Der er ogsa spurgt til emnet “ensomhed”.
Det vurderer de fleste forzeldre ikke som sa
stort et problem for deres barn. Nogle for-
2eldre svarer, at deres bgrn ikke er ensomme,
fordi de foretraekker at vaere for sig selv. 14
ud af de 16 svarer, at ensomhed ikke er et
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problem, medens kun to familier svarer, at
ensomhed er et problem. Begge disse barn
gar i specialskole og har derfor problemer
med at finde legekammerater uden for sko-
len. Pa specialskolen gar de ikke sammen
med bgrn fra lokalomradet.

Pa det samme spgrgsmal er de voksne til
gengald ikke sa positive. De voksne er delt i
to omkring ensomhed. Halvdelen faler, at
ensomhed er et problem for dem. En skriver,
at det skyldes, at hun “stadig er usikker og
uden megen selvtillid, grundet mobning, og
derfor holder mig for mig selv”. En anden
skriver, at det er fordi han ikke er tilknyttet
arbejdsmarkedet.

Andres accept

Forzeldrene og de voksne med galaktosaemi
har pa en skala fra 1 (mindst) til 5 (mest)
vurderet, hvorledes andre end de naermeste
accepterer handicappet. Der oplevedes en
stor grad af accept. Kun én voksen med
galaktosaemi har saledes markeret 2, og det
mest almindelige er enten 3 eller 5. De voks-
ne med galaktosaemi er mest positive i deres
bedgmmelse af andres accept. Halvdelen har

markeret 5. Foraeldre til barn med galakto-
saemi er mere forbeholdne. Naesten halvde-
len markerer 3, mens resten ligger hgjere.

Som citatet i indledningen af dette kapitel
udtrykker, s& er accept én ting, mens en
anden er at give sig tid og vise forstaelse,
hvilket er det, der rigtigt teeller hos foraeldre-
ne. En mor udtrykker det saledes: “Hvor er
det ogsa dejligt, at der er nogle mennesker,
som gar ind og kigger pa den enkelte og
giver dem mulighederne”.

Det er svzert at tale om manglende accept
af en sygdom, som er ikke-synlig. Det er klart,
at omagivelserne skal have at vide, at der er et
problem, fgr de kan begynde at overveje, om
der skal tages hensyn. Det er derfor naerlig-
gende at tro, at de, som ikke har markeret
hgj grad af accept, har taenkt pa dem, som
negligerer problemet med meelk, jf. citat
s. 28. Eller har taenkt pa dem, som ikke tager
sig tid til at ga ind og kigge pa den enkelte,
maske ikke tager hensyn eller ligefrem gene-
rer barnet. Tegn pa det sidste kom frem, nar
snakken faldt pa skolegangen, som er temaet
for naeste kapitel.
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KAPITEL 7:

Skolegang

“"Den mobning, jeg var udsat for i folke-
skolen, har gjort, at jeg ikke fungerer i
store grupper i dag. Det har ogs@ pdvirket
mig, da jeg skulle tage en videregdende
uddannelse. Det krcever jo, at man er
meget sammen med sine medstuderende.
At man kan fungere i grupper sammen
med dem”.

Fra gruppeinterview med
voksne med galaktoscemi

Mobning virker desvaerre som en generel
beskrivelse af skoleforlgbet, nar de voksne
med galaktosaemi ser tilbage pa den tid.

Det er antagelig kombinationen af, at galak-
tosaemi er et ikke-synligt handicap og ofte
leder til indlzeringsvanskeligheder. Det fak-
tum, at begrn med galaktosaemi kan veere lidt
langsomme til at forsta og leere tingene,
bliver af de andre barn tolket, som om de er
dummere - og det leder til mobning.

Denne mobning kan tydeligvis saette sig
spor hos bgrnene og fglge dem videre i livet.
Nar man sammenholder foraeldrenes og de
voksnes svar i spgrgeskemaerne omkring
skoleforlgbet, er der szerligt én ting, der
springer i gjnene. Det er forskellen pa besva-
relsen af spgrgsmalet, om der var eller er
"Problemer med det psykiske miljg pa sko-
len (fx drillerier/mobning)”. Ser man bort fra
de foraeldre, som endnu ikke har bgrn i
folkeskolealderen, har kun to ud af 12
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foraeldre markeret, at dette er et problem.
Derimod har ni ud af 10 voksne svaret, at
det var et problem. | kommentarerne kan
man laese, at to af de voksne enten ikke er
sikre pa, eller ikke tror pa, en forbindelse
mellem deres sygdom og mobning. En
anden fortzeller, at mobning skete uden for
skolen: “Jeg blev vaeltet af min cykel pa vej
hjem fra skolen”. Endelig er der en, der erin-
drer det pa folgende made: “Nar jeg lavede
fejl (manglende forstaelse eller med mine tal
0g bogstaver) pa tavlen, sa grinede nogle
elever af mig. | frikvarteret gav jeg en af
dem taesk (tak for sidst)”.

Mulige forklaringer pa forskellen?

Pa det foreliggende grundlag kan det vaere
sveert at komme med en fuldsteendig daek-
kende forklaring pa den store forskel mellem
forzeldrene og de voksne. Den forskel, at de
voksne selv har oplevet problemerne pa
egen krop, er formentlig en del at forklarin-
gen. Det er ikke altid sikkert, at foraeldrene
fra deres bgrn hgrer om eventuel mobning

i skolen.

En anden forklaring, der naeppe kan for-
klare hele forskellen, men som maske viser
en del af problemet, er forskellen pa, hvor
barnene har gaet i skole. De to foraeldre,
som noterer at deres barn er blevet mobbet,
er de eneste to, som har deres bgrn i normal
folkeskole uden statte - og generelt kan der
spores en tendens til, at barnene med galak-
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toseemi i dag i hgjere grad gar i specialskoler
eller specialklasser pa en almindelig folkesko-
le. Det kvantitative underlag for denne
undersggelse er begraenset, og en raekke
individuelle forhold kan ggre sig gaeldende,
men trods dette forbehold viser undersggel-
sen en forskel mellem skoleoplevelserne hos
de voksne og hos hovedparten af de barn,
som gar i skole i dag.

Syv af 10 voksne har gaet i “almindelig”
folkeskole, og heraf har fire ikke modtaget
stotte i form af fx ekstra undervisning eller
lektiehjaelp. De sidste tre voksne har alle gaet
i specialklasse pa en almindelig folkeskole.
Flere af de voksne har ogsa gaet pa efter-
skole, hvilket mindst et par stykker beskriver
som en positiv oplevelse. En fortaeller sa-
ledes: "Jeg havde det ogsa sveert ved skolen,
og havde ekstraundervisning. Det hjalp da
jeg kom pa efterskole”.

Nar man ser pa bgrnene og de unge under
18 ar, har syv ud af 12 gdet i folkeskole (her
medregnes en som har gaet i privatskole).
Heraf har fire modtaget stotte i form af fx
ekstra undervisning eller lektiehjaelp. En har
gaet i specialklasse pa en almindelig folke-
skole, og de sidste fire har gdet i specialskole.

De voksne fik mindre statte i skolen

Der er sdledes en lidt @get tendens til, at de
voksne har gaet i “almindelig” folkeskole,
lidt feerre har modtaget statte, og ingen har
gdet i egentlig specialskole. Fra interviewet
med foraeldrene kan man ogsa laese, at det
er et omrade, som foraeldrene overvejer ngje.
En mor fortzeller: “Vi har ogsa taenkt meget
over, om vi har valgt det rigtige ved, at han
er kommet i folkeskole, eller om vi skulle
have valgt specialskole”

| disse overvejelser indgar ogsd, hvordan
der bedst tages hgjde for de individuelle for-
skelle pa barnene, og der kan virkelig veere
store forskelle. En mor forteeller: “Vores sgn
har enormt svaert ved de abstrakte ting. Nar
det gaelder matematik, stavning og skrivning,
er han simpelthen en af de bedste, men han
er helt staet af, nar det geelder handarbejde,
idraet og gruppearbejde”. En anden mors
kommentar er: “Der hopper min sgn af, nar
det gaelder det boglige”.

Overgangen

Forzeldre til bgrn under 18 ar er ogsa blevet
spurgt om, hvordan overgangen fra dagsin-
stitution til skole bedst kunne beskrives, og
om der var problemer med at finde et godt
skoletilbud til deres bgrn. Kun tre af 12
foreeldre havde problemer med at finde et
skoletilbud. To af disse foraeldre har deres
barn i specialskole, og i kommentarer naev-
nes problemer med at sikre sig, at skolen
passer til deres bgrn. Omkring overgangen til
skolen mener syv af 11, at det gik gnidnings-
frit, mens fire oplevede problemer. Heraf er
tre overbevist om, at en del af problemet var,
at galaktosaemi er et sjaeldent handicap, som
ikke er saerlig kendt. Det er der ogsa yder-
ligere to forzeldre, som mener.

De problemer, som opleves i starten, er
primaert et spargsmal om at fa informeret
skolen og lzererne om sygdommen, og om
at finde en klasse med elever, som matcher
barnet.

Skoleforlpbet

Som omtalt i indledningen af dette kapitel
blev bade foraeldrene og de voksne bedt om
at vurdere skoleforlgbet, og her var oplevel-
serne igen delte. Kun én voksen beskriver
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skoleforlabet som vaerende problemfrit (den
person har vel at maerke samtidig ogsa sat
kryds ved mobning og drilleri).

Fem ud af 12 foreeldre mener, at forlabet
er problemfrit. To foraeldre mener ligefrem,
at der er taget passende hensyn til deres
barn. Det er der ingen af de voksne som
mener. De voksne taler bl.a. om manglende
hensyn til sygdommen i tilrettelaeggelsen af
den daglige undervisning (det har fire af 10
markeret), i forbindelse med szerlige aktivite-
ter sdsom skoleudflugter (det har fire af 10
markeret), og at der er givet utilstraekkeligt
tilbud om fysio-/ergoterapi og talepaedagog
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(det har to af 10 markeret). Pa disse tre om-
rader har maksimalt en eller to foraeldre af
de i alt 12 med skolesggende bgrn fundet, at
det var et problem.

Efter skoletid

Forzeldrene er ogsa blevet spurgt til efter-
middagstimerne efter skoletid. De fleste af
barnene er eller har vaeret tilknyttet en
"almindelig” skolefritidsordning. Enkelte har
bare vaeret hjemme efter skolen, og to har
vaeret i en skolefritidsordning tilknyttet en
specialskole.
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KAPITEL 8:

Fritidsaktiviteter

"Det er hele tiden os som forceldre, der
skal presse pd og sige, at nu skal vi det og
nu skal vi det”

Fra gruppeinterview med forceldre

De fleste af bgrnene med galaktosaemi delta-
ger i forskellige fritidsaktiviteter, men som
citatet illustrerer er det ofte foraeldrene, som
ma skubbe lidt til deres bgrn. Flere af foreel-
drene beskriver deres barn med ord som en-
spaender, hiemmemenneske og meget forsig-
tig. Foraeldrene mener derfor, at det er sveert
at fa deres bgrn med i fritidsaktiviteter.

For flere af bgrnene er det ogsa en stor
udfordring at skulle deltage i aktiviteter, fordi
de enten er lidt umodne eller ganske enkelt
har sveert ved tingene. En mor fortzeller fx, at
hendes sgn har problemer med gymnastik:
"Den der tanke om, at han skulle klsede om,
inden han skulle ned og have gymnastik, det
kunne godt ga; men det der med at tage
gymnastikstgjet af, i bad, tarre sig og tage
tej pa igen. Han greed simpelthen bare. Nar
han tager tgj pa derhjemme om morgenen,
sa er jeg ved siden af, og legger tgjet i den
raekkefelge det skal pa, for ellers kommer
det bare pa i tilfeldig raekkefelge”.

Sveert med passende aktivitet til bgrn...
En anden problematik kan veere at finde en
fritidsaktivitet, som passer i niveau for det

enkelte barn. Som en mor har oplevet med
sin datter: “Jeg synes det er sveert med friti-
den. Vi kunne godt taenke os at finde en
eller anden fritidsbeskaeftigelse for hende.
Hun er sa darlig til s& mange ting, sa hun
kan ikke rigtig vaere med, og ellers sa bliver
det med meget darlige bern, og det er hun
naesten for god til”.

...men neesten alle dyrker noget
Familierne har noteret de fritidsaktiviteter,
deres bgrn deltager i, og hvis man ser bort
fra de tre mindste bgrn (under 6 ar), sa del-
tager alle pa neer to i forskellige fritidsaktivi-
teter. Blandt bgrnene under 18 ar er svem-
ning den mest almindelige aktivitet. Otte af
de 11 bgrn, som deltager i fritidsaktiviteter,
gar til svemning. Fem bgrn gdr eller har gdet
til ridning. Derudover har fire gaet eller gar
til musik, tre til gymnastik, en til dans og en
maler. Af andre fritidsaktiviteter naevnes
hockey, spejder og fodbold. Fire af barnene
deltager i aktiviteter, som foregar med saer-
lige foranstaltninger, der tilgodeser handi-
cappet. Det drejer sig om handicaphold i
henholdsvis gymnastik, ridning og svemning.
En gar i en klub, som tilgodeser forskellige
handicap.

Generelt nemt for de voksne

Blandt de voksne deltager lige over halvdelen
i fritidsaktiviteter. Kvinderne er lidt mere akti-
ve end maendene. Af de seks, som deltager i
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forskellige aktiviteter, er der fire kvinder og to
maend. De voksne gar til svsgmning, musik,
gymnastik, dans, spejder, lgbetraening og
styrketraening.

Kun to af de voksne synes, det er svaert at
finde gode fritidsaktiviteter.

Galaktosaeemi en hindring?

Hvorvidt det at have diagnosen galaktosaemi
er en forhindring for at deltage i bestemte
fritidsaktiviteter, er der meget delte meninger
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blandt bade foraeldrene og de voksne med
diagnosen. Et flertal pa otte ud af 13 blandt
foreeldrene mener ikke, der er forhindringer.
Der er 0gsa et lille flertal pa fem ud af otte
blandt de voksne, som ikke ser szerlige for-
hindringer p.g.a. galaktosaemi. En af de
voksne, som ser forhindringer, naevner bl.a.
den abenlyse, madlavning, hvor man ikke
kan smage pa maden. Foreeldrene skriver pri-
maert om forhindringer, som skyldes at deres
barn er bagude udviklingsmaessigt.
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KAPITEL 9:

Voksen med galaktosaemi

”Min hverdag fungerer som alle andre
menneskers, synes jeg selv. Jeg prover i
hvert tilfelde at fa den til at fungere”

Fra gruppeinterview med
voksne med galaktoscemi

Med udgangspunkt i ovenstaende citat kan
man diskutere, om det overhovedet er ngd-
vendigt med et saerskilt kapitel om livet efter
det 18. ar. Det fremgar tydeligt, at de voksne
med galaktoseemi har styr pa deres dizet. De
opfatter diset-kravene forskelligt, men de
synes selv de har styr pa den problematik. De
definerer sig som almindelige mennesker
med almindelige liv og almindelige interesser.

Eftervirkninger af en barndom
“udenfor”

Alligevel er der omrader, hvor de skiller sig
ud fra maengden - maske ikke direkte pa
grund af sygdommen, galaktosaemi. | lgbet
af gruppeinterviewet blev det tydeligt, at syg-
dommen indirekte har vaesentlig betydning
for deres liv. Det er nemlig de sociale faglger
af en barndom, hvor de har fglt sig udenfor
og anderledes, som i dag praeger dem mest.
| dette kapitel vil vi se naermere pa dette
emne, samtidig med at der vil vaere en gen-
nemgang af nogle fakta om bl.a. uddannel-
se, arbejde og boligforhold. | det efterfalgen-
de kapitel fokuseres pa parforhold og even-
tuelle gnsker om at fa bern.

Halvdelen har en uddannelse

Af de i alt 10 voksne, som har deltaget i
undersggelsen, har praecis halvdelen taget en
uddannelse. Det drejer sig om to kekkenassi-
stenter, en lager- og transportuddannelse, en
merkonom samt en, der har taget den frie
ungdomsuddannelse. Flere har helt eller del-
vis gennemfgrt en HF-uddannelse.

Som en spgjs sidebemaerkning kan det
naevnes, at galaktoseemi giver et saerligt pro-
blem i forbindelse med uddannelsen som
kakkenassistent. En af de to kekkenassisten-
ter fortaeller om uddannelsen: “Det var lidt
sveert, for du ma ikke smage pa maden”.

Sveert med boglig uddannelse

Med undtagelse af den mand, som har taget
en merkonomuddannelse, er der tale om
praktiske uddannelser modsat boglige. At
tage en merkonomuddannelse virker som

en imponerende bedrift - saerligt nar man
hgrer om hans problemer med at felge med
i lektiemaengden:

"Jeg fik at vide af laereren, at jeg ville fa
det meget svaert, og det var ogsa svaert. Det
var det ogsa i forbindelse med HF, hvor jeg
brugte s& meget som muligt af min fritid pa
at laese. Det kunne jeg ofte ogsad maerke
dagen efter, nar jeg kom ned pa gymnasiet
og var lidt traet. Jeg skulle maske have holdt
en time eller to fer”. Nar man spgarger til
hans forklaring pa det ekstra behov for at
laese, svarer han: “Pa grund af sygdommen
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har jeg nedsat indlaeringsevne”. Desvaerre
bruger han ikke sin uddannelse i dag, men
far derimod fertidspension. Om tiden efter
uddannelsen skriver han i sit skema: ”Arbej-
dede pa et kontor, men blev treet af det, sa
jeg holdt op. Har vaeret avisbud i mellemti-
den”. | interviewet uddyber han yderligere
med at sige: "I bogen “Hvad kan man blive”
star jo ogsa, at der er nok af muligheder for
at veelge, men der er ogsé nok af muligheder
for at veelge forkert”.

Andre har ogsa pabegyndt boglige uddan-
nelser, men ikke afsluttet dem. En har fx star-
tet pa datamekanikeruddannelsen, men for-
teeller at det var svaert: "Jeg ndede kun at
gennemfgare halvt, sa valgte jeg at hoppe fra
og starte op pa lager- og transportuddannel-
sen i stedet for”.

At falde til pa arbejdspladsen
Otte ud af 10 voksne er i arbejde i dag. Seks
af de otte er i almindeligt arbejde pa mellem
20 og 37 timer pr. uge. En er pd en elev-
plads, og en er i ulgnnet arbejde. De to sid-
ste er pa fartidspension.

Et flertal mener, at det er sveert at finde
et job. Det mener fem af de otte, som har
svaret pa spgrgsmalet. Kun en begrunder
hvorfor det er svaert ved at henvise til nedsat
erhvervsevne. Men gennem interviewet kan
man forstd, at den pointe, som kom frem i
Kapitel 7 om skolegang - om erfaringerne fra
tidligere nederlag og frygten for at vaere
udenfor og blive mobbet - ogsa spiller ind
her. Fglgende "klip” fra fokusgruppe-inter-
viewet illustrerer dette:

Uddrag af interview:

JBH (interviewer): Nu sagde P for, at det er
sveert at falde til pa arbejdspladsen. Er det
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0gsa noget, som | andre har erfaringer med?
A: Det er derfor jeg har min pension.
B: Det har jeg ogsa af den grund.

C: Jeg tror altsa det er et problem, som kan
lases i mit tilfeelde. Den ferste uge jeg har
veeret der (pa hendes nye arbejde) har jeg
ikke snakket meget med de der unge men-
nesker, som render der. Det er svaert, ja

JBH: Men du tror p3, at det kan lases?

C: Men det skal altsé lases. Jeg gider ikke
det andet mere.

A Jeg vil sige, at det er nok en falelse, jeg
selv sad med, og den folelse blev jeg traet af
til sidst. Det var ikke noget, jeg ville leve med
resten af mine dage - pa den arbejdsplads
jeg havde arbejdet pa. Jeg tror det var mig
sely, nar jeg sddan kommer til at kigge tilba-
ge pé det, det var galt med. Det var en folel-
se, jeg sad inde med.

JBH: Kan du preve at uddybe det? Hvad var
det med dig?

D: Du lukkede dig selv inde, eller hvad?

A Ja, det var farst efterfalgende. | forste
omgang, nér jeg kigger tilbage, sa var det en
folelse, jeg sad inde med. Hvis det var for at
mobbe mig, sa tror jeg ikke, at det var
bevidst de ville gare det. De ville utrolig
gerne prissaette ens arbejde og uddanne folk
de forskellige steder, hvor jeg har veeret i
hvert fald. De prover at dygtiggere deres
medarbejdere.
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C: Man sidder inde med en fornemmelse af,
at de ikke kan lide dig, ligesom i skolen den-
gang. Du gar faktisk og passer dig sely, fordi
det er bedst, at du ikke lige kommer i
naerheden af dem, for taenk nu hvis de sarer
dig. Teenk nu hvis de alligevel ikke rigtig vil
vaere sammen med os. Jeg ma nok hellere
holde mig lidt for mig selv. Det er ligesom en
opfattelse man selv far, og som man treekker
med sig gennem arene, og det er ikke noget,
man sadan lige kommer af med lige med det
samme. Man har stadig den fornemmelse,
som da man var i skole.

A Jeg vil sige, at det gér tilbage fra ens barn-
dom, og sa frem til nu. Sadan vil jeg sige det.

JBH: Sa | veelger selv at traekke jer lidt tilbage?
A: Ja.
C: Ja.

A: Ogsé for ikke at rende rundt med den sam-
me falelse hele tiden. For at have et godt liv.

C: Man har jo heller ikke leert at omgas
andre mennesker, efter det man har veeret
igennem. Laert at vaere i starre selskaber.

Man gar det man er vant til, man traekker sig
ind i sig sely, og sa har man det godt.

JBH: Er det ogsa noget | kan genkende?

B: Ja.

D: Ja.

De deltagende beskriver en selwvalgt tilbage-
trukkenhed, som ikke direkte er relateret til

galaktosaemi, men til gengaeld indirekte er
en fglge at de sociale problemer, som bl.a.
indlaeringsvanskeligheder kan give i et skole-
forlgb. Det er forstemmende for de skoler,
som ikke har formaet at tackle disse proble-
mer pa et tidligere tidspunkt; men det tegner
0gsa et billede af en sygdom, som ikke
behgver at pavirke hverdagen, men alligevel
gor det. Nar man umiddelbart mgder de
voksne med galaktosaemi og laeser deres
spargeskemabesvarelser, harmonerer det
egentlig godt med det citat, som indledte
dette kapitel: “Min hverdag fungerer som
alle andre menneskers, synes jeg selv. Jeg
prever i hvert tilfaelde at fa den til at funge-
re”. For ja, til trods for deres sygdom lever de
som alle andre mennesker og faler sig som
ganske almindelige mennesker, men alligevel
ved de godt, at de skal prave at fa hverda-
gen til at fungere. Deres handicap/sygdom er
skjult, og symptomerne pavirker ikke hverda-
gen naevnevaerdigt. Forskellen ligger i de
sociale problemer, som er en fglge af en
rekke nederlag.

Egen bolig

| spagrgeskemaet er der ogsa spurgt til, hvor
de voksne har boet siden de blev 18 ar. De
fleste har enten boet eller bor alene eller
sammen med en samlever. To har boet i
bofzellesskaber, og begge har fundet det
sveert og har siden boet alene. Kun fa har
boet hjemme hos forzeldrene, efter at de
fyldte 18 ar.

Daglige ggremal klares

Alle, pa naer en, af de otte som svarer mener,
at de selv kan klare de daglige hverdagsruti-
ner, som fx kontakt til offentlige myndighe-
der, at kgbe ind, gkonomien m.m. Det er lidt
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interessant, fordi det var pa dette omrade, at
forzeldrene udtrykte bekymring og felte
behov for information, jf. kapitel 4 (om
behov for information). De voksne mener
derimod ikke, at der er problemer pa det
omrade.

Den ene kvinde, som far hjzelp, far besag
af en hjemmevejleder som “hjaelper med det
jeg ikke selv kan”, som hun skriver.

Socialt samvaer

Nar man spgrger, hvordan de generelt klarer
socialt samvaer med andre, er de meget
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delte. Fem af de ni, som har svaret, mener at
de klarer det godt, mens fire mener, at de
klarer det mindre godt. Ingen mener dog,

at de klarer det darligt. Det er tilsyneladende
et spgrgsmal om, hvem man er sammen
med, som er afggrende for dem der svarer,
at de er mindre gode til socialt samvaer. En
skriver ogsa, at hun er “en temmelig ind-
advendt person”.
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KAPITEL 10:

Overvejelser om arvegang og barn

Under beskrivelsen af diagnosen i det farste
kapitel fremgik det, at galaktoseemi har en
arvegang, som er autosomalt recessiv. Det
betyder, at nér en af forzeldrene selv har
galaktosaemi, vil barnet altid blive rask
anlaegsbaerer. Hvis den ene foraelder har syg-
dommen, og den anden er anlaegsbaerer, er
der 50 % sandsynlighed for, at barnet far
sygdommen. Sandsynligheden for at videre-
fare sygdommen @ges dermed, nar man selv
har sygdommen, og det aktualiserer overve-
jelser om, hvordan man skal forholde sig til
det at fa barn. De voksne med diagnosen er
derfor blevet spurgt, om arvegangen har

vaeret med i deres overvejelser om at fa barn.

De fleste bekymret

Nar man spgrger, om bekymring for en
forgget risiko for at fa et barn med galakto-
saemi har vaeret med i deres overvejelser om
at fa bern, har fem sagt ja ud af de syv som
svarer. De to sidste mener derimod ikke, at
det har haft indflydelse. Det skal dog siges,
at de to sidste ikke har bgrn og ikke umid-
delbart har planer om at fa det, og at dette
kan veere baggrunden for deres svar.

Af de 10 voksne, som har vaeret med i
undersggelsen, er de syv enten gift eller i et
parforhold. En er ikke laengere i parforhold,
men har veeret. To har aldrig veeret i parfor-
hold. De sidste tre er alle maend, og alle tre
svarer, at de ikke har barn og ikke umiddel-
bart har planer om at fa det.

Af de syv, som er i parforhold, er der fem
kvinder og to maend. En af hvert kan har
allerede faet barn. Begge har faet to barn.
De to, som har fdet bgrn, har begge overve-
jet betydningen af galaktosaemi. Af inter-
viewet fremgar det, at ingen af de fire barn
har sygdommen. Begge foraeldrepar er blevet
testet i forbindelse med graviditeten. Begge
beskriver dog et forlgb, som de ikke har
opfattet som ideelt. Begge mener, at laeger-
ne udviste ligegyldighed over for deres
gnsker om at blive testet. Den ene siger om
laegerne, at “de er ret ligeglade generelt”

Yderligere en af hvert ken har planer om
at fa barn. Begge har overvejelser i forhold til
diagnosen. De er bekymrede for, at deres
barn eventuelt skal f& sygdommen. Den ene
skriver i spgrgeskemaet, at overvejelserne gar
pa "de problemer som barnet far i skolen og
med at fa venner”.

Det virker i hgj grad som en refleksion over
eget liv.

Tilbage er tre kvinder, som ikke umiddel-
bart har planer om at fa bgrn. To af dem
skriver, at de ikke har noget gnske om barn.
Den sidste skriver, at hun ikke vil “vaere i
stand til at passe egne bgrn”.

Det ovenstaende viser, at de voksne med
diagnosen er meget bevidste om deres syg-
dom i forbindelse med planer om eventuelt
at fa barn. De to, som har barn, har séledes
ogsa handlet i forhold til deres bekymring
om en risiko og er blevet testet.
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KAPITEL 11:
Konklusion

Det er habet, at denne kortlaegning vil vaere
med til at give indsigt i, og forstaelse for, livet
med et ikke-synligt handicap som galakto-
saemi. Ved at saette fokus pa en raekke pro-
blemstillinger for mennesker med galakto-
seemi har det vaeret mdlsaetningen at beskri-
ve nogle af de forhindringer, som deres liv og
hverdag kan byde pa.

Pa overfladen skiller mennesker med galakto-
saemi sig ikke ud fra resten af befolkningen.
Bortset fra diaeten virker deres liv naeppe hel-
ler sa forskellige fra andres. Denne under-
sggelse har dog vist, at der er forskelle. For-
skellene er en felge af de neurologiske for-
styrrelser, som indtraeder i varierende grad og
generelt viser sig at give problemer med fx
indlzering. Der opstar typisk ogsa afledte pro-
blemer af sygdommen af psykisk og psykoso-
cial karakter. Disse problemer er desvaerre
ofte ikke dbenlyse for de mennesker, som
ville kunne hjzelpe og spille en mere positiv
rolle, hvis de havde et farstehands kendskab
til livet med diagnosen. Blandt andet denne
publikations primaere malgruppe blandt fag-
folk pa sundheds-, social og uddannelsesom-
radet. Samt alle andre, hvis vej i den ene eller
anden sammenhang krydser mennesker
med galaktoseemi. Med denne kortlaegning
er det forsggt at give et naermere indblik.

Nar man ser pa det samlede materiale,
som ligger til grund for denne kortlaegning,
0g prever at danne sig et samlet overblik,
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sidder man tilbage med en opfattelse af, at
livet med galaktosaemi kan opdeles i tre
faser.

Den fgrste fase starter den dag barnet bli-
ver fadt. Denne fase daekker over den ferste
ofte meget sveere tid, hvor barnet er meget
sygt og familien skal indstille sig pa, at de har
faet et barn med en sygdom/handicap. En
del af denne fase er ogsa at tilvaenne sig til
den dizet, som livet med galaktosaemi
kraever.

