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AV GRETE HUMMELVOLL

Omlag 30000 personer i Norge antas 4 ha en
sjelden genetisk tilstand. Kan det vare at en del
av disse ikke far tilgang til gnsket helsehjelp
lokalt? Sjeldne genetiske tilstander innebarer
nemlig spesielle utfordringer med hensyn til
kunnskap. Fgrer dette til at fastleger betakker

seg fra 4 delta i behandlingen?

Fastlegene skirer hpyt pd brukertilfredshet i en spgrreun-
dersgkelse om offentlige tjenester (1). Rapporten Sjeldne
funksjonshemninger i Norge (2) setter fastlegen i et noe annet
lys. Av 57 respondenter sier 14 at fastlegen har skaffet seg
tilstrekkelig kunnskap om deres diagnose og gir et godt bi-
drag til deres helsesituasjon; 43 personer sier derimot at
fastlegen ikke er involvert i spgrsmal knyttet til den sjeldne
diagnosen. For mange av de spurte er fastlegen overflgdig
pd grunn av god ivaretakelse i spesialisthelsetjenesten.
Andre ganger fremgar det at fastlegen ikke har involvert
seg i det hele tatt.

Nevrofibromatose type 1 er en sjelden tilstand som fore-
kommer hos én per 3—4000 fodte barn. Variasjonen i ut-
trykksform og alvorlighetsgrad er stor, og nye vansker kan
oppsté uforutsigbart. Av medisinske utfordringer kan nev-

nes hyppig foreckommende nevrofibromer. Disse er 1 ut-
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gangspunktet godartede, men har potensielt plagsomme
eller skadelige konsekvenser; noen kan ogsd gjennomga en
malign transformasjon. Ande utfordringer er skjelettfor-
andringer, spesifikke eller diffuse smerter samt psykiske
vansker (3). Fastlegen kan vurdere behovet for henvisning
til spesialisthelsetjenesten, gi smertelindring og yte bistand
ved depressive reaksjoner hos pasienter som har en hver-

dag med mange belastninger.

Frambu senter for sjeldne funksjonshemninger (www.
frambu.no) er et landsdekkende kompetansesenter for per-
soner med sjeldne og lite kjente funksjonshemninger samt
deres familier og tjenesteytere. Frambu har spesiell kompe-
tanse pa rundt 1oo sjeldne diagnoser og er et supplement til

detordinzre tjenesteapparatet. En undersgkelse blant unge



voksne med nevrofibromatose 1 ble gjennomfgrt i 2006—
2007. Hensikten var 4 fi mer kunnskap om hvordan unge

mennesker opplever 4 leve med nevrofibromatose.

Femten kvinner og menn i alderen 18-37 ar ble intervjuet.
Rekruttering av intervjupersoner skjedde hovedsakelig
gjennom informasjon og invitasjon til personer i aktuell
alder mens de var pd kurs pd Frambu. En senere supple-
ring ble gjort med utgangspunkt i Frambus register. Totalt
sa 15 av 23 inviterte personer ja til 4 bli intervjuet. Intervju-
ene ble gjort av psykologene Kjell Magnus Antonsen’,

Thora Yvonne Rian og Grete Hummelvoll.

Denne artikkelen meddeler hva informantene har 4 si om

fastlegens rolle pd godt og vondt.

En god fastlege betyr mye

De fleste intervjuede i undersgkelsen mener at fastlegen er
viktig. Med ett unntak har alle de intervjuede kontakt med
fastlegen. Nar de aller fleste er tilfredse med sin fastlege,
har dette flere grunner:

Legen har skaffet seg tilstrekkelig kunnskap om nevrofibro-
matose 1. Det forventes imidlertid ingen omfattende kunn-
skap, og det verdsettes at legen kan erkjenne usikkerhet,

diskutere med andre leger eller henvise videre.

UTPOSTEN NR.6 ¢ 2010




God kommunikasjon og interesse for pasientens opplevelse og
synspunkt. Slik kan ogsd pasientens kunnskap om nevro-
fibromatose 1 og egen situasjon komme til nytte. Uansett
legens kunnskap, er dette viktig pd grunn av den store va-
riasjonen innen nevrofibromatose 1. Gode kommunikative
egenskaper oppleves som & bidra til bedre medisinske av-
gjorelser. I en vanskelig situasjon betyr det ogsid mye at

legen viser forstielse og emosjonell stoptte.

Legen er mer dprdpner enn portvake. Noen situasjoner aktua-
liserer spgrsmdl om utredning og behandling i spesialist-
helsetjenesten. Nar legen er 1 tvil om behovet for spesialist-
tilsyn, opplever pasienten det som trygt at legen for
sikkerhets skyld henviser videre. Legen sitter ogsd med
ngkkelen til rettigheter og stgnadsordninger. Nar pasien-
ten har mange vansker og lite krefter, betyr det mye at

legen sgrger for at alt blir enklest mulig for pasienten.

En hardt rammet person forteller slik om hvor viktig fast-

legen er:

Legen har virkelig stdtt pA. Hun har hjulpet meg veldig mye.
P4 smerteklinikken X har jeg vart ogsd. Vi har provd masse
medikamenter. Hvis jeg trenger rekvisisjon eller resepter el-
ler noe som helst, tar jeg en telefon bare, og sd legger hun det
ut og jeg kommer og henter dagen etter. Har hatt timer hos
henne der jeg har knekt sammen og gratt litt ogsd. Hun stgt-
ter meg og forstar.

Nar fastlegen fungerer dérlig

Noen {3 er misforngyd med og har liten tillit til fastlegen.
Ingen av dem nevner legens kunnskap om diagnosen, men

derimot mer generelle forhold:

Darlig kommunikasjon og liten interesse. Det er vondt ikke &
bli vist interesse, ikke & bli hgrt eller tatt pd alvor. En av de
spurte ter ikke ta opp sine helsebekymringer av redsel for
at legen skal le, mens en annen unngér legebespk sd langt

det er mulig.

Mer portvakt enn dprdpner. I noen tilfeller skriver legen bare
ut medisiner, men viser liten interesse for & henvise videre

til spesialisthelsetjenesten. Dette har resultert i ungdig lan-

Evt. sparsmal og kommentarer kan rettes til: ghummelvoll@c2i.net

SJELDNE

GENETISKE TILSTANDER

ge smerteperioder fgr ngdvendig operasjon eller annen be-
handling. Ogsd overfor offentlige instanser oppleves legen

som lite behjelpelig.

For liten tid avsatt. Dette gir darlige rammer for konsultasjo-
nen og et negativt signal til pasienten. Situasjonen blir ogsd
ungdig tungvint ndr stadige bespk hos legen ma4 til, fordi en

ikke rekker 4 ta opp sine spgrsmél i den avsatte tiden.

Hva med andre sjeldne genetiske tilstander?

Resultatene fra undersgkelsen samsvarer godt med Fram-
bus generelle erfaringer med brukere som har andre sjeld-
ne diagnoser. Resultatene underbygges ogsé av fokusgrup-
per med foreldre til barn med svartsjeldne kromosomavvik
(4). Mange av dem opplevde at legen ofte ikke hadde kunn-
skap om diagnosen. Erfaringene var likevel positive der-
som legen var @rlig om sin manglende kunnskap eller viste
interesse for 4 lere, utnytte foreldres kompetanse, bruke sin
egen generelle kompetanse, henvise videre og vare dpen

for 4 innrgmme feil.

Ulike sjeldne genetiske tilstander vil gi ulike rammer og
behov for fastlegens involvering. For mange personer med
en sjelden diagnose er det viktig at legen ikke avgrenser sin
rolle, men forholder seg konstruktivt til utfordringen med
4 tilegne seg kunnskap samt ha en god relasjon til og kom-

munikasjon med pasienten.
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