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Abstrakt

Det har examensarbetet handlar om den séllsynta sjukdomen Fabrys sjukdom. Syftet med
examensarbetet ar att f en 6kad forstaelse av hur personer med Fabrys sjukdom upplever
varden, samt vad som kan utvecklas for en battre och sakrare vard.

Skribenten har valt att anvanda sig av den kvalitativa forskningsmetoden i examensarbetet
med intervjuer som datainsamlingsmetod. Valet av metod togs pa grund av att den
kvalitativa forskningsmetoden starker syftet och fragestéallningarna som examensarbetet
bygger pa. Den kvalitativa forskningsmetoden ar dven passande nar personers erfarenheter
och upplevelser ska studeras. | analysen anvands kvalitativ innehallsanalys. Vid analysen
har skribenten anvént den induktiva metoden, vilket innebdr att det insamlade materialet
fran intervjuerna analyseras och tolkas for att skapa en sammanhangande text. Som
teoretisk utgangspunkt har bade Erikssons vardteori om det caritativa vardandet och
Watsons teori om omvardnad anvants.

Totalt fyra personer har intervjuats, bade man och kvinnor, som har varit diagnostiserade
med Fabrys sjukdom i nagra ar. Resultatet visar att upplevelserna och erfarenheterna av
varden vid Fabrys sjukdom varit bade positiva och negativa. Ett gott bemotande och god
kommunikation har deltagarna beskrivit vara nyckeln till en god vardrelation mellan
vardpersonal och patienter. | utvecklingen av varden vid Fabrys sjukdom har det
framkommit att utokad kunskap hos vardpersonal &r viktigt for att varden ska bli sakrare.

Sprak: Svenska Nyckelord: Fabrys sjukdom, upplevelser, utveckling, sakerhet
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Tiivistelma

Tama opinndytety0 késittelee harvinaista Fabryn tautia. Opinndytetyon tarkoitus on
laajentaa ymmarrysta siitd, miten Fabryn tautia sairastavat henkilot kokevat saamansa
hoidon seké miten hoitoa voisi kehittad, jotta siita tulisi turvallisempaa ja parempaa.

Opinnaytetytssa on kaytetty laadullista tutkimusmenetelm&a, jossa tieto on saatu
haastatteluiden kautta. Menetelm& valittiin, koska laadullinen tutkimusmenetelmé&
vahvistaa tutkimuksessa kéytettyja  kysymyksid ja  tarkoitusta.  Laadullinen
tutkimusmenetelma sopii myos tutkittaessa henkildiden kokemuksia. Analyysissd on
kaytetty laadullista sisdllonanalyysid. Analyysissa on kaytetty induktiivista menetelmaa,
joka tarkoittaa, ettd haastatteluiden kautta saatu materiaali analysoidaan ja tulkitaan ja
luodaan yhtendinen teksti. Teoreettisena ldhtokohtana on kaytetty sekd Erikssonin
karitatiivista hoitoteoriaa, ettd Watsonin hoitoteoriaa.

Opinnaytetyotd varten on haastateltu yhteensa neljdd henkilod, seka miehid ettd naisia,
jotka kaikki ovat saaneet Fabryn taudin diagnoosin muutama vuosi sitten. Tulokset
nayttavat, ettd kokemukset Fabryn taudin hoidosta ovat seka positiivisia ettd negatiivisia.
Hyvéa kohtelu ja kommunikaatio ovat haastateltujen mukaan ollut avainasemassa potilaan
ja sairaanhoitohenkilokunnan valisessd hoitosuhteessa. Fabryn taudin hoidon
kehittdmisessa kay ilmi, etta hoitohenkilékunnan lisdantynyt ymmarrys taudista on tarkeéa,
jotta hoidosta tulisi turvallisempaa.

Kieli: ruotsi Avainsanat: Fabryn tauti, kokemukset, kehitys, turvallisuus
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Abstract

This bachelor’s thesis is about the rare disease called Fabry disease. The aim of the
bachelor’s thesis is to get an increased understanding of how people with Fabry disease
experiences the treatment and also what could be developed for a better and safer care.

The writer has chosen to use the qualitative research method with interviews as a
data collection method. The choice of method was taken due to the qualitative research
method strengthens the aim and the questions that the bachelor’s thesis is built upon. The
qualitative research is also suitable when people’s experiences are studied. In the analysis
the qualitative content analysis was used. Upon the analysis the writer has used
the inductive approach, which means that the collected material from the interviews
are analysed and interpreted to create a coherently text. As theoretical starting points have
both Eriksson’s theory of the caritative caring and Watsons theory of human caring been
used.

A total of four people have been interviewed, both men and women, who have been
diagnosed with Fabry disease for a few years. The result show that the experiences of the
treatment of Fabry disease have been both positive and negative. A good reception and
good communication have the participants described as the key for a good relation between
the care staff and the patients. In the develop of the care in Fabry disease it appears that an
extended awareness among care staff are important, so the care can be safer.

Language: Swedish Key words: Fabry disease, experiences, development, safety
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1 Inledning

Runt i vérlden finns det tusentals olika séllsynta sjukdomar som medfor dagliga besvar for
saval personerna som lider av sjukdomen liksom vardare av den. Enligt WHO:s (2013)
mening &r det drygt 400 miljoner manniskor vérlden 6ver som har nagon typ av sallsynt
sjukdom, vilket motsvarar cirka 19 % av varldens befolkning. De flesta av sjukdomarna ar
arftliga, medan andra inte har en genetisk namnare. Annu i dagens lage ar orsaken till flera
av sjukdomarna fortfarande okénda, fastan vetskapen om sjukdomarna funnits i manga ar.
De séllsynta sjukdomarna ar vanligen allvarliga kroniska sjukdomar som kan vara
livshotande. (WHO, 2013)

Aven i Finland finns det séllsynta sjukdomar spridda i olika delar av landet. | Finland anses
en sjukdom vara sallsynt nar den drabbar hogst 5 av 10 000 invanare. For tillfallet ar det
raknat att éver 300 000 finlandare ar drabbade av nagon typ av sallsynt sjukdom, vilket
motsvarar cirka sex procent av befolkningen i Finland. Séllsyntheten med sjukdomarna
leder till manga utmaningar i synnerhet nar det kommer till identifiering och behandling av
sjukdomen. Dessa utmaningar kan ha en paverkan pa vardens kvalitet samt erhallandet av
medicinskt och socialt stdd, eftersom det inte finns tillrdckligt med information och hjalp.
(Voipio-Pulkki, 2014)

Forskare och professorer jobbar intensivt for att utveckla varden av sallsynta sjukdomar.
Déaremot ar bristande kunskap, traning och information faktorer som utgor svara
utmaningar for utvecklingen. Hos en del sjukdomar ar aven férsenade diagnoser och inga
goda behandlingar ett faktum. Det har betyder att situationen foér personer med dessa
sjukdomar ar livshotande. (WHO, 2013)

| examensarbetet har skribenten skrivit om Fabrys sjukdom, som tillhér gruppen sallsynta
sjukdomar. Syftet med examensarbetet ar att fa en okad forstaelse av hur personer med
Fabrys sjukdom upplever varden, samt vad som kunde utvecklas for en battre vard. De
fragestallningar som anvants i studien ar hur upplever personer med Fabrys sjukdom
varden av sjukdomen och vad kan utvecklas for att varden ska bli battre. Skribenten vill i
sitt examensarbete &ven ge en grundkunskap i vad Fabrys sjukdom ar for att det ska vara
lattare for lasaren att forsta de utmaningar som medféljer med Fabrysvarden. Sallsynta
sjukdomar &r nagot som hamnat i skymundan i vart samhalle, vilket betyder att kunskapen
om dessa typer av sjukdomar ar lag. Inom de flesta geografiska omradena i Finland finns
det nagon typ av sallsynt sjukdom som kraver vard. Skribenten anser att det hor till varje
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vardares ansvar att veta vilka eventuella sjukdomar som finns i de regioner som man
jobbar i pa grund av att det finns en chans att vi kommer stota pa dessa sjukdomar under

arbetskarriaren.

2 Bakgrund

For att kunna gora och forsta en studie inom Fabrys sjukdom behovs det vetskap om vad
sjukdomen egentligen ar. Darfér kommer det i det har kapitlet en beskrivning av
sjukdomens grundinformation, sasom forekomst, symtom, diagnostisering och behandling
for att fa en helhet av sjukdomen. Darefter presenteras bemétandet och patientsékerhet
inom varden som &r en central och viktig byggsten for vardandet av patienter.

Fabrys sjukdom har olika benamning beroende av var man laser om sjukdomen. | annan
litteratur kan sjukdomen benamnas med andra namn sdsom Anderson-Fabrys sjukdom,
Angiokeratoma corporis diffusum och Alfa-galaktosidas A-brist. | detta examensarbete
benamns sjukdomen som Fabrys sjukdom.

2.1 Uppkomst och férekomst av Fabrys sjukdom

Fabrys sjukdom ar en séllsynt sjukdom som tillhdér gruppen lysosomala sjukdomar.
Lysosomer &r sma enheter som finns inne i nastintill alla kroppens celler. Den
huvudsakliga uppgiften som lysosomerna har ar att ta vara pa eller bryta ner olika amnen i
kroppen med hjélp av enzymer. Vid Fabrys sjukdom rader det brist pa enzymet alfa-
galaktosidas A, som &r ett av de enzym som hjélper lysosomerna bryta ner &mnet
glykosfingolipider. Glykosfingolipiderna &r ett fettdmne som normalt finns i cellernas

ytterholje, eller plasmamembranet som det ocksa kallas. (Johansson, 2018)

Nar en person lider av Fabrys sjukdom é&r bristen pa alfa-galaktosidas A olika mellan
individer. En del har fortfarande kvar en del enzymaktivitet, medan andra &r néstintill utan
enzymaktivitet. Bristen pa alfa-galaktosidas A enzymet leder till att glykosfingolipiderna
inte bryts ned utan ansamlas istéllet i cellerna. Det har leder senare till att cellerna borjar ta
skada eller dor, vilket ocksa leder till att storningar i blodcirkulationen uppstar. Efter ett tag
borjar organ och organsystem skadas som ett resultat av enzymbristen. De organ som
framst tar skada vid Fabrys sjukdom &r huden, hjértat, njurarna, hjarnan och nervsystemet.
(Johansson, 2018)
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Fabrys sjukdom har under en lang tid varit en okand sjukdom i Finland. Under senare ar
har allt fler personer med misstanke for sjukdomen sparats, vilket lett till att fler har kunnat
bli diagnostiserade. | nuldget uppskattas antalet personer med Fabrys sjukdom vara runt
hundra personer i hela Finland, fler kvinnor &h mén (Kontola, 2018). Sjukdomen har
kunnat konstateras att den finns inom olika slakten. Bland annat har det pafunnits att
sjukdomen finns framst i vastra Finland, men &ven i Nyland, mellersta Finland och
Kajanaland. (Penttinen, 2012)

2.2 Arftlighet

Fabrys sjukdom ar en éarftlig sjukdom som Overfors fran foralder till barn redan under
fosterutvecklingen. Orsaken till sjukdomen ar en muterad gen som finns pa X-
kromosomen, vilket &r en av de konsbestdmmande kromosomerna. Detta innebdr att
Fabrys sjukdom kan &rvas bade fran mamman eller pappan. Viktigt att komma ihag ar att
fastan en forélder har Fabrys sjukdom, betyder det inte med all sékerhet att barnet kommer

arva genen. Férutom vid ett undantag. (Johansson, 2018)

Monstret for hur Fabrys sjukdom arvs &r enligt foljande. Ifall en mamma ar bérare av
genen &r det 50 % chans att ndgon av barnen kommer att drva sjukdomen oberoende om
barnet ar av manligt eller kvinnligt kon. Det har ar pa grund av att det ar 50 % chans att
barnen arver just den X-kromosom som bar den muterade genen. Ifall en pappa ér barare
av genen kommer alla hans dottrar att fa genen, eftersom han for vidare X-kromosomen till
dem. Daremot ifall han far soner kommer ingen av dem att drva genen, eftersom om han
far soner ar det en Y-kromosom som de far av pappan och inte en X-kromosom. (Cunha,
2017)

2.3 Symtom

Symtomen hos Fabrys sjukdom &r varierande beroende pa vilken alder personen ar i nar
sjukdomen borjar ge sig till kanna. Flera av symtomen ar lika oberoende av alder, men det
kan anda finnas skillnader. Viktigt att komma ihag ar att hur symtomen tar sig uttryck ar
mycket individuellt. Det har &r pa grund av att sjukdomens svarighetsgrad varierar och ar
beroende av hur mycket enzymaktivitet, av alfa-galaktosidas A, som finns kvar. Till
vanligheterna hor att symtomen uppkommer redan i barndomen eller tidiga tonaren, men i

en del fall kan dven symtomen komma forst i ett senare skede i livet. Ifall de forsta
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symtomen utbryter nér personerna ar unga ar det vanligt for pojkar nar de &r mellan tre och
tio ar, medan hos flickor uppkommer de forsta symtomen lite senare vanligen mellan sex
och femton ars alder. Enligt forskning som gjorts visar det att man har svarare symtom &n
vad kvinnor har. Annat som &r viktigt att komma ihag ar att alla som har Fabrys sjukdom
inte far alla symtom. En del far manga symtom medans andra &r nastintill symtomfria.
(Kontola, 2018)

2.3.1 Smarta

Smaérta &r ett typiskt symtom vid Fabrys sjukdom som vanligen uppkommer redan i
barndomen eller tidiga tonaren, men som ocksa kan ta sig i uttryck i ett senare skede.
Huruvida smartan ger sig uttryck ar varierande fran milda stickningar till mera intensiva
smartanfall. Smartan brukar beskrivas som ett intensivt brannande som stalar ut till fingrar
och tar. Smartorna vid Fabrys sjukdom behdver inte nddvandigtvis vara ihallande, utan kan
vara uppdelade i olika episoder. Under de perioder nar smartan ar mindre intensiv ar det
vanligt att kanseln i hander och fotter ar nedsatta och d&ven domningar i dem férekommer.
En del personer kanner en mattlig ihallande smarta och kan ibland drabbas av attacker med
svar smarta, sa kallade Fabrykriser. Smartattackerna kan utlésas av olika typer av
infektioner, feber, stress eller fysisk anstrangning. Langden pa Fabrykriserna kan variera
fran nagra minuter upp till nagra dagar. | vuxen alder borjar smartorna vanligtvis avta eller
kan till och med forsvinna helt. Orsaken till varfor smartorna borjar avta i vuxen alder ar
pa grund av att nervfibrerna blir skadade i takt med att sjukdomen utvecklas och da kanns

inte smértan lika latt av langre. (Johansson, 2018)

2.3.2 Hudforandringar

Ett vanligt tecken pa sjukdomen &r att det sker hudférandringar, sa kallade angiokeratom.
Angiokeratom &r morkroda ofarliga prickar som kan upptrada éver hela kroppen. Déremot
ar det vanligt att prickarna uppkommer i omradet mellan midjan och knéna eller i munnen.
Storleken pa prickarna ar varierande men kan bli upp till nagra millimeter stora. Prickarna
kan ses redan i barndomen eller tidiga tonaren till foljd av forandringar i hudens blodkarl.
(Johansson, 2018)



2.3.3 Symtom relaterat till hjartat och hjarnan

| takt med att sjukdomen utvecklas blir det storre risk for hjartbesvér. Forsamringen av
hjartfunktionen kan bero pa att vaggen blir fortjockad i den vanstra hjartkammaren.
Hjartklaffarna mellan rummen i hjartat kan ocksa ta skada. Symtomen &r vanligen en
kiansla av andndd och trotthet vid anstrangning. Aven andra symtom, sasom
rytmrubbningar, hogt blodtryck, oregelbunden puls, brdstsmartor och problem med
hjartmuskler, kan uppkomma till foljd av den nedsatta hjartfunktionen. Det &r viktigt med
regelbundna hjartundersdkningar hos personer som har Fabrys sjukdom for att upptacka

eventuella hjartproblem. (Kontola, 2018)

Besvar som é&r relaterade till hjarnan forekommer ofta vid Fabrys sjukdom. Symtom som
huvudvark, yrsel och illamaende ar vanliga oberoende av alder. | ett senare skede kan
andra besvar uppkomma i och med att blodkérlen blockeras. | synnerhet de tunna
blodkérlen kan slagg ansamlas, vilket leder till att en person kan drabbas av en TIA-attack

eller en stroke. (Johansson, 2018)

2.3.4 Njurarna

Vid Fabrys sjukdom utvecklas vanligen problem med njurarna. Redan i barndomen startar
processen, men det ar forst i vuxen alder som symtomen bérjar dyka upp. Problemen med
njurarna beror pa att det sker fettansamlingar i njurarna. De har ansamlingarna leder till att
njurarna sa smaningom slutar att fungera och man far njursvikt. Det har pavisats att
njurproblemen férekommer mer hos man an hos kvinnor, samt att kvinnornas symtom
upptrader senare an hos méannen. Vid Fabrys sjukdom é&r det viktigt att kontrollera
njurarnas funktion for att kunna forhindra att njursjukdomar utvecklas. (Sanofi Genzyme,
2016)

2.3.5 Psykisk paverkan

Hos de flesta sjukdomar, vanliga som sallsynta, uppkommer i allmanhet nagon typ av
psykisk ohélsa. Fabrys sjukdom &r inget undantag utan tar inte enbart pa den fysiska halsan
utan dven den psykiska halsan. For manga kan det vara svart att acceptera att de ar sjuka
och att den har sjukdomen inte kommer att kunna botas. Kénsla av hoppl6shet, ledsamhet,
passivitet och irritation dr nagra av de symtomen kopplade till den psykiska paverkan som

sjukdomen medfor. Depression, angest och nedstamdhet ar ofta forekommande bland bade
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kvinnor och man. Det har leder till en samre livskvalitet och en sankt livslust hos bade den

insjukna personen och hens narstaende. (Sanofi Genzyme, 2016)

2.3.6 Andra symtom

Andra symtom som ar kopplade till Fabrys sjukdom &r nedsatt formaga att svettas. Den
nedsatta formagan att svettas marks av redan i barndomen och varar annu i vuxen alder. De
personer som har dessa problem &r ofta kansliga for hog temperatur och har aterkommande
feberperioder. Orsaken ar att de nervfibrer som styr svettkortlarna blockerats. Det hér leder

till att svettproduktionen minskas eller upphor helt (Johansson, 2018).

Hos néstintill alla personer med Fabrys sjukdom ses forandringar i 6gonen. Vanligtvis sker
det fettansamlingar i hornhinnan, vilket inte brukar paverka synen. Ifall ansamlingar sker i
nathinnan eller i linskapseln kan daremot synen i sallsynta fall paverkas i form av att
synskarpan forsamras. Aven symtom som ar kopplade till 6ronen s som horselnedsattning

och tinnitus ar férekommande. (Kontola, 2018)

Magbesvar i form av diarré, forstoppning, magsmartor, mycket gaser, illamaende och
uppkastningar hor ocksa till symtomen vid Fabrys sjukdom. Besvdren i mag- och
tarmkanalen kommer redan i barndomen eller i tonaren och fortsatter in i vuxen alder.
(Johansson, 2018)

2.4 Diagnostisering

Om flera av symtomen uppkommer &r det viktigt att soka vard. Diagnostiseringen av
Fabrys sjukdom ér lite olika mellan mé&n och kvinnor. Vid diagnostisering hos man tas ett
blodprov for att kontrollera aktiviteten av alfa-galaktosidas A. Tillsammans med eventuella
symtom som uppkommit kan en diagnostisering av sjukdomen gdras. Hos kvinnor ar det
daremot inte lika l&tt att gora en diagnostisering. Hos kvinnor kan aktiviteten av alfa-
galaktosidas A vara nastintill normal fastan hon bar pa genen. Darfor maste en
kromosomanalys goras for att kunna faststélla diagnosen (AUCS, 2015). | né&gra fall kan
aven kroppsbiopsi goras for att lattare stalla diagnos och for att klargéra graden av fibros i
organen. Kroppsbiopsin tas vanligen fran njuren eller hjartat men kan ocksa ibland tas fran
huden. Ifall det ar ké&nt att sjukdomen finns i slakten underlattar det diagnostiseringen.
Eftersom Fabrys sjukdom har ett visst nedarvningsmonster, kan en utredning goras pa

basen av sléktens sjukdomshistoria (Kontola 2018).
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Nar diagnostiseringen for Fabrys sjukdom ar faststalld far personen och hens
familjemedlemmar mgjlighet till radgivning. Tillsammans med en radgivare kan de
diskutera eventuella fragor de har som &r relaterade till sjukdomen, samt nar och om det &r
aktuellt att paborja behandling. Senare gors aven ett slakttrad upp for att kunna spara andra

personer i slakten som eventuellt bar pa sjukdomen. (Penttinen, 2004)

Ar 2017 publicerades en forskning av Colon, ”"Newborn screening for Fabry disease in the
north-west of Spain”, som gjorts i norra Spanien. | forskningen diskuteras det ifall det kan
bli aktuellt att tilldgga screeningundersdkningar hos nyfodda for att upptdcka om ett barn
har arvt kromosomen for Fabrys sjukdom. Sammanlagt 14 600 nyfodda barn deltog i
forskningen, varav 7575 var pojkar och 7025 flickor, for att kontrollera prevalensen hos de
nyfodda barnen. Blodproven som blev tagna av barnen undersoktes noggrant i
laboratorium. Som resultat av forskningen upptickte de att det ar fler barn som arvt
kromosomen &n vad de hade forestallt sig. Hos sammanlagt 101 stycken barn upptacktes
en lag enzymaktivitet av alfa-galaktosidas A, vilket antyder pa att de har Fabrys sjukdom.
An sé ldnge har inte screeningundersokningar satts in i systemet for nyfodda, men inget &r

annu fast beslutat.

Aven om diagnostiseringen av sjukdomen har vissa riktlinjer ar det inte alltid sjalvklart att
diagnostiseringen blir ratt. Bade de allmanna och typiska symtomen for Fabrys sjukdom
borde vara tillréckligt for att vacka misstanke om att det ar just denna sjukdom. Problemet
ar dock att dessa symtom ocksa kan kopplas ihop med andra mer vanliga sjukdomar som
har liknande symtom. Det har ar ett problem som finns inom diagnostiseringen av Fabrys
sjukdom, eftersom personerna blir diagnostiserade med en annan mer vanlig sjukdom. De
sjukdomar som Fabrys sjukdom ofta forvaxlas med &r reumatoid artrit,
blindtarmsinflammation, olika typer av hjart- och karlsjukdomar och multipel skleros. Det
hér leder till att personerna kommer med storsta sannolikhet fa fel behandling. (Fabry
Community, 2018)

I en enkétforskning gjord i Sverige, ”Everyday impact of having a rare diagnosis. A
questionnaire study” (2009), fokuserar forskaren Wallenius pa de psykiska, emotionella,
fysiska och ekonomiska konsekvenserna av att ha en ovanlig sjukdom. 1660 personer
deltog i forskningen, bade man och kvinnor i alla aldrar. I resultatet framgick det att en stor
del av deltagarna hade haft svarigheter att fa diagnosen stalld eller hade till och med blivit
stalld med fel diagnos. Manga hade fatt fel behandling och en del upplevde att de inte

blivit tagna pa allvar pa grund av okunskap bland vardpersonal. Annat som ansags vara
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negativt var all den extra tid och pengar som de maste lagga ner pa sjukdomen till foljd av
att den ar ovanlig. Vad deltagarna ansag som positivt var gemenskapen som byggts mellan
dem och andra i liknande situationer tack vare stodgrupper.

En annan forskning gjordes for att se om en ny vardteknik kunde utforas for att upptacka
hjartbesvar vid Fabrys sjukdom i ett tidigare skede. Forskningen gjordes av Saccheri,
”Two-Dimensional Speckle Tracking Echocardiography for Early Detection of Myocardial
Damage in Young Patients with Fabry Disease” (2013), pa en grupp manniskor som redan
hade Fabrys sjukdom och en annan grupp som var friska. Sjélva undersékningen ”’Speckle
tracker” ar en teknik som tidigare inte anvants for att upptédcka problem med hjartat i
samband med Fabrys sjukdom. Tekniken mater rérelser i vavnaden i hjartat genom hjélp
av det naturliga monstret (speckle) och ultraljud. Resultatet av forskningen visade att
genom tekniken kunde det pavisa ifall en person hade hjartbesvar till foljd av Fabrys
sjukdom eller inte. Det hdr kan eventuellt bli en aktuell undersékning i framtiden for

uppféljningen av hjartfunktionen hos Fabry patienter.

2.5 Behandling

Till en boérjan ndr Fabrys sjukdom brot ut anvéndes endast symtomlindring som
behandlingssétt. Nu i dagens ldge har behandlingen utvecklats och mediciner anvands
direkt for sjukdomen och inte enbart for de symtom som personerna har. Forskare arbetar
for att forsoka finna en behandlingsform som ska bota sjukdomen. Dessvdrre saknas
fortfarande denna typ av behandling och sjukdomen &r &n idag obotlig. (Johansson, 2018)

2.5.1 Symtombehandling

Som behandling av Fabrys sjukdom anvands idag enzymbehandlingar som ges via
infusion. Eftersom enzymbehandlingarna inte tar bort alla symtom som tillkommer med
Fabrys sjukdom ska enzymbehandlingen kompletteras med behandling av symtomen.
Innan behandlingen med enzym paborjas ska symtomen och de organforandringar som
skett behandlas. Det ar viktigt att hitta ratt behandlingsmetoder fér symtomen for att
minska pa sjukdomslidandet. (Kontola & Walls, 2016)

Angiokeratomen kan for manga upplevas som besvérliga nar de uppkommer pa huden. |
synnerhet nar de kan ses pa synliga delar av kroppen kan det kdnnas modosamt. Egentligen

finns det ingen behandling som kan fa bort prickarna helt och hallet utan nya angiokeratom
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framtrader pa nytt efter ett tag (Kontola & Walls, 2016). Darfor behandlas inte alltid
angiokeratomen, men nar behandling gors anvands laserbehandling eller kirurgi for att fa
bort dem. (Oscarson, 2019)

Eftersom problem med bade hjarta och hjarna ar vanligt till foljd av Fabrys sjukdom, ar det
viktigt att fa ratt vard. Symtomlindringen for besvar med hjartat och hjarnan har som mal
att genom behandlingar bibehalla hjart- och hjarnfunktionens balans. Det har gors genom
att ge lakemedel for att motverka risken for rytmrubbningar och hjéartsvikt. Som
forebyggande lakemedel for hjartinfarkt eller stroke ges trombosforebyggande lakemedel

till personerna. (Oscarson, 2019)

For de allra flesta med Fabrys sjukdom kommer forr eller senare njurarna att paverkas i
nagon grad. Kontroller for uppfoljning av njurvarden behéver man géra med jamna
mellanrum for att fa en bild av njurarnas funktion. Ifall njurfunktionen forsamras radikalt
finns det en stor risk att det leder till njursvikt, vilket innebar att behandling bor paborjas sa
fort som mojligt. Behandlingen av njursvikt gors genom dialys eller i varsta fall kan en
njurtransplantation bli aktuell, eftersom njurarna ar for skadade eller daliga. (Oscarson,
2019)

Att leva med en sjukdom kanns ibland svart, i synnerhet nér det rér sig om en sallsynt
sjukdom dar ratt behandlingar eller vard an i dagslaget inte finns. Eftersom det finns en
stor risk for depression och angest ar det viktigt som vardare att kontrollera det psykiska
maendet hos patienterna. Ifall ndgon lider av psykisk ohalsa behandlas det i regel med
antidepressiva eller angestdampande lakemedel. Lakemedel ar daremot inte tillrackligt for
att behandla depression eller angest. Darfor kompletteras lakemedelsbehandlingen med
olika typer av samtalsterapier eller stodgrupper som erbjuds till bade personerna med
Fabrys sjukdom och deras nérstaende. (Kontola & Walls, 2016)

Sjukdomens paverkan pa dgonen ar inget som egentligen kan behandlas, eftersom det inte
finns atgarder for det an. Personer med synstorningar som kan forekomma brukar ofta
dirigeras till dgonldkare for att kontrollera om synskérpan &r forsamrad. Ifall synen ar
forsamrad blir det aktuellt att fundera Over anskaffningen av glaségon. (Kontola & Walls,
2016)
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2.5.2 Behandling med enzym

Idag finns det tva olika enzymsubstitionsbehandlingar som anvands som en typ av
bromsmedicin, Replagal® och Fabrazyme®. Preparaten dr genteknologiskt framstallda
alfa-galaktosidas A rekombinantpreparat, som ska ersédtta bristen av enzymet alfa-
galaktosidas A. Behandlingen sker som infusion via dropp rétt in i blodomloppet.
Behandlingen av Fabrys sjukdom é&r livslangt och intervallet mellan infusionerna ar tva
veckor. Till en borjan ges infusionerna pa sjukhuset och senare kan infusionerna fortsatta
hemma. Kvinnor kan fortsétta behandlingen i hemmet tidigare &n mannen, vilket beror pa
att ménnen producerar antikroppar i ett senare skede och behdver 6Gvervakas langre.
(Kontola, 2018)

Behandlingskostnaderna for Fabrypatienter & mycket dyra och ligger mellan 200 000€ —
300 000€/patient/ar (Kontola, 2018). Via folkpensionsanstalten i Finland (FPA) erbjuds en
specialersattning for lakemedlen till alla som lider av Fabrys sjukdom, med forutsattning
att de genomgar enzymbehandling. Erséttningen fran FPA beviljas for tre ar i taget
(Folkpensionsanstalten, 2018).

Behandlingen ska pabdrjas sa tidigt som mojligt for man, detta brukar vara i en alder
mellan ungefar atta till tio ar innan belastningen av sjukdomen ar for stor. For kvinnor
paborjas behandlingen i allmanhet néar hon borjar visa tecken pa hjart- eller njursjukdom,
samt ifall hon har symtom frén hjarnan och far exempelvis en TIA attack. (AUCS, 2015)

I en forskning gjord av Rombach, ”Long term enzyme replacement therapy for Fabry
disease: effectiveness on kidney, heart and brain” (2013), forskar hon kring kopplingen
mellan enzymsubstitionsbehandlingar och dess paverkan pa hjartat, njurarna och hjarnan
nar behandlingen har anvénts under en langre tid. Undersékningen ville se om de
foljdsjukdomar som kan uppstd av Fabrys sjukdom, sdsom hjart- och njurproblem, kunde
forhindras tack vare behandlingen. | forskningen medverkade 6ver hundra personer som
var bade méan och kvinnor 6ver 18 ar. Undersokningen gick till pa sa vis att en del av
personerna fick enzymsubtitionsbehandling och andra inte. Uppfdljningar &gde rum for att
kontrollera behandlingens paverkan. Resultatet av forskningen ar att personerna fick
foljdsjukdomarna oberoende om de fick behandlingen eller inte. D&remot kunde de
konstatera att de personer som fick behandlingen fick foljdsjukdomarna i ett senare skede
an de som inte fick behandlingen.
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Hur personerna paverkas av medicinen ar mycket varierande fran en person till en annan.
Overlag brukar behandlingen kunna ha en positiv inverkan pa flera organ. Smartan avtar,
magbesvéren forbéttras, svettproduktionen kan borja fungera battre och horsel forbattras.
Njurarna daremot paverkas negativt av behandlingen och darfor behover njurfunktionen
foljas med. Efter behandlingen &r biverkningar ofta forekommande. Frossa, huvudvark,
feber, rodnad, illamaende, krakningar, brostsmarta, skakningar, nastappa, andfaddhet och
trétthet hor till vanliga biverkningar. Biverkningarna ar milda till mattliga och minskar
oftast efter en tid med enzymbehandlingen. (Kontola & Walls, 2016)

2.5.3 Uppfoljning

Efter att diagnosen for Fabrys sjukdom stallts pabdrjas manga utredningar for bland annat
hjarta, hjarna och njurar. Dessa utredningar ar borjan pa en livslang process med kontroller
och uppféljningar som kommer kontrolleras med jamna mellanrum. Uppféljningarna gors
for att man som vardare ska kunna folja med sjukdomsutvecklingen ifall det sker
forandringar i nagot eller ndgra organ. De utredningar som bor goras i ett tidigt skede efter
diagnostiseringen ar utredningar av hjartat, sasom magnetrontgenundersokning,
hjartultraljud, EKG och belastnings-EKG. For att kontrollera hjarnan gors ocksa
magnetrontgenundersdkning. Undersokningar av njurarna gors genom bland annat
matningar av utsondringen av protein i urin och glomerulér filtration (GFR), ibland go6rs
aven njurbiopsi. For kontroll av syn gors synundersékning och dgonbottenundersékning,
och for att kontrollera horseln goérs horselundersékningar (Oscarson, 2019). Det sista som
tillhor rutinundersékningarna i ett tidigt skede ar laboratorieprov. Laboratorieproven tas for
kontroll av olika vérden, da bland annat kolesterolvérdet, njurvarde, liten blodbild,
skoldkortelvarde, samt olika varden for kontroll av hjartat. (AUCS, 2015).

Efter att fatt diagnosen ska personer med Fabrys sjukdom riakna med en del kontroller och
undersokningar. Férutom de utredningar som gors i samband med diagnostiseringen
kommer aven undersokningar att ske arligen for uppfoljningen av organfunktioner och for
att se behandlingens paverkan pa kroppen. Uppféljningsundersokningarna kan variera
mellan kénen, beroende pa om kvinnan far enzymbehandling eller inte. Alla personer med
Fabrys sjukdom gor arskontroller som innebér lakarundersokning, laboratorieprov dar det
kontrolleras samma varden som tas efter diagnostiseringen, urinprov, samt att man alltid
tar ett EKG. Déaremot granskas alla man och de kvinnor som far behandling med enzym
ytterligare med audiogram, spirometri, belastnings-EKG, kognitiv testning, hjartultraljud

och depressionsscreening. For alla mén och kvinnor med enzymbehandling gors &ven en
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screeningenkat for bedémning av smarta, valbefinnande och symtom som gors med ett
halvt &rs mellanrum. (AUCS, 2015)

Abo centralsjukhus har en grupp av vardare som &r insatta i Fabrys sjukdom i Finland,
Fabry-teamet. Meningen &r att personerna med Fabrys sjukdom ska traffa vardarna fran
teamet en gang eller nagra ganger i aret for kontroll och uppféljning av
sjukdomssituationen. (Kontola & Walls, 2016)

2.6 Bemodtande och kommunikation inom varden

Inom varden ar bemoétandet en viktig byggsten for grundldaggande omsorg. Bemotande
inom varden handlar om pa vilket satt en vardare tar emot en patient. En vardares
kroppssprak och interaktion ger patienter en klar bild av hur vardrelationen mellan
vardaren och patienten kommer utformas. Sattet som en vardare hélsar pa patienten, att
titta i 6gonen och att halla sig pa samma langdniva som bade patienten och anhdriga ger
intryck som paverkar vardrelationen. Att vara trevlig, hjalpsam, artig, stédjande och
respektfull har visat sig vara egenskaper som &r en god grund for ett gott bemdtande.
Andra faktorer som gott bemdtande handlar om &r vilken manniskosyn eller
manniskovarde som vardaren har, kvaliteten pa varden, att ge korrekt information, att en
vardare visar engagemang, varme och tanker pa mottagandet och tonfallet som hen
anvander. Det har visat sig att patienter som pastatt att de fatt dalig vard upplevt att det
egentligen &r bemotandet som varit sviktande. De brister som finns i bemdtandet ar ofta till
foljd av att vardaren varit oengagerad, osaker och saknat omdéme och kunskap. Samtalet
mellan vardare och patient &r en viktig del i god vardrelation och darfér kommunikationen

en central punkt for bemotandet. (Fossum, 2013)

| en enkatstudie gjord av Jakobsson, Moten och bemétande i hélso- och sjukvarden (2007),
undersoks patienters upplevelser av bemotande i Sverige. Enkéterna skickades ut till ett
randomiserat urval dér deltagarna var éver arton ar gamla. Bdde man och kvinnor deltog i
undersokningen. Vad som framkom i resultatet var att det var fler kvinnor &h mén som
upplevt att de blivit illa bemotta. Aven en skillnad i aldrarna kunde ses, eftersom personer i
yngre aldrar uppgav att de blivit illa bemdtta nar de sokt vard. Framst de som uppstkte
vard for minnet, aptitléshet, somnbesvar, rastloshet och depression/nedstamdhet hade
nagon gang blivit illa bemotta. Pa grund av att personerna blivit illa bemotta ledde det till

att de inte uppsokt vard manga ganger. Jakobsson menar att det illa bemotandet fran
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vardpersonalen kan vara relaterat till hdg arbetsbelastning och stress d&ven om det inte &r en

tillracklig orsak att bete sig illa.

For ett gott bemdtande kravs det att man har en forstaelse for varandra. Som vardare
behdvs det vissa specifika karaktarsdrag for att bemotandet ska bli sa lyckat som mojligt.
Till de karaktarsdragen hor bland annat att kunna visa empati for patienten, att kunna forsta
en situation fran en annans perspektiv, forsta den andres livsstil, samt att ha formagan att

lyssna pa den andra personen. (Larsson, 2016)

For att motet mellan vardare och patient ska vara effektivt ar det viktigt att de forstar
varandra. Kommunikation innebéar att information 6verfors mellan tva personer, genom
exempelvis ett samtal, text, kroppsrorelser eller kroppssprak. Definitionen av
kommunikation ar ett 6msesidigt utbyte, att dela eller att géra nagon delaktig i ett samtal.
Synonymer for kommunikation ar dialog, diskussion, pratstund, kallprat eller smaprat. |
varden ar kommunikationen mellan vardare och patienter mycket viktigt for att kunna
forsta och gora sig forstddd (Fossum, 2013). Informationen som ges ska vara individuellt
anpassad for varje patient. Darfor maste hansyn tas till patientens erfarenheter och mognad,
sprak, halsotillstand samt kulturella bakgrund. Vid brister och missforstand i
kommunikation rader det ofta problem med informationen, dialogen och delaktigheten. For
att patienter ska kunna fatta beslut angaende sin vard och kanna trygghet behover samtliga
faktorer fungera. Att missforstand och vardfel sker ar ett manskligt misstag. Daremot &r det
viktigt att patienten alltid far veta om nagot gatt snett och utvéardera vad som kan goras for

att forhindra att samma situation uppstar igen (Larsson, 2016).

| forskningen “A qualitative assessment of perceived barriers to effective therapeutic
communication among nurses and patients” (2019), intervjuades sex sjukskotare och sju
patienter for att underska deras upplevelser om hinder i kommunikationen mellan vardare
och patienter. | resultatet framkom det att patienterna uppfattade att aldern, religionen,
etniska och kulturella bakgrunden, smarta och spraket ar de framsta orsakerna till att en
god relation forhindras. Vardarna pastod att brist pa personal, otillracklig kunskap om
kommunikation med andra, missnéje fran patienter, sjukdomstillstdnd och anhdrigas
intervention kan medfora bristande kommunikation till patienterna. Andra upptéckter som
gjordes var att miljon kan ocksa ha en negativ foljd. En hogljudd och dalig miljo kan leda

till att relationen mellan vardarna och patienterna forsamras.

Att kommunicera med andra innebér inte endast att uttrycka sig i ord, det vill sdga verbalt.

| de flesta konversationer anvénder sig personer medvetet eller omedvetet av icke-verbal
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kommunikation. Skillnaden mellan den verbala kommunikationen och den icke-verbala
kommunikationen &r att verbal kommunikation formedlar ett budskap medan icke-verbal
kommunikation framfor information om budskapen och kan darfor motséga eller forstarka
det som sags verbalt. Icke-verbal kommunikation férmedlar kanslotillstand, sdsom gléadje,
nyfikenhet, ilska, lattnad, oro, dangslan och intresse eller ointresse. Formedlingen av
kanslotillstanden kan ske genom signaler som att nicka eller att ge tummen upp eller
tummen ner, eller genom kroppsspraket, gester, mimik och tonfall. (Larsson, 2016)

2.7 Patientsakerhet i varden

Varlden Over har intresset for risker i sékerheten och dess konsekvenser lett till omfattande
utveckling kring patientsakerhetsfragor inom olika nivaer. En stor utveckling har skett
under de senaste aren, men annu sker manga onddiga misstag inom sakerheten som kan bli
avgorande for patientens halsa och valmaende. Sékerhet inom varden beskrivs som en
franvaro av oonskade handelser och situationer. Bristande eller otillracklig sakerhet ar nar
en person ar lidande, far en psykisk eller kroppslig skada eller till och med dodsfall till
foljd av misstag inom varden. Nya teorier kring sakerheten vaxer standigt fram som ska
garantera trygghet inom varden. Det samma galler dven kunskapen om vad som orsakar
vardskador och pa vilket satt de kan forebyggas. For att avvikelserna ska kunna undvikas
kravs det att vardpersonal, avdelningar och organisationer arbetar forebyggande. Alla som
arbetar inom sjukvarden bor folja rutin- och processheskrivningar for da forvantas
sakerheten oka. Vid vardfel bor vardskadorna analyseras for att fa en bild av vad som skett
och hur de gar att forebygga framover. De vanligaste orsakerna till vardskador &r

otillracklig tillgang till personal, stod och utrustning, samt okunskap. (Bostrém 2017)

Vardfel pa grund av manskliga misstag sker standigt runtom i vérlden. I Schwappachs
forskning Risk factors for patient-reported medical errors in eleven countries” (2014),
kontrolleras andelen vardskador i elva olika lander. Personer fran de elva olika landerna
intervjuades for att fa en bild av deras erfarenheter av vardskador. | resultatet framkom att
vardskador sker 6verallt, men andelen vardskador i de olika landerna var mycket
varierande. | Norge var det mest rapporteringar om vardfel, medans i Storbritannien var det
minst anmalda vardfel. Olikheterna mellan landerna kan bero pa landernas olika

sjukvardssystem.

De patienter som oftast rakar ut for vardfel ar personer som ar multisjuka eller som far vard

pa en ny ort dar de inte varit forut. For att 6ka sakerheten har en rapport skrivits som
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innehaller fem faktorer som tryggar sakerheten. Att arbeta for basta praxis innebar att 6ka
tillforlitligheten i vardprocesserna och minska specifika vardfel. Forbattringen av
vardsystem och arbetsprocesser syftar pa att forbattra teknologin, arbetsforhallandena,
systemfaktorer och stddja arbetsteamet och individerna, samt rattigheterna till tillracklig
kompetens for bade vardpersonal och ledare. Riskhantering &r en viktig faktor for
sékerheten. Att anpassa, Overvaka och reagera innebdr den aktiva férebyggningen for
avvikelserna. Den sista punkten i rapporten dr att begrdnsa skadeverkningarna for

vardarna, patienterna och deras anhériga. (Bostrom, 2017)

3 Syfte

Syftet med examensarbetet ar att fd en okad forstaelse av hur personer med Fabrys
sjukdom upplever varden, samt vad som kunde utvecklas for en béattre vard. De

fragestéllningar som skribenten kommer att anvanda sig av i studien ar:
1. Hur upplever personer med Fabrys sjukdom varden av sjukdomen?

2. Vad kan utvecklas for att varden ska bli battre?

4 Teoretisk utgangspunkt

Eftersom syftet i den héar studien ar att fa en 6kad forstaelse for hur personer med Fabrys
sjukdom upplever varden av sjukdomen samt vad som kan utvecklas for en battre och
sakrare vard, kommer Erikssons vardteori om caritativt vardande och Watsons
omvardnadsteori anvandas som teoretiska utgangspunkter. Bade Eriksson och Watson har i
sina teorier framstallt innebdrden av en god vard och en god vardrelation innebér, vilket

kommer att vara passande i examensarbetet.

4.1 Det caritativa vardandet

Eriksson (2014) menar att vardandet hor till den manskliga naturen som en karleksgarning,
caritas. Genom att ge karlek och att ta emot karlek gentemot varandra kan en manniska fa
kraft till att utvecklas och vaxa. Det &r en bekréaftelse att man ser personen som den &r, en
manniska. Vardrelationen mellan en vardare och en patient ar en viktig byggsten inom

varden. Relationen bygger pa en émsesidighet som framskrider fran saval vardare som
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patient. Eriksson menar att vardandet ar en process som alltid funnits. All vard grundar sig
pa karleken och kanslan av att ta ett ansvar for vara medmaénniskor, vilket & som en

genomgripande vilja att stoda och hjélpa andra méanniskor. (Eriksson, 2014)

En stor fraga inom vardteorin ar vad god vard egentligen &r, samt vad som gor en person
till en god vardare. Enligt Eriksson (1990) innebér god vard de goda handlingarna som
gors for en annan manniska i form av att skapa mojligheter for henne. | atanke behovs ett
helhetsperspektiv av det som varit i det forflutna, det som &r i nuet och vad som kommer i
framtiden for att mojligheterna av utveckling ska kunna skapas (Eriksson, 1990). Eriksson
(2014) menar att genom den hallning, anda och kulturen som skapas av en vardare uttrycks
den professionella vardaren, vare sig det galler att se en manniskas grundlaggande behov

och begér eller att utféra en medicinsk-teknisk uppgift (Eriksson, 2014).

Det caritativa vardandet har Eriksson utvecklat som en grundpelare fér varden. Sjélva
caritas motivet innebar ett motiv for omvardnad i dess djupaste form. Det ar en formedling
av tro, hopp och karlek genom att anvénda ansningen, lekandet och l&randet. Ansa, leka
och lara, samt tro, hopp och karlek &r viktiga begrepp inom Erikssons vardteori i det

caritativa vardandet. (Lindstrom et al., 2010)

Tro, hopp och karlek utgér de naturliga, ursprungliga och sjalvklara forutséattningarna for
caritativ vard. | samverkan med varandra utgér tro, hopp och karlek en grundlaggande
styrka som kontinuerligt utvecklas genom livets gang. Eriksson (1990) beskriver hoppet
som ett “forvantansfullt begidr” dar omsorgen pévisas genom impulsen att virda. Vidare
skriver hon att karleken och tron hor ihop med varandra. Det &r viktigt att tro pa sig sjalv
och att tro pa sin egen karlek. Pa sa sétt kan karleken framkallas hos andra manniskor. Att
tro kraver mod och formagan att vaga ta risker, samt att acceptera motgang och smarta.
(Eriksson, 1990)

Att ansa innebdr det att en person skots om, skyddas och far narhet av en annan manniska.
Eriksson (2014) beskriver ansning som en reningsprocedur dar man sorjer for den andra
personens vélbefinnande till kropp, sjal och ande. Eriksson beskriver vidare att upplevelsen
av vélbefinnandet har en helande funktion som ger kraft till att véxa och utvecklas. Till
ansning raknas ocksa att tillgodose de grundlaggande behoven och begaren som en person
har. (Eriksson, 2014)

Leka och ldra. Vad Eriksson menar med att leka ar att manniskans kraft att skapa och
utveckla, samt att 6va och trdna. Lekandet uttrycker &ven de eventuella 6nskningar och
begar som ménniskan har inom sig. Leken har en koppling till halsa, lust och livsgladje
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Innebdrden av att lara &r enligt Eriksson att personer standigt véxa och att andras med
tidens lopp. Manniskan lar sig standigt nya saker. Lekandet och larandet &r
sammankopplade i varandra och paverkar darfor varandra (Lindstrém et al., 2010).
Eriksson (1990) beskriver ssmmankopplingen som det ”lekfulla larandet”, vilket hon anser
ar att vaga anvanda den fantasin som en méanniska har och prova sig fram, samt att 6va

tillsammans med andra (Eriksson, 1990).

4.2 \Watsons teori om omvardnad

Enligt Watson (1993) ska omvardnaden ses bade som vetenskap och konst. Genom att
framstalla omvardnaden som en humanvetenskap menar Watson att omsorgen och
omvardnaden kan sammankopplas med konstnarlighet, skonhet, estetik samt etik.
Vetskapen inom omvardnaden maste bade ifragasattas och utmanas for att den ska vara
anpassningsbar till varje individ. (Watson, 1993)

Watson menar i sin teori att omsorgen &ar ett moraliskt ideal for omvardnad, dar de
huvudsakliga malen &r att starka, beskydda och bevara den manskliga vardigheten och
rattigheten. Inom halso-och sjukvarden finns ett individuellt forhallningssatt som ar riktat
mot individen, vilket blir en meningsfull och funktionell helhet. Watson anser att
méanniskan ska ses som mer dan summan av sina delar, att man ska se en vérdefull person
som behdver vardas, hjalpas, respekteras, skotas om och forstds. Vidare menar hon att
kdrlek och omsorg ar det mest universella inom omvardnaden. Manniskor behover
egentligen bli bemotta med karlek och omsorg, vilket & nagot som har hamnat i

skymundan eller som gléms bort. (Watson, 1993)

Som mal for omvardnaden foreslar Watson att stodjandet av andra manniskor ska vara en
harmoni i kropp, ande och sjal. Genom omsorgshandlingar ska en ménniska med hjalp av
en vardare hitta en mening i sin tillvaro genom lidandet, oron och disharmonin. Hon anser
aven att manniskor ska ha ratt till sjalvkontroll, valmdjligheter och en

sjalvbestdmmanderétt i besluten kring sin egna hélsa och ohalsa. (Watson, 1988)

For att en person ska fa god vard kravs det en god vardare. En god vardare ska kunna forse
en annan person med djup omsorg och kunna se och genomfora de behov som nagon har.
Nar Watson utformade sin teori utvecklade hon tio karitativa faktorer for omvardnad, som
handlar till stora delar om hur en god vardare ska vara. | punkterna framkommer bland
annat att vardare ska varda med hjartat, framkalla tro och hopp hos patienten, vara

autentiskt narvarande, skapa omsorgsrelationer som ar hjalpsamma och tillitsfulla, skapa
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en helande miljo och tillampa kunskap. En viktig punkt som Watson ndmner i en av
punkterna ar att en vardare ska kunna respektera personliga behov. Det ar viktigt att kunna
tillfredsstélla andra manniskors behov. Med ett gott bemotande skapas aven goda relationer
sinsemellan. (Jesse & Alligood, 2010)

5 Metod

Syftet med examensarbetet ar att fd en Okad forstaelse av hur personer med Fabrys
sjukdom upplever varden samt vad som kan utvecklas for att uppfylla en battre och sakrare
vard. Metoden som anvants & en kvalitativ forskningsmetod och som
datainsamlingsmetod anvands intervjuer. Deltagarna i studien &r personer som under en
langre tid haft Fabrys sjukdom. Efter att intervjuerna agt rum kommer materialet att

genomga en dataanalys i form av kvalitativ innehallsanalys.

5.1 Kovalitativ forskningsmetod

For att vélja ratt typ av forskningsmetod bor man se pa syftet och fragestéllningarna som
forskningen bygger pa. Den kvalitativa forskningsmetoden handlar om att studera andra
personers erfarenheter av ett fenomen. Metoden &r passande nar forskningen har som syfte
att forstd en annan manniskas upplevelser och erfarenheter i form av beskrivande och
beréttande. Drivkraften &r att skapa kunskap om ett visst fenomen. Forskaren sjalv blir som
ett instrument i forskningen genom att hen integrerar med deltagaren. Integrationen kan
exempelvis ske genom intervjuer, beréttelser och observationer. Vid kvalitativ
forskningsmetod ges flera mojligheter kring hur datamaterialet kan samlas in.
Datainsamlingen kan ske genom bland annat bloggar, berattelser, intervjuer, observation
eller podcasts. (Henricson & Billhult, 2017)

Nar en kvalitativ forskning gors kan forskaren valja mellan att ha ett induktivt eller ett
deduktivt forhallningssatt. Vid induktivt forhallningssatt utgar forskaren fran deltagarnas
erfarenheter av ett visst fenomen dar syftet ar att resultatet ska skapa en teori. Det
deduktiva forhallningssattet innebar att forskaren redan i planeringsstadiet valjer en teori
eller en modell att utga fran, vilket kommer ga som en rod trad genom hela
forskningsprocessen. Kort sagt kan man siga att induktivt forhallningssatt bygger pa
slutsatser fran erfarenheter och att deduktivt forhallningssatt bygger pa slutsatser fran
teorier. (Henricson & Billhult, 2017)
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| det hdar examensarbetet anvander sig skribenten av den forskningsmetod som anses vara
mest passad for studien, vilket &r den kvalitativa forskningsmetoden. | examensarbetet ar
syftet att fa en djupare forstaelse i hur personer med Fabrys sjukdom upplever varden, samt
vad som skulle kunna utvecklas i varden. Eftersom skribenten &r intresserad av deltagarnas
beréttelser och beskrivningar av fenomenet ar kvalitativ forskningsmetod mest passad for
detta.

5.2 Urval

| jamforelse med kvantitativa studier, déar antalet deltagare ska vara stort, forhaller sig de
kvalitativa studierna till ett mindre antal deltagare. | urvalet av deltagare ska forskaren
fokusera pa att hitta ett fatal personer att delta i forskningen, men som ska ha olika
erfarenheter och kan framfora noggranna beskrivningar av fenomenet. Pa sa satt blir
resultatet mer specifikt och varierande. Deltagarna blir inte slumpmaéssigt utvalda utan
valjs av forskaren med utgangspunkt att fa en sa stor variation av deltagare som mojligt.
For att fa en storre variation i beréattelserna kan en forskare valja deltagare i olika aldrar
och kon. (Henricson & Billhult, 2017)

Skribenten valde ut deltagare som haft sjukdomen under en l&ngre tid, eftersom de
personerna noggrant skulle kunna beskriva upplevelserna och erfarenheten de fatt av
varden. Med tanke pa att Fabrys sjukdom &r en ovanlig sjukdom é&r antalet eventuella
deltagare fa och det kan darfor vara svart att komma i kontakt med de personerna. Den
forsta deltagaren som kontaktades &r for skribenten kand sedan tidigare, déarefter fick
skribenten kontakt med de 6vriga genom bekantas bekanta. Totalt fyra deltagare stéllde
upp for intervjuer, tvd man och tva kvinnor. Personerna som deltog ar mycket kunniga
inom sin sjukdom och kunde darfor beskriva de upplevelser och erfarenheter som de fatt
genom att ha en séllsynt sjukdom.

5.3 Intervju som datainsamlingsmetod

Intervjun som insamlingsmetod &r passande ndr forskaren vill ha beskrivningar och
berattelser i syfte att fa en forstaelse for ett fenomen eller en handelse. Nar det saknas
kunskap om hur ett fenomen eller situation upplevs &r intervjun en ldamplig metod. For att
gora en intervjustudie kravs en grundlig planering av bade sjalva intervjun som ska goras

och analysarbetet som medféljer darefter. Pa vilket satt som intervjun ar uppbyggd éar
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beroende av vilken typ av intervjumetod som véljs. En av intervjumetoderna &r intervju
med Oppna fragor eller ostrukturerad intervjumetod som den dven kallas. Den typen av
intervju ar flexibel genom att ha fa formulerade fragor och lite foljdfragor. Vid en
semistrukturerad intervju formuleras fragorna till en viss struktur men behdver
nddvéndigtvis inte tas i den ordningen. Vid en strukturerad intervju anvands déremot exakt
samma intervjufragor till alla deltagare och stalls i samma ordning. For att underlatta
intervjun kan forskaren anvanda sig av en intervjuguide. En intervjuguide innehaller de
fragor och foljdfragor som ska stallas. Viktigt att komma ihag &r att intervjuguiden inte ska
vara for lang och ska enbart anvandas som stod for intervjuaren under samtalets gang.
(Danielson, 2017)

Vid planeringen &r det flera faktorer som behdver reflekteras Gver innan en intervju kan
aga rum. Forskaren ska framforallt vara inldst inom amnet som hen gor forskning om.
Forutom det ska forskaren formulera ett syfte, reflektera 6ver de etiska fragorna kring
forskningen, goéra urval av deltagare och slutligen eventuellt géra minst en provintervju.
Vad det innebar att formulera ett syfte &r att forskaren beskriver vad hen vill uppna eller
vad malet med intervjun &r genom att ange vad som ska beskrivas eller forstds. De etiska
fragorna som tillkommer vid forskningar bor féljas redan tidigt vid planeringsprocessen.
Urvalet ska som tidigare namnt baseras pa syftet med forskningen och personerna ska
valjas utefter det. Efter att intervjun ar fardig planerad behovs en eller flera provintervjuer
goras for att testa upplagget och fragorna. En provintervju ar ett bra tillfalle for forskaren
att komma in i rollen som intervjuare, samt for att kontrollera ifall tidsplaneringen for
intervjun ar hallbar. P& samma gang kan aven eventuell teknik testas som kommer

anvandas for att spela in intervjun. (Danielson, 2017)

Vid genomforandet av intervjun traffas intervjuaren och deltagaren pd Gverenskommen
plats. Intervjuplatsen kan vara olika beroende av var deltagaren kanner sig mest bekvam.
Det kan vara pa exempelvis ett bibliotek, skolan eller i deltagarens hem. Ifall intervjun sker
I deltagarnas hem &r det bra ifall intervjuaren och deltagaren kan sitta i ett avskilt rum dér
de inte blir storda. Det foredras att alla intervjuer ska ske pa samma stalle sa intervjuaren
kan ordna rummet infor intervjun och testa den tekniska utrustningen som ska anvéndas.
Till en borjan ar det lampligt att intervjuaren presenterar sig sjalv for deltagaren och tar
upp syftet med forskningen. Innan intervjun borjar ska deltagaren informeras att hen kan
avbryta intervjun nar och om det behdvs. Dérefter informeras upplégget for intervjun samt
hur lange intervjun forvantas ta. Ifall deltagaren inte fatt fragorna pa forhand kan hen

behdva fundera en stund innan hen sager sitt svar. Nar intervjun utfors ar det viktigt att



21
intervjuaren lyssnar och later deltagaren tala fardigt, samt foljer upp svaren. Genom att
lyssna kan intervjuaren hora nyanser i deltagarens tonfall, skratt och tystnad. Intervjuaren
bor uppmarksamma sig pa kroppsspraket, gester och ansiktsuttryck som deltagaren visar
nar hen beréttar. Intervjun avslutas i regel med att intervjuaren summerar fragorna och

kontrollerar ifall det ytterligare finns nagot som deltagaren vill tillagga. (Danielson, 2017)

| det har examensarbetet kommer en semistrukturerad intervju att anvandas. Orsaken till
varfor intervju anvéndes som datainsamlingsmetod &r fOr att skribenten &r utefter personers
erfarenheter och upplevelser. Intervjutypen blev vald utifran syftet och vad skribenten
onskar fa fram med intervjun, samt for att fa fram ett sa tydligt och detaljerat resultat som
mojligt. En intervjuguide med fragor gjordes upp som stéd for skribenten under
intervjuerna, eftersom malet var att fa en sa beskrivande och noggrann intervju som
mojligt. Intervjuguiden utvecklades av skribenten sjalv och frdgorna som anvéndes var
kopplade till syftet och fragestallningarna i studien. Med godkénnande av deltagarna
bandades samtliga intervjuer in som en grund for nédsta steg i metodprocessen. Varje
deltagare fick &ven ett informationsbrev dar studiens syfte och fragestéllningar
presenterades. | informationsbrevet ingick aven en beskrivning om hur processen gar till
och hur datamaterialet som samlades in skulle komma till anvandning. Varje intervju dgde
rum i deltagarnas hem, eftersom deltagarna sjalva énskade det. Intervjuerna genomfordes i
ett rum déar skribenten och deltagarna kunde sitta ensamma utan att bli stérda. Langderna
pa intervjuerna varierade mellan fyrtio minuter och en och en halv timme. Efter att studien
ar klar och presenterats far alla deltagare som ar intresserade att fa var sitt exemplar av

examensarbetet.

5.4 Kvalitativ innehallsanalys

Den kvalitativa innehallsanalysen anvands som en metod for att analysera data. Metoden
anvands framst inom beteendevetenskap, vardvetenskap och humanvetenskap. Det behdver
nodvandigtvis inte vara enbart fran texter i bocker utan kan ocksa vara fran dagbocker,
intervjuer, bloggar och observationsprotokoll som ska analyseras. Vid kvalitativ
innehallsanalys ligger fokus pa att identifiera likheter och olikheter i textinnehallet samt att

kunna beskriva vad som upptacks. (Lundman & Hallgren Graneheim, 2012)

Dataanalysen vid kvalitativ forskning pabdrjas vanligtvis nar ett par intervjuer gjorts eller
nar all data samlats in, men kan aven paborjas redan efter det forsta materialet samlats in.

Vanligtvis startar analysprocessen med att det insamlade materialet transkriberas.
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Transkribering innebér att insamlingsmaterialet skrivs ordagrant ner i text, bade det
intervjuaren sagt och det som deltagaren sagt. Dérefter foljs vanligtvis tre steg av analysen.
Det forsta steget ar att lasa datamaterialet flera ganger for att fa en helhet av materialet. |
det andra steget plockas meningar ut ur texten, sa kallade meningsenheter.
Meningsenheterna ska vara forknippade med syftet och fragestallningarna som forskningen
bygger pa. Meningsenheterna fran materialet far inte vara for korta, eftersom da finns en
risk att viktigt innehdll forloras da. Vidare sammanstélls meningsenheterna till
gemensamma koder, som bygger pa liknande innehall. Slutligen kan kategorier bildas
utifran grupper med koder som har ett gemensamt innehdll. | innehallsanalysen ska
kategorierna som framstélls vara uteslutande mot varandra. | det tredje och sista steget
skapas en ny helhet av datamaterialet som senare kommer att vara som grund for resultatet.
(Henricson och Billhult, 2017)

Den kvalitativa innehallsanalysen valdes i det har examensarbetet, eftersom det var mest
passande for syftet och fragestéllningarna som studien har. Skribenten har valt att anvanda
den induktiva metoden, vilket innebdr att det insamlade materialet fran intervjuerna
analyseras och tolkas for att sedan skapa en sammanhangande text. Det forsta steget i
analysprocessen var transkriberingen. Redan efter den forsta intervjun genomforts
paborjades transkriberingen och vartefter de andra intervjuerna blev gjorda transkriberades
aven dem. Nar alla intervjuerna transkriberats paborjades innehallsanalysen genom att ga
igenom det samlade materialet fran intervjuerna flera ganger for att kunna plocka ut
meningsenheter som var forknippade med syftet och fragestallningarna. Efter att
meningsenheterna plockats ut fran den transkriberade texten bildades huvudkategorier och
underkategorier som kommer presenteras i resultatet. Efter att studien &r klar och
presenterats kommer allt material, bade inbandningarna och transkriberingarna, fran

samtliga intervjuer att forstoras.

5.5 Etiskt perspektiv

Som forskare finns ett ansvar for att halla sig till de etiska principerna bade infér och under
genomfdrandet av ett vetenskapligt arbete. | manga forskningsmetoder medverkar andra
personer, exempelvis deltagare. Forskningsetiken finns for att de personernas réttigheter

och grundldaggande vérde ska forsvaras och skyddas i forskningen. (Kjéllstrom, 2017)

Forskningsetiska delegationen (2012) har publicerat anvisningar, riktlinjer och regler med

syfte att forebygga vetenskaplig ohederlighet och framja en god forskningspraxis for alla
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som bedriver forskning. De menar att ett vetenskapligt arbete endast kan vara etiskt
godtagbart och trovérdigt om arbetet utfors i enlighet med en god vetenskaplig praxis.
Tyngdpunkten i anvisningarna ligger pa att en forskning ska vara noggrant, hederligt och
omsorgsfullt gjort i dokumentering samt i resultaten. | ett arbete ar det ocksa viktigt att
kallorna och tidigare forskning blir kritiskt granskade for att forhindra osanning i arbetet.
Metoderna, sasom datainsamlings-, undersoknings- och bedémningsmetoderna, ska vara
etiskt hallbara och 6verensstimmande med kriterier for den vetenskapliga forskningen
(Forskningsetiska delegationen, 2012). | studien har skribenten varit sd noggrann som
mojligt i dokumenteringen och i resultatet. Kallorna har enligt basta formaga blivit kritiskt

granskade for att studien ska vara sa tillforlitlig som majligt.

For att forskningen ska fa publiceras kravs ett etiskt godkénnande av deltagaren. Vid
etikansokan for intervjuer kravs beskrivning om genomfdrandet av intervjun, vilka
intervjufragorna &r, pa vilket satt urvalet av deltagare gjorts samt hur deltagarna far
information om intervjun och pa vilket satt samtycket ska tas. Det ar viktigt att det
framkommer pa vilket satt som forskaren kommer att hantera insamlingsmaterialet bade
under och efter forskningen (Danielson, 2017). | den har studien fick alla deltagare var sitt
informationsbrev dar studiens syfte, fragestallningar och tillvagagangssatt beskrevs. |
informationsbrevet  framgick dven hur insamlingsmaterialet hanterats under

forskningsprocessen och att materialet forstors efterat.

Vid forskning ar det viktigt att de riktlinjer som finns om de etiska Overvagandena foljs.
Skribenten har darfor last och forstatt de etiska riktlinjerna som Forskningsetiska
delegationen (2012) har publicerat och kommer att utféra studien enligt de regler och
anvisningar som presenterats dar, samt att vara arlig och noggrann genom examensarbetets

alla delar.

Nér en forskare kontaktar eventuella deltagare till sin forskning ar det viktigt att
personerna i fraga & medvetna om sina rattigheter i forskningen. Eftersom det har
examensarbetet handlar om en sallsynt sjukdom som fa personer har, ar risken storre att
nagon utomstaende vet vem nagon av deltagarna ar. Darfor har skribenten varit extra
noggrann att inte identiteterna av deltagarna avslojades. Skribenten meddelade samtliga
deltagare att studien &r frivillig och att de nar som helst kunde avbryta sin medverkan. De
fick information om vad studiens syfte, upplagg och fragestéllningar var, samt vilken nytta

som kan utvecklas med studien. | analyseringen av datainsamlingsmaterialet skedde
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tolkningen pa det satt som det blivit dverenskommet och insamlingsmaterialet holls
konfidentiellt.

6 Resultat

| det har kapitlet kommer skribenten att redovisa resultatet som framkommit efter att fyra
intervjuer agt rum. Personerna som valde att delta i intervjuerna ar bade man och kvinnor i

aldrarna 35-70, som blivit behandlade for Fabrys sjukdom i nagra ar.

Resultatet kommer att presenteras med bade huvudkategorier och underkategorier. De fyra
huvudkategorierna har en fetstil, medan de tretton underkategorierna kommer sta i en fet
kursiverad stil. For att resultatet ska vara lattare att forstd kommer olika citat fran samtliga

intervjuer att framkomma. Citaten skrivs i kursiverad stil.

6.1 Diagnostisering

Vardprocessen pabdrjar redan nar en person tar kontakt for vard. | den har kategorin
fokuserar skribenten pa att presentera de upplevelser som deltagarna upplevt under
diagnostiseringen av sjukdomen. Att diagnostisera Fabrys sjukdom kan vara ganska
komplicerat. | synnerhet nér det inte finns ndgon vetskap om att ndgon annan i slakten har
sjukdomen &r kanske inte Fabrys sjukdom den forsta sjukdomen som man tanker pa nar en

person kommer till sjukhuset med nagot problem orsakat av sjukdomen.
Innan diagnostisering

Vad som framkom i nastan alla intervjuerna var att personerna ként av symtomen redan
innan de blev diagnostiserade med sjukdomen. De symtom som deltagarna kéande kunde
redan for dem ha borjat i barndomen eller under tonaren. Daremot nér de uppsokte vard for
de besvar som de kande till foljd av sjukdomen sa var det ingen av vardpersonalen som
forstod att det var Fabrys sjukdom. Vad som ar ndmnvért ar att under den hér tiden fanns

inte heller samma metoder for att konstatera sjukdomar som det finns nu i dagslaget.

”De trodde bara att jag var allergisk men ndr jag blev konstaterad sd menade de att det hor ihop

med det hdr Fabrys”

”Ogonlikaren sa att det var ndgot med 6gonen som han inte kunde saga vad det var ”
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Pa grund av att ingen av vardpersonalen visste att Fabrys sjukdom fanns sa ledde det till att
den vard som de fick mot besvaren inte hjalpte. Att fa fel vard eller utebliven vard kan leda
till allvarliga konsekvenser, speciellt om besvéren &r kopplade till hjartat. Av de
intervjuade personerna pastod nastan alla av dem att behandlingen de fick for symtomen
inte hjalpte tillrackligt bra. De upplevde ocksa att de inte blev tagna pa allvar nar de
berattade om sina symtom som de kande. Nedanstaende citat tangerar upplevelser som
deltagarna varit med om dar kunskap om sjukdomen inte funnits, vilket ocksa skulle ha

kunnat leda till allvarliga konsekvenser.

“Jag fick medicin mot mina magproblem, men det var som om de inte skulle ha fungerat, det blev

ndstan bara virre”

“Medicinen som jag fick for mina hjartkanningar fungerade inte, efter manga forsok med flera
mediciner visste de inte vad de skulle gora. Det hela slutade med att de gav mig en varktablett och

skickade hem mig igen”
Diagnostiseringsprocessen

Deltagarna valde i intervjuerna att beratta om pa vilket satt de blivit diagnostiserade med
Fabrys sjukdom. Vad som framkom var att deltagarna hade fatt sin diagnos pa lite olika
satt. Tre av deltagarna fick reda pa sin diagnos pa grund av att sjukdomen &r genetisk. En
av personerna fick daremot reda pa diagnosen pa grund av sjukdomsanfall. | det fallet blev
det svarare att kunna stalla diagnos. Citaten nedan berattade tva av deltagarna som

beskriver hur de fick sin sjukdomsdiagnos.

“Jag fick snabbt reda pa att jag har den hér sjukdomen, eftersom det visade sig att min pappa har

sjukdomen”

”Jag fick en stroke och néir de bérjade underséka mera sa forstod de att det inte bara var en vanlig

stroke”

Pa basen av det genetiska arvet tycks manga av diagnostiseringarna goras, att gora upp ett
slakttrad underlattar ocksa for att kunna se spridningen av sjukdomen bland slaktingar. For
de personer som blev diagnostiserade baserat pa arftligheten kunde snabbare diagnos ges

och efterat paborja de undersékningar som kravs for att bérja behandlingen.

"Efter att vi fick reda pd jag har sjukdomen blev jag kallad till alla mdjliga prover, det gick
snabbt ”
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”Jag hamnade direkt pd sadant att de kollar upp olika viirden ... jag kom snabbt in i rullorna”

Né&r det inte finns medvetenhet om en genetisk bakgrund stéaller det vanligen till stora
problem, eftersom vardarna inte vet vad de ska leta efter. P4 grund av att sjukdomen &r
ovanlig kan det latt handa att sjukdomen kopplas ihop med andra sjukdomar. Da kan
diagnostiseringen fordrojas och det ar inte heller helt sékert att ratt diagnos stélls.
Deltagaren som fick diagnosen via sjukdomsanfallet berédttade att hen fick vénta lange
innan hen fick klarhet i vilken sjukdom som hen har.

“Jag fick reda pa det fore jul, och jag insjuknade i april.. Sd det tog nog ndgra manader”

6.2 Upplevelser av behandlingen

| den har kategorin presenteras bade de positiva och de negativa upplevelserna som
deltagarna upplevt av behandlingen. Skribenten fokuserar pa att framfora de positiva
aspekterna som deltagarna berattar, men ocksa de negativa och baksidan av att leva med en
obotlig och pafrestade sjukdom. | analyseringen har skribenten tagit fasta pa kanslorna och

tankarna som deltagarna delat med sig av i intervjuerna.
Att paborja behandlingen

Att paborja behandlingen uppfattades for deltagarna som skrammande. De berattade om
hur de inte visste hur deras kroppar skulle reagera pa behandlingen, eftersom de tidigare
hade hort om vissa personer dér behandlingen slutat i allvarliga konsekvenser. Nervositet,
oro och réadsla var kanslor som de berattade att de kdnde infor behandlingen de forsta

gangerna. Citatet nedan berattades av en av deltagarna infor den forsta behandlingen.

>

“Jag minns jag var vildigt nervés ndr vi skulle borja, jag spdnde mig precis hela tiden’

Det var dock inte bara negativa kdnslor som deltagarna kénde infér behandlingen utan
aven kanslor som hopp och foérvantan sade deltagarna att de k&nde. Hoppet om att
behandlingen skulle leda till battre livskvalitet med mindre smértor och mindre besvar med
symtomen vaxte fram hos deltagarna. Dock vagade inte deltagarna hoppas for mycket pa
att behandlingen skulle fungera, for att inte bli besvikna. | nedanstaende citat tangeras det

kring forhoppningarna med behandlingen.

"Jag hoppades verkligen pd att den héar behandlingen skulle fungera bra pa mig”
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”Jag hade faktiskt hoga férhoppningar pa det, men jag tankte ocksa pa samma gang att man kan

vdl inte hoppas for mycket heller”
| trygga hander

Overlag kande deltagarna att de kanner sig trygga och tacksamma i den vard som de far.
De uppskattar den tid som vardarna lagger pa dem och for den hjalp som erbjuds. Av
deltagarna kéande alla att genom behandlingen som de far kénner de sig starkare och orkar
béattre i vardagen. Genom den hjéalp som erbjuds har de k&nt att livskvaliteten forbattrats.
De tog fasta pa lardomen som de har fatt genom att ha en sjukdom, bland annat har de lart

sig mer om sin kropp och hur den fungerar.
“Jag kinner att jag fdtt nya krafter att orka med vardagen.”

Trots att behandlingen &r en tung kamp k&nner deltagarna att de funnit kraft och blickar
framat. Alla deltagare ar fast beslutna att det inte &r ett alternativ i att lamna i ett daligt
tankemonster utan att de vill blicka mot framtiden och vad den har att erbjuda istéllet.

Nedan beskriver citatet en deltagares tankar kring att se livet fran den ljusa sidan.

”Det galler att hantera det pa ratt satt. Jag kan tanka mig att vissa sjunker ner i sjukdomen men

jag har valt att leva vidare”

Uppféljning och stod

Den kontinuerliga uppféljningen som gors for Fabrypatienter har visat sig ha en god
inverkan. 1 och med att funktionen i flera organ sist och slutligen nastintill upphor har det
gett deltagarna en kansla av trygghet nar de fatt ga pa kontroller. For en av deltagarna har
njurarna skadats mycket av sjukdomen. Hen beskriver i citatet nedan om uppféljningarna
som ett satt att sjalv ha koll pa sin sjukdomssituation.

“Det dr bra att de gors, dd vet jag sjilv hur sjukdomen pdverkar kroppen”

Deltagarna har alla kontakt med Fabry-teamet i Abo. Varje &r besoker de Osterbotten sé
personerna har mojlighet att traffa dem, vilket har varit mycket uppskattat. Fabry-teamet ar
de vardare som har mest kunskap inom sjukdomen och brukar darfor traffa sina patienter.

Citaten nedan beskriver deltagarnas tankar kring Fabry-teamet.
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“Det dr jittebra att de kommer upp frdin Abo for att triffa oss och gd igenom olika saker, jag
tycker det blir sa bra omskdtt”

“Det ¢r ju de som ar experterna inom sjukdomen och behandlingarna, sa det ar bra nar de

kommer”

Enligt deltagarna har det diskuterats att eventuellt minska pa besoken till ett besok per ar.
Vid fragan vad de anser om det radde det lite delade meningar. De tyckte att det var synd
att antalet besok minskar ifall det skulle vara nagot sarskilt de undrar Gver eller om
sjukdomstillstandet skulle forsamras. Daremot tyckte flera ocksa att det ibland kanns lite

onodigt med flera besok per ar ifall laget halls stabilt.

“Det ar klart att det kanns daligt ifall maendet skulle vara samre, men pa samma gang sa ar det

ocksa ganska onddigt att de kommer sd mdnga gdnger om allt éir oféréiindrat”

Av deltagarna deltar tre av dem aktivt i stodgrupper eller tréaffar andra personer som har
samma sjukdom. Via information av vardpersonal kom de i kontakt med stodgruppen,
vilket har varit en lattnad for flera av dem. Mojligheten att kunna traffas och diskutera
sjukdomen med andra i samma situation upplevs som mycket positivt av deltagarna som

uppmanar alla med sjukdomar att gora likadant.

Vi trdffas ungefar en gang varannan manad, det ar riktigt skont att fa prata av sig med nagon

som verkligen forstdr.”
Vard i hemmet

Samtliga deltagare som stallde upp for intervju far behandling i hemmet. Infusioner i
hemmet skots av de hemsjukvardare som &r belagna i kommunerna som de bor i. De gor da
hembesok for att starta infusionerna och sedan eventuellt avsluta dem och h&dmta den
utrustning som anvants. Alla deltagarna var mycket positivt installda av att fa vard i sitt
eget hem. De pastod att det var smidigt att inte behova aka till en halsovardscentral eller

sjukhus, utan att de bara kunde gora infusionerna hemma i sitt vardagsrum.

“Jag dr sd glad att vi har den hir mdjligheten, det ar sa skont att bara fd vara hemma”

”Jag tycker det gar bra och smidigt for om man skulle behova aka till sjukhuset skulle det ta

mycket ldngre tid”

Citaten ovan &r berattade av tva av deltagarna som fatt behandlingen hemma under flera ar

och varit tacksamma 6éver den mojligheten. De beréttade sedan att de &ven upplevt att de
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vardare som kommer dar mycket mer insatta i sjukdomen an vad vardpersonalen generellt
brukar vara pa sjukhusen. Flera av deltagarna inflikade ocksa uppskattningen 6ver att det
oftast &r samma person som kommer for att ge infusionerna. Citatet nedan ar beréattat av en

deltagare som alltid har samma vardare som kommer pa hembesoken.

“Det dr alltid samma person som kommer och det dr bra. Hon vet precis vad hon ska gora och vet

hur jag brukar kunna reagera.”
Psykisk och fysisk pafrestning

Att fa en diagnos som Fabrys sjukdom &r det en stor omstéllning i livet. Deltagarna
beskrev det som en total omvandning och att de var tvungna att bérja fundera 6ver sin
livssituation. De manga och langa behandlingarna tar sakta bade pa den psykiska och
fysiska halsan och alla deltagarna erkande att de ndgon gang kant att de matt daligt
psykiskt pa grund av behandlingen.

"Forr eller senare kinner man att det blir jobbigt, riktigt jobbigt och man vet inte vart man ska ta

vagen eller vad man ska gora”

Kénslorna finns alltid nara till hands nar man har en sjukdom, vilket i det har fallet ocksa
ar en obotlig sjukdom. Under intervjuerna diskuterades kanslorna som kommer i samband
med behandlingen. Flera uttryckte sig att de ibland k&nner ledsamhet, oro, frustration och
nedstamdhet, samt att de baorjar ifrdgasatta livssituationen som de har. Nedanstaende citat

beskriver de kanslor som uppkommit nagon gang under behandlingsperioden.
”Jag tankte bara vad har jag gjort for att fortjana en sanhar fruktansvard sjukdom ”
“En period vad det bara morkt, ingenting kandes roligt 1angre. Ja jag madde faktiskt riktigt daligt

Katastroftankar och angest &r nagot som flera deltagare namnde. Angesten kom krypandes
nar de tanker pa framtiden med tanke pa deras halsotillstand. Kanslan av frihet kan ganska
snabbt forminskas pa grund av att de ar sa beroende av behandlingstillfallena. Deltagarna
berattade om att de inte kan resa nar som helst och kan inte vara borta allt for lange. De
berattade att livet kan kannas ganska sa begransat och att de inte kan leva det fullt ut.
Fastan personerna med Fabrys sjukdom skulle vara unga kommer forr eller senare
problemen att komma. Ovetskapen om framtiden var ocksa nagot som kandes skrammande

for deltagarna.

”Ibland kan jag fa panik, ar det meningen att jag ska leva sahar for resten av mitt liv”
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”Det ar som att std med en fot i graven, det finns inget som kan fa bort sjukdomen. Det kommer

bara ga nerfor”

Att fa behandling varannan vecka i flera ar borjar efter ett tag kannas av i kroppen. I alla
intervjuer som gjordes framkom det att det pa ett eller annat satt kan vara pafrestande for
kroppen att fa behandling sa ofta som de far. Halften av deltagarna upplevde att den storsta
fysiska pafrestningen var till foljd av biverkningarna. Biverkningarna upplevdes som
besvérliga och paverkade dem under resten av dagen, ibland kan de dven kénna av dem
dagen efter en infusion. Upplevelserna av biverkningarna varierade mellan deltagarna
oberoende av kon eller alder. Citatet nedan beskriver hur biverkningarna efter en

behandling kan kannas.