Den anden fase begynder, nar de langsigte-
de konsekvenser af sygdommen viser sig. Det
gaelder typisk indlaeringsvanskeligheder eller
andre neurologiske udviklingsforstyrrelser.
Disse problemer rammer et flertal, selvom
tidspunktet kan variere. Det kan ligeledes
variere, hvordan og i hvor hgj grad den
enkelte rammes. | denne fase vil foraeldrene
typisk skulle tage stilling til, hvilke dagsinsti-
tutions- og skoletilbud som passer bedst til
deres barn behov, og typisk vil kommunens
sagsbehandlere ogsa blive inddraget i famili-
ens hverdag. Denne fase straekker sig frem til
barnet fylder 18 ar.

Den tredje fase daekker voksenarene fra det
fyldte 18. ar. Det vigtigste som adskiller
denne fase fra arene umiddelbart inden, er
at den unge nu i juridisk forstand er voksen.
Det betyder, at den unge er myndig og der-
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med selv bestemmer over sit eget liv. Praktisk
har det ogsa betydning for kontakten til
kommunen og sundhedsvaesenet. Den unge
er nu under andre paragraffer i den sociale
lovgivning og er ikke laengere tilknyttet
hospitalernes barneafdelinger.

Forste fase:

Det nyfadte og lille barn

Barnets farste dage er, som omtalt i kapitel
2, ofte meget dramatiske, og foraeldrenes
folelsesmaessige reaktioner ligesa. Foraeldre-
nes behov for information og vejledning i
den tidlige fase er enormt. Og at det opfyl-
des er afgarende for den bedst mulige start
som foraeldre til et barn med galaktosaemi.
Desveerre er det langt fra alle, som far den
information de sgger. Det gaelder fx informa-
tion om sa generelle ting som fremtidsudsig-
terne for dette handicap, om hvordan handi-
cappet handteres i dagligdagen, om dizet og
om familiens sociale rettigheder. Teet ved
halvdelen mener ikke at de fik den informati-
on, som de havde brug for. Flere falte sig
kun delvis informeret. Man vil selvfglgelig
kunne fremhaeve, at foraeldrene nogle gange
sgger mere information, end fx hospitalerne
og de sociale myndigheder kan give pa et
tidligt tidspunkt, men det er ikke desto min-
dre essentielt, at der bliver lyttet til foraeldre-
ne, og at de far svar pa deres spgrgsmal eller
forklaringer pa, hvorfor de eventuelt ma
vente med at fa et svar.

Tilvaenningen til diseten

Det andet centrale element i denne fase er til-
vaenningen til diseten. Det er bl.a. et spgrgs-
mal om at finde de fgdevarer, som kan indga
i dizeten, og dem som ikke ma indga. De
fleste har pa et eller andet tidspunkt haft pro-

blemer med at finde frem til, hvilke fadevarer
som kan indga i diseten. Problemet er tilsyne-
ladende aftagende idet flere henviser til, at
problemer tidligere skyldtes at laegerne og
dizetisterne ikke altid gav enslydende og klare
meldinger. Fgdevareproducenterne hjzelper
heller ikke altid, idet informationen om ind-
holdet i deres fadevarer ikke altid er tilstraek-
kelig, og det kan give problemer med at iden-
tificere ingredienser, som indeholder laktose.

Patientforeningen Galaktosaemiforeningen
i Danmark fremhaeves i denne sammen-
haeng. Flere naevner, at foreningen har gjort
et stort stykke arbejde for at mindske usik-
kerheden omkring dizeten.

Diaeten bliver rutine

Undersggelsen viser dog ogsad, at diseten
med tiden far en mindre betydning. Ikke
fordi familierne slaekker pa diseten, men fordi
det bliver en vane at overholde den, nar man
har faet styr pa de tilladte og ikke tilladte
madvarer. Det bliver, som en skriver, "En ruti-
ne der skal kgres ind - som det at barste
teender”. Et klart flertal blandt bade de voks-
ne og foraeldrene mener, at det er uden pro-
blemer at overholde dizeten i dagligdagen.
En mor opsummerer det glimrende pa denne
made: "“Det er kun i starten, at selve diseten
er kraevende. Det er fglgevirkningerne af
galaktosaemi, som kraever mange ressour-
cer”. Med fglgevirkningerne henviser hun
bl.a. til indleeringsvanskelighederne, og det
bringer os frem til den anden fase.

Anden fase:

Barnet vokser op og konsekvenserne
viser sig

Overgangen til den anden fase sker ikke pa
et bestemt tidspunkt. Der kan vaere stor indi-
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viduel forskel pa, hvornar eventuelle langsig-
tede komplikationer pavirker den enkelte.
Der kan ligeledes veere stor forskel pa
omfanget af disse komplikationer.

Langsigtede komplikationer

| undersggelsen markerede 3/5 af de medvir-
kende, at udviklingsforstyrrelser var en fglge
af galaktosaemi i deres eller deres barns
tilfelde. | spergeskemaet var der naevnt to
typiske tegn pa medfglgende udviklingsfor-
styrrelser. Det var spgrgsmalet, om der er
eller har vaeret indlaeringsvanskeligheder og
en let udviklingshamning. Umiddelbart viser
dette resultat, at de langsigtede komplikatio-
ner ikke er udbredt til hele gruppen med
galaktosaemi. Men der er grunde til at for-
holde sig lidt skeptisk over for denne konklu-
sion. Der kan rejses tvivl om, om alle har for-
stdet spgrgsmalet pa samme made, og har
svaret ud fra samme forudsaetninger. For der
er tale om en varierende grad af komplikatio-
ner, og da de medvirkende svarer ud fra
deres egen opfattelse, er det ikke utaenkeligt,
at et barn eller voksen med lettere komplika-
tioner ikke opfattes/opfatter sig selv som fx
udviklingshaemmet. Egen opfattelse er natur-
ligt nok heller ikke altid sammenfaldende
med en vurdering foretaget af fagfolk.

Med det grundlag, som denne undersgg-
else hviler pa, kan det saledes ikke afgeres,
om alle har langsigtede komplikationer som
folge af galaktosaemi. Ser man pa under-
s@gelsen samlet tyder det dog pa, at langt de
fleste har eller far komplikationer i starre eller
mindre omfang.

Udviklingsforstyrrelser viser sig pa forskellige

mader. Det kan vaere indlaeringsvanskelig-
heder, men det kan ogsa dreje sig om ikke at

44

vaere alderssvarende i sin udvikling. Barnene
er generelt lidt bagud udviklingsmaessigt, og
de har brug for laengere tid til at opna visse
feerdigheder.

Undersggelsens tal viser, at halvdelen klarer
socialt samvaer godt, mens den anden halv-
del klarer sig mindre godt eller direkte
darligt. Socialt samvaer kan fx ogsa veere
samvaer med legekammerater/venner, og her
oplever to tredjedel af familierne, at deres
bern har problemer med at finde legekam-
merater og problemer i den daglige kontakt
med kammerater. Foreeldrene henviser til, at
deres barn enten holder sig for sig selv eller
har konflikter med andre barn, fordi de ikke
udviklingsmaessigt er sa modne, som deres
jeevnaldrene.

Samarbejdet med kommunens
socialforvaltning

Noget vaesentligt i den anden fase er, at
familierne ofte far en gget kontakt med den
kommunale socialforvaltning. Samtlige famili-
er sgger ydelser af forskellig karakter hos
kommunen. Kontakten til og samarbejdet
med kommunen er ifglge undersggelsen ikke
altid uden konflikter. Foraeldrene har den
oplevelse, at barnene “snyder” sagsbehand-
lerne pa kommunen, fordi de ikke umiddel-
bart ser ud til at have et handicap. Forzeldre
oplever en sammenhang mellem det, de kal-
der bgrnenes “meget almindelige” udseen-
de, og problemer med at fa ydelser fra kom-
munen. Undersaggelsen viser, at der ikke kun
er negative oplevelser. Forzldre oplever
bade, at kommunen samarbejder med dem
om at finde de bedste Igsninger for familien,
og at det til tider er en kamp. Saerlig bemaer-
kelsesvaerdigt er det, at hverken de voksne
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eller foraeldrene mener, at de er blevet infor-
meret godt nok om sociale tilbud og rettig-
heder. Samtidig har to-tredjedele oplevet at
der var problemer med at afklare berettigel-
sen af sociale ydelser. Det er i disse sammen-
haenge at forzeldrene oplever, at deres bgrns
ikke-synlige handicap naermest er en forhin-
dring. “Man skal ikke hive bgrnene med ned
pa kommunen” siger en mor og mener
underforstaet, at det ikke ngdvendigvis vil
gavne sagsbehandlingen, at barnet ser vel-
fungerende ud. De udviklingsforstyrrelser,
som mange bgrn med galaktoseemi oplever,
kan vaere sveere for foraeldrene at beskrive -
saerlig ndr der samtidig er tale om en sjaelden
diagnose, som fa sagsbehandlere har erfarin-
ger med. Af samme grund mener forzeldrene
0gsa, at de jeevnligt bliver sat i en position,
hvor de ma koordinere mellem de forskellige
institutioner og fagfolk, som er i kontakt
med familien. De ma koordinere for at sikre,
at vigtig information om deres barns behov
nar fra en fagperson til en anden.

Ifglge foraeldrene er kombinationen mel-
lem et sjaeldent ikke-synligt handicap og til-
delingen af offentlige ydelser ikke altid opti-
mal. Som forzeldre fgler de sig som eksperter
i deres eget barns liv, men det er ikke altid
nok, nar den kommunale socialforvaltning
skal bevilge ydelser.

En anden problematik er foraeldrenes gnsker
om at satse pa forebyggende behandling.
Det er et anske om at forebygge nogle af de
komplikationer, som ofte falger med diagno-
sen galaktosaemi. Hvor der kan vaere proble-
mer med bare det at afklare berettigelsen til
ydelser, som gives for aktuelle behov, sa
oplever foraeldrene, at det er endnu sveerere
at overbevise de sociale myndigheder om

berettigelsen af forebyggende behandling.
En skriver: "En forebyggende behandling for
et ‘'usynligt handicap’ er en kamp”.
Foraeldrenes frustrationer i forhold til
samarbejdet med kommunen opstar, nar
de oplever at bestraebelsen pa at opna de
bedste muligheder for deres bagrn mader
modstand. Regler og afgarelser stader sam-
men med foraeldreomsorg og gnsket om
foreeldreinddragelse.

Paedagogiske tilbud

Et flertal af de medvirkende har ikke modta-
get radgivning om paedagogiske tilbud (til
bagrnene under skolealderen). Flere af dem,
som har modtaget radgivning, har efter eget
udsagn haft sveert ved at finde et paedago-
gisk tilbud til deres bgrn. Det er vigtigt, at
man i kommunerne og amterne er opmaerk-
somme pa de specielle behov, som denne
gruppe barn har. Der er isar behov for at
vaere opmaerksomme pa de bgrn, som har
brug for szerlig stette og/eller plads i en
specialbgrnehave. Der er tale om barn, der
p.g.a. deres ikke-synlige handicap tilsyne-
ladende fungerer bedre, end de reelt gor.

Foreningens arbejde

| bade spgrgeskemaerne og de to interview
fremgar det tydeligt, at Galaktosaemi-
foreningen i Danmark er en aktiv forening,
som har formaet gennem sine aktiviteter ikke
blot at oprette en velfungerende patientfore-
ning, men ogsa at pavirke den made, som
mennesker med galaktosaemi modtager
information om sygdommen og bliver
behandlet i sundhedssystemet. Det kan bl.a.
naevnes, at foreningen har bidraget til den
redegerelse, som Sundhedsstyrelsen udsend-
te i 2001 om den fremtidige tilrettelaeggelse
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af indsatsen i sygehusvaesenet i forhold til
sjeeldne handicap.

Sjeeldent handicap

At galaktosaemi er en sjzelden sygdom viser
sig ikke overraskende ved, at det er sveert at
skaffe information om sygdommen. Et flertal
af de medvirkende mener, at det er sveert at
skaffe sammenhaengende information. Sam-
tidig bemaerker en mor, at barnene udvikler
sig meget forskelligt og derfor har meget
forskellige problemstillinger at forholde sig
til. Ilgen naevnes patientforeningen som et
godt sted at hente information.

Omvendt fremhaever de medvirkende isaer
de sociale myndigheder som dem, der har
darligst kendskab til diagnosen. Det giver
som tidligere naevnt store problemer for
familierne.

Indflydelse pé foreeldres og sgskendes liv
Nar man far et barn med galaktosaemi har
det indflydelse pa hele familien. Undersggel-
sen viser, at flere af de familier, hvor der er
sgskende uden diagnosen, oplever at disse
sgskende bliver pavirket i deres barndom.
Der er typisk ikke den samme tid til sgsken-
de, fordi barnet med galaktosaemi “fylder”
mere. Sgskende uden diagnosen ma derfor
acceptere, at foraeldrene ikke altid har det
gnskede overskud.

Men det er ikke kun sgskendes liv som
pavirkes. Foraeldrenes arbejdsliv pavirkes
0gsa. | naesten alle familier har foreeldrene
modtaget tabt arbejdsfortjeneste. Det er
typisk moderen, som ma ga ned i tid pa
arbejdet eller skifte arbejde for bedre at
kunne tackle situationen i hjemmet. Kun i tre
tilfelde har faderen ogsd modtaget samme
ydelse, og der er ingen eksempler pa, at
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faderen har modtaget ydelsen alene.

Det betyder, at moderens karriereforlgb i
de fleste tilfelde pavirkes. Det kan betyde, at
de ma tage et nyt job eller tage orlov fra
arbejdet. | andre tilfeelde betyder det aendre-
de arbejdstider.

Skolevalg og uddannelse

Det virker mindre problematisk for foraeldre-
ne at finde et passende skoletilbud sammen-
lignet med dagsinstitutionstilbud. Som om-
talt i kapitel 7 er der en lidt forhgjet tendens
til, at de voksne har gdet i almindelig folke-
skole, lidt faerre har modtaget statte og
ingen har gaet i egentlig specialskole. Der
kan sdledes ses en svag tendens til, at forael-
drene i dag i hgjere grad veelger specialklasse
eller specialskole.

Kobler man denne tendens til svarene pa
spargsmalet om skolegangens forlgb, ser
man en generel tendens til, at de voksne
beskriver deres skoleforlab mere negativt end
foraeldrene ger. Umiddelbart kunne det ligne
en konklusion om, at specialskoletilbud har
en tendens til at give faerre problemer og
generelt tager mere hensyn til barnenes indi-
viduelle problemer, men det kan vaere en lidt
forhastet slutning. Problemet med at sam-
menligne foraeldrenes svar med de voksnes
er bl.a., at det netop er foraeldrenes vurderin-
ger (ikke bgrnenes egne oplevelser) over for
voksne, som selv har oplevet skolegangen.
Det er ogsa en sammenligning mellem “her
og nu”-oplevelser over for erindringer fra en
anden tid, og forskellene kan meget vel
daekke over et forandret skolesystem. Til
trods for disse forbehold er ovennaevnte ten-
dens tankevaekkende. Iseer nar de to eneste
bern, som i dag gar i almindelig folkeskole
uden stgtte, 0gsa er de eneste, hvis foraeldre
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naevner mobning som et problem.

Mobning er det emne, som skiller de voks-
nes besvarelser mest fra foraeldrenes.
Mobning er generelt udbredt ifalge de voks-
ne med galaktosaemi. Der er tale om bade
direkte mobning og en tendens til at blive
holdt udenfor.

Da galaktosaemi er et ikke-synligt handicap,
er det ikke et anderledes udseende eller en
meget igjnefaldende adfzerd som ger, at
mennesker med galaktosaemi skiller sig ud fra
maengden. Den direkte arsag til mobningen
skal saledes spges andetsteds. Selvom de
voksne ikke er helt enige, sa tyder det pa, at
det er barnenes indlaeringsvanskeligheder,
som far andre bgrn til at velge dem ud som
mobningsofre. En ting er dog sikkert. Mob-
ning kan tydeligvis saette sig spor hos de
voksne. De mener, at det har givet dem en
lavere selvtillid og gjort dem usikre i forsam-
linger af mennesker, som de ikke kender
godt. Mere om dette emne under tredje fase.

Tredje fase:
Livet som voksen
Undersggelsen har vist, at foraeldrene er
bekymrede for det tidspunkt, hvor deres sgn
eller datter fylder 18 ar. Det fremgik tydeligt i
kapitel 4, hvor et markant flertal af foraeldre-
ne savnede information om mulighederne
for beskaeftigelse efter uddannelse, forskelli-
ge boformer og handteringen af gkonomien.
Maske er det et udtryk for forzeldres generel-
le bekymring for, hvordan deres barn skal
klare at std pa egne ben. Det kan vaere svaert
at afgere - fx savner kun fa af de voksne
information om handteringen af gkonomien,
som netop er det enkeltomrade, som flest
foraeldre savner information om.

Det fremgar, at foraeldrene ikke mener, at

kommunerne altid hjeelper de voksne med
galaktosaemi godt nok. Nar de unge fylder 18
ar er de myndige og skal i princippet selv
varetage kontakten til kommunens socialfor-
valtning, og forzeldrene har ikke leengere
direkte indflydelse pa deres sgns eller datters
sag. Det kan kun ske indirekte, hvis den
voksne sgn eller datter beder om hjzelp. Det
er selvfelgelig ikke alle, som har behov for
stgtte fra den kommunale socialforvaltning,
men undersggelsen viser, at de voksne har
langt mindre kontakt med kommunen (i for-
hold til foraeldrene), og at de voksne langt fra
altid oplever forstaelse for deres situation fra
socialforvaltningens side. En af de voksne
siger det sdledes: "Jeg tror det er systemet,
som ikke er skruet sammen til vores sygdom”.

Kontrolbesag - skal, skal ikke
Undersggelsen har vist, at de fleste med
galaktosaemi gar jaevnligt til kontrol. Men
undersggelsen har ogsa vist, at der er en klar
opdeling mellem dem, som er under 18 dr,
og dem over. Dem under 18 ar gar generelt
langt mere regelmaessigt til kontrol, og de
gar til kontrol flere steder.

De voksne giver udtryk for, at de dels ikke
mener at fa noget vaesentligt ud af kontrol-
besggene, og at de dels kender de sympto-
mer, som de skal vaere opmaerksomme pa.
Det virker dog ogsa, som om en tredje faktor
spiller ind. Nar det gaelder kontrolbesgg og
opfalgning tenderer foreeldrenes holdning at
vaere, at det er ngdvendigt og vigtigt, foru-
den at der nok ogsa er en tendens til, at
hospitalerne fglger bgrnene taettere end de
voksne. De voksne skal selv vaere mere
opsagende, for at der sker en opfelgning i
sundhedssektoren.

Ud fra undersggelsens resultater er er det
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ikke muligt at vurdere eventuelle konsekven-
ser af de manglende kontrolbesgg. Det vil
formentlig ogsa variere fra person til person.

Selvvalgt tilbagetrukkenhed

Det kendetegner de voksne, at de ikke op-
fatter sig som specielt anderledes end andre,
bare fordi de har galaktosaemi. Digeten har
de vaennet sig til, og selvom de ikke alle er
sikre pa, hvad man ma spise og ikke spise, sa
kender de til gengeeld symptomerne, hvis de
spiser for meget mad med laktose. Knap
halvdelen har en uddannelse, de fleste arbej-
de, egen bolig og kaereste eller aegtefzelle.
Derfor mener de, at deres liv er som enhver
anden danskers. En af kvinderne siger det
saledes: “Min hverdag fungerer som alle
andre menneskers, synes jeg selv. Jeg prover i
hvert tilfeelde at fa den til at fungere”. Allige-
vel viser undersggelsen, at den sidste del af
citatet maske ikke er tilfeldigt. Selvom de
voksnes liv pa mange omrader ligner alle
andres, er der tilsyneladende ogsa forskelle.
Et flertal mener, at det er svaert at finde et
job. En begrunder det med nedsat erhvervs-
evne, men erfaringerne med mobning og
frygten for at veere udenfor har ogsa betyd-
ning, ifelge de voksne selv. Som beskrevet i
kapitel 9 er der tale om en selvvalgt tilbage-
trukkenhed, som ikke direkte er relateret til
galaktosaemi, men til gengaeld indirekte er
en fglge af tidligere nederlag og mobning,
der startede i folkeskolen. Resultatet er, at de
veelger at traekke sig lidt tilbage for at undga
fx mobning - i nogle tilfeelde far nogen form
for mobning overhovedet er begyndt. For en
sikkerhed skyld.

Selvom de fleste beskriver et liv, der rummer
gode venner, spaendende arbejde - og for
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nogen ogsa dejlige bgrn, sa er der samtidig en
tendens til at ville undga at bringe sig i situa-
tioner, hvor man kan blive holdt udenfor eller
drillet. De voksne prever, sé at sige, at foregri-
be disse situationer ved bl.a. at holde sig lidt
for sig selv. De ser en sammenhaeng mellem
mobning/nederlag og den selwvalgte tilbage-
trukkenhed, og der er ingen tvivl om, at de
sidder inde med et gnske om at undga flere
nederlag. En kvinde siger det saledes "Ogsa
for ikke at rende rundt med den samme fal-
else hele tiden. For at have et godt liv".

Et andet problem ved den selwalgte til-
bagetrukkenhed er ensomhed. Halvdelen
faler sig ensomme. Igen er begrundelsen den
samme. En kvinde skriver fx, at hun “stadig
er usikker og uden megen selvtillid, grundet
mobning, og derfor holder sig for sig selv”.

Den beskrevne tilbagetrukkenhed kan for-
mentlig ogsa forklare, hvorfor de voksne er
mest positive i deres bedgmmelse af andres
accept af sygdommen - til trods for deres
erfaringer. Den tendens, som de voksne har
til at holde sig i baggrunden fx pa arbejds-
pladsen er, ud fra hvad de selv giver udtryk
for, selwvalgt. Det virker, som om de ikke altid
kobler deres vurdering af andres accept af
sygdommen sammen med en eventuel
mobning. En af de voksne forklarer fx, at det
var "en fglelse jeg sad inde med. Hvis det var
for at mobbe mig, sa tror jeg ikke, at det var
bevidst de ville gere det”. De er usikre pa,
om andre vil mobbe dem, og vaelger derfor
selv at traekke sig.

Galaktosaemi er et ikke-synlig handicap,

hvis symptomer tilsyneladende indirekte
giver sociale problemer, som praeger voksen-
tilvaerelsen.
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Laer af erfaringerne og
forebyg - frem for at reagere
nar problemerne opstar

Essensen af denne undersggelse er, at konse-
kvenserne af de neurologiske forstyrrelser fyl-
der mere end kravet om dicet. Diseten kan
vaere besvaerlig og bevirke en raekke irritati-
onsmomenter og praktiske problemer, men
den bliver i vidt omfang et spargsmal om
rutine. Det samme kan man ikke sige om de
neurologiske forstyrrelser. | varierende grad
kan de praege det meste af livet. Erfaringerne
fra denne undersggelse viser derfor ogsa, at
de to sidste faser er betydeligt vigtigere end
den farste. Vigtigere fordi de fylder mere, og
vigtigere fordi de kraever en vaesentligt
anderledes indsats. Seerligt fremstar tre
emner som betydningsfulde, nemlig at:

- tackle indlzeringsvanskelighederne og sikre
plads til, at den enkelte kan lzere i sit eget
tempo.

- undga at barndommen praeges af for
mange nederlag pa grund af forsinket
modenhed.

- sikre at de unge/voksne ikke traekker sig sa
meget tilbage, at det bliver en begraensning
for deres liv.

Foreeldrene savner isaer, at de kommunale
socialforvaltninger tager et medansvar for
tidligt at forebygge - frem for at vente med
at reagere til problemer, der i vidt omfang
kunne mindskes, er opstaet. Erfaringerne fra
de voksne med galaktosaemi videregivet i
denne undersggelse skulle gerne bidrage til,
at disse gnsker fremover i langt hgjere grad
kan blive imgdekommet.
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APPENDIX

Living with Galactosaemia

English summary

The purpose of this mapping of living
conditions is to provide insights into and
create an understanding of living with the
non-visible disability galactosaemia.
Galactosaemia is a congenital, heriditary,
metabolic disorder, in which the enzyme that
breaks down the galactose part of the
lactose is missing. If not treated, the disease
will lead to jaundice, cataracts, brain damage
or life-threatening conditions. Even when
treated, there will always continue to be
various degrees of neurological disturbances.
By focusing on a number of issues for
persons with galactosaemia, it has been
attempted to describe some of the obstacles
which life and day-to-day living can present —
and also to indicate ways in which some of
the problems can be overcome or prevented.

On the exterior, persons with galactosaemia
do not seem to be different from the rest of
the population. Apart from their diets, their
lives hardly seem different from most other
peoples’. However, this investigation has
shown that differences do exist. These
differences are a consequence of the
neurological disturbances which appear to
different degrees, and which generally seem
to give problems with for example learning
functions. Typical secondary problems of the
disease appear as well, these being of a
psychological or psycho-social nature.
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Unfortunately, these problems are often not
evident to the people who would be able
to help and to play a more positive role if
they had some firsthand knowledge of living
with this diagnosis (such as the primary
target audience of this publication, namely
professionals of the social-, health- and
educational sectors). This would also
include all others who meet people with
galactosaemia in any other connection. Via
this investigation, which has been carried
out in cooperation with the Danish patient/
parent association for galactosaemia, we
have attempted to provide more in-depth
insights into the issue.

The investigation shows that living with
galactosaemia can be divided into three
phases.

The first phase starts on the day the child is
born. This phase covers the first - and often
extremely difficult - time, when the child is
very ill and the family has to adjust itself

to the fact that they have a child with a
disease/disability. A part of this phase is
also getting used to the diet which living
with galactosaemia requires.

The second phase begins when the long-
term consequences of the illness appear.
Typically, these include learning disabilities
or other neurological disturbances in
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development. These problems do affect a
majority of cases, while the timing can vary.
In this phase, parents will typically be
required to make decisions about what

kind of pre-school, day-care, kindergarden
and school are best for their child’s needs,
and local social workers will usually be invol-
ved in the day-to-day situation in the family.
This phase continues until the child turns 18.

The third phase covers adulthood from the
age of 18. The most important difference to
the previous years is the fact that the young
person now legally reaches adulthood. This
means that the individual is responsible for
his or her own life. This new situation has
practical ramifications regarding contacts with
municipal health and welfare authorities.
Adults figure under different paragraphs of
social legislation and are no longer covered
under hospital pediatrics.

Learn from experience and prevent —
instead of reacting when problems
surface.

The main point of this investigation is that
the consequences of the neurological
disturbances are more exhaustive than the
dietary requirements. The diet can be difficult
and result in a number of annoyances and
practical problems, but it is still mainly a
question of routines. The same cannot be
said of the neurological disturbances. To
varying degrees, these can leave their mark

on life.The experience of this investigation
also shows that the two latter phases are
more important than the first phase. Three
issues in particular prove to be important:

- tackling learning difficulties and ensuring
that the individual can learn at his or her
own speed

- avoiding a childhood characterized by
defeat due to delayed maturity

- ensuring that the young individual or the
adult with galactosaemia does not
withdraw to such a degree that it will be a
limiting factor in his or her life.

Parents especially need the local authorities
to be equally responsible with the family to
provide early prevention — instead of waiting
to react to problems that frequently could
have been avoided or minimalized.

The experiences of adult persons with
galactosaemia communicated in this
publication will hopefully contribute to
meeting these needs.

Centre for Rare Diseases and Disabilities
Bredgade 25, F, 5.,

DK-1260 Kgbenhavn K.,

Denmark

Phone: +45 33 91 40 20

E-mail: csh@csh.dk

Website: www.csh.dk
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Galaktoseemi er en medfadt stofskiftesygdom, som omkring 50 mennesker
i Danmark har. Galaktoscemi skyldes en manglende evne til at nedbryde
galaktosedelen i meelkesukker (laktose). Uden en dicet, som reducerer
meengden af laktose i kosten, medfarer sygdommen alvorlige handicap og
er livstruende.

Desvcerre er en overholdelse af diceten ikke ensbetydende med, at alle
problemer er lgst. Undersggelsen som ligger til grund for denne publikation
viser, at der typisk er fglgevirkninger. Det drejer sig bl.a. om neurologiske
forstyrrelser, som forekommer i varierende grad og generelt viser sig at give
problemer med fx indlcering. Der opstdr typisk ogsa afledte problemer af
psykosocial karakter.

Publikationen er primcert rettet imod fagfolk pd sundheds-, social- og uddan-
nelsesomrddet — samt andre hvis vej i den ene eller anden sammenhceng
krydser mennesker med galaktoseemi. Formdlet er at kortlcegge og give et
nceermere indblik i livet for bern, unge og voksne med galaktoscemi.

Undersgagelsen af galaktoscemi er det femte bidrag i et samlet kortleegnings-
projekt, som Center for Sma Handicapgrupper iveerksatte i 2000. De fire forste
kortleegninger udkom imellem 2000 og 2003. Det drejede sig om Tourette
Syndrom, Medfadt knogleskarhed (Osteogenesis imperfecta), Primcer immun-
defekt og Rubinstein-Taybi syndrom.

Yderligere kortleegninger vil falge, bl.a. af Ehlers-Danlos syndrom og Tubergs
sclerose. Endelig er det hensigten at runde projektet af med et opsamlings-
projekt, der mere generelt praver at treekke det scerlige ved at leve med et
sjeeldent handicap op.