“Det kinns som att jag skulle kunna sova i flera dagar min kropp dr sd slutkord, men det dr ju inte

mojligt eftersom jag har ett jobb att dka till dagen efter”
Komplikationer

For de flesta vardatgarderna som gors finns en risk for komplikationer. Halften av de
intervjuade pastod att det inte skett komplikationer under eller efter ett behandlingstillfalle,
utan de har endast haft biverkningar av lakemedlet. For de tva deltagare som fatt
komplikationer till foljd av behandlingen upplevdes det som mycket negativa handelser.
Alla manniskor paverkas olika av behandlingar och det kan darfor vara svart att férutspa
nar de kommer att handa. Det ar oklart ifall komplikationerna hade med lakemedelsfel att
gora eller om de var oundvikliga. Citatet nedan ar beréttade en av deltagarna som var med
om en komplikation déar hen borjade k&nna hjartsmartor. Deltagaren hade sedan tidigare
erfarenheter av daligt bemotande och upplevt att vardarna inte har tillrackligt med kunskap

om sjukdomen.

"Vi visste att det kunde ta pd hjdrtat de hér infusionerna, sd vi forsokte vinta lite. Sen borjade det

léitta lite sa vi for inte in for vad skulle de gora, de vet ju ingenting”

Det kan vara farligt for patienter om de inte far ratt vard snabbt i ett akut skede. De
personer som fatt komplikationer berattade om radslorna och erfarenheterna av att komma
till en plats dar ingen har tillrackligt med kunskap om sjukdomen eller inte ens vet att
sjukdomen Gverhuvudtaget existerar. En av deltagarna som sokt sig till akuten for att fa

hjalp beréttade om situationen som citatet nedan.
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“En massa mdnniskor stod helt totalt radldsa runt sangen och bara stirrade pa mig, ingen hade
hort om sjukdomen och visste inte da vad de skulle géra med mig. Det var riktigt otackt och jag

tinkte bara att nu dr det kort, mina dagar rdknade”

6.3 Interaktionen mellan vardare och patient

Forsta intrycket vid motet mellan en vardare och patient & mycket viktigt, eftersom det
satter grunden for relationen mellan dem. Att uppratthalla en god vardrelation ar viktigt
oberoende om det ar forsta gangen och enda gangen som de tréffas eller om det ar tionde
gangen de traffas. | den har kategorin tar skribenten fasta pa interaktionerna mellan vardare
och patient som deltagarna upplevt under sin sjukdomstid. Upplevelserna och
erfarenheterna var varierande med bade positiva och negativa intryck.

“Jag har mott mdanga olika mdnniskor inom sjukhusets viggar. Vissa mdnniskor kan man se ar

kallade for det har jobbet, andra tdnker man bara atz de borde skaffa sig ett nytt jobb”
Bemotande

Bemotandet 4r en viktig central del i varden. Overlag beskrev deltagarna bemotandet som
gott och tyckte att de var forstaende och artiga. Deltagarna beskrev vardarna som trevliga,
hjalpsamma, snélla, vagledande och respektfulla. De tyckte att de tog véal hand om dem och
hjalpte dem nar det behovdes. Det goda bemétandet pastod deltagarna att gjorde att varden

kandes mycket battre.
”De var sd hjdlpsamma och trevliga, jag dr verkligen jdttendjd éver bemétandet”

| de fall dar bemdtandet inte var lika bra beréttade deltagarna att varden direkt kandes
mycket samre. De kéande att de inte blev tagna pa allvar, att de inte fick den hjalp som de
behdvde och att de bara var i vagen. Det daliga bemdétandet fick deltagarna att kanna sig
ovdlkomna och att de néstan skdmdes Over att de har en sjukdom. Citatet nedan tydliggor

det som beskrevs vid ett daligt bemdtande.

”Det mdrktes att de var stressade och det kAndes bara som att vi var i vagen. Det enda jag ville var

att aka hem igen”’

Vad som framkom i intervjuerna var att det kunde ses en skillnad i bemdtandet beroende
av vilka platser de fick vard pa. Enligt vad deltagarna berattade verkade det som att miljoer
dér det ar mer stressfullt var bemdtandet samre. Aven pa platser dar inte vardpersonalen

kdnner patienterna marktes det en skillnad pa bemotandet. Deltagarna berattade att de
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ocksa har en forstaelse for att en vardare inte alltid kan vara glad och hinna med alla pa

samma gang. Daremot ansag de att det inte &r en orsak att vara oartiga mot andra.

“Jag forvintar mig inte att de ska sitta och hdlla mig i handen, men de kan vdl i alla fall sdga

ndgot och forsoka vara lite trevliga”
Kommunikation

Under intervjuernas gang framkom det betydelsen av god kommunikation. Inte enbart att
kunna kommunicera for att fora fram information utan ocksa innebdrden av att kunna ta
emot, ta in informationen och forsta den. Deltagarna ansag att kommunikationen bade varit
bra och mindre bra under deras vardperiod. For det mesta har kommunikationen fungerat
bra och deltagarna har kunnat forsta och gora sig forstddda. De ansag att vardarna lyssnat
och deltagit i samtalen pa ett professionellt satt. | citaten nedan beskriver tva deltagare hur

de upplevt kommunikationer inom varden.

“Jag gillade verkligen henne. Hon var en god lyssnade och hon hdngde med i samtalet &ven om jag

bara dltade samma sak om och om igen.”
”Jag fick svar pa mina fragor som jag hade och kénde att jag faktiskt blev sedd och hérd.”

De ganger som deltagarna kande att kommunikationen brast var vid de tillfallen dar
vardaren inte var tillrackligt insatt i sjukdomen och varden av den. Det gav deltagarna en
kénsla av osakerhet och kande oro 6ver att nagot skulle bli missforstatt eller att ett misstag
skulle ske. En person berattade ocksa att hen upplevt att vardpersonal som inte lyssnat eller
visat engagemang i samtalet lett till frustration och dalig stamning. Citatet nedan &r berattat

av en deltagare som upplevt brister i kommunikationen.

“Hon héll bara pd med ndgra papper och sdg vildigt obrydd ut, jag tror inte ens att hon lyssnade

pdvad jag sa”

Att fa vard pa sitt modersmal har visat sig vara en viktig punkt for hur varden uppfattas.
Daremot ar det inte alltid en sjalvklarhet att fa vard pa sitt modersmal om man ror sig pa
andra orter i Finland, speciellt om man &r svensksprakig. | det stora hela upplevde
deltagarna att de fick vard pa sitt modersmal, vilket de var tacksamma Over. De tyckte
ocksa att det var bra att fa prata pa sitt modersmal, eftersom det ar lattare att forklara da.

Citaten nedan beskriver olika handelser som skett vid uppsokning av vard.
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”Jag har nog haft den turen att jag har fatt tala svenska och de har ocksa da i sin tur ocksa talat

svenska med mig”

“En gdng héinde det sig att de inte kunde bra svenska sd vi talade pa finska istallet. Och det gick
nog bra det ocksa men nog foredrar jag ju att tala pa svenska ”

Samarbete

Samtliga deltagare ansag att samarbetet mellan dem och vardarna var gott. De tyckte att de
var tillmotesgaende och hjdlpsamma nar nagot behdver ordnas eller dndras. Nar det
kommer till behandlingarna som ska goras varannan vecka ansags vardarna vara forstaende
om deltagarna har annat inplanerat den dagen nar infusionerna ska ges. Deltagarna sade att
ifall de har nagot som de maste gora den dagen brukar vardarna se till att andra dag for
infusionerna. Vardarna sags vara mycket hjalpsamma med att ordna och planera nar nagon

ber om hjalp, dven sadant som inte direkt har med behandlingen att gora.
”Det har gatt mycket smidigt och jag ar sa tacksam over att de finns”

“Det dr sadana vardare som verkligen skulle behéva lyftas mer. Att de ldgger ner extra tid bara for

att vi ska ha det bra. Det dr beundransvdrt.”

6.4 Framtiden

I den har kategorin fokuserar skribenten pa att lyfta fram de énskningar och mal som
deltagarna hoppas ska ske inom en snar framtid. Alla deltagare hade relativt samma asikter
over de punkter som skulle kunna utvecklas och dven vilka 6nskningar de har var ganska

langt samma.
Utveckling

Den framsta punkten som alla deltagare uppfattade skulle behdva utvecklas ar kunskapen
om sjukdomen. De ansag att det kunskapsbristen ar den storsta boven till alla brister inom
varden och att det ar just det som gor att varden ibland kan uppfattas som negativ eller
ofullstandig. Nedanstaende citat ar fran en av deltagarna som tangerar vikten av att oka

kunskapen.

"Kunskap om sjukdomen bland vdrdare dr det som skulle behdva utvecklas, det skulle vara sd

skont ifall man bara skulle kunna sdga vad man har och sd skulle de veta direkt vad det dr”
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En annan idé for utvecklingen som deltagarna tyckte skulle kunna utvecklas &r att
lakemedlet skulle fa en annan administrationsform. Vad de ténkte sig da &r att medicinen
skulle utvecklas till tablettform istallet for en infusion. Medicinen i tablettform sager
deltagarna ar pa vag nagon gang i framtiden, men nar och om det sléapps pa marknaden ar

oklart.

“En dag onskar jag att det skulle finnas i en annan form, typ tabletter. Tdink dd skulle man bara

kunna ta dem sjilv”’
Onskningar

Flera av deltagarna hade onskemal for hur de onskar att varden ska fortsatta i framtiden.
Onskemalen som sades handlade bland annat om rekommendationer for kost och motion.
Né&r deltagarna blev stéllda med diagnosen fick de information om hur sjukdomen kan
paverka organ som exempelvis hjarta, hjarna, 6gon och njurar. Vad de inte fick var hur de
skulle kunna férebygga eller fordréja organens forsamring. Genom att leva ett sunt liv
pastod deltagarna att de kan forhindra eventuella sjukdomsattacker sdsom stroke, och
hjartinfarkt, ocksa aven andra symtom som hogt blodtryck. Darfor var en av énskningarna
for deltagarna att det skulle finnas riktlinjer for kosten, vad de kan &ta och vad de kan
undvika. Aven nagra direktiv kring traning och 6vningar for forebyggande syfte ansags

vara en énskning.

”Eftersom det kan handa vilken attack som helst skulle det vara bra med forslag pa vad som vi kan

ata eller inte for att forhindra att det hénder”

“Jag skulle vilja veta mer om typ trdning och sant. Typ vilka évningar som skulle vara bra for

kroppen”

Andra 6nskemal som framkom under intervjuerna &r att det skulle vara samma person som
kommer nér det ar dags for infusion. Innebdrden av att ha samma person som kommer har
redan framkommit i tidigare kategori och behdver darfor inte diskuteras vidare i den har
kategorin, men deltagarna ndmnde att de skulle Onska att det var samma personer som
skulle komma. Att bli pickad med kanyl &r ndgot som flera deltagare ndamnde som
obehagligt och besvérligt. Pa grund av det 6nskade de att vardarna som kommer ska ha en

bra teknik och erfarenheter av att picka.

“Jag har alltid haft obehag for ndlar, men bara de dr bra sa gadr det nog bra”
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7 Spegling till teori och bakgrund

I det har kapitlet kommer resultatet speglas med Erikssons och Watsons teorier och aven
med bakgrunden. | speglingen kommer huvudkategorierna fran resultatet att anvandas som

grund for tolkningen.
Diagnostisering

Flera kallor pastar att det ibland kan finnas svarigheter att diagnostisera Fabrys sjukdom.
Deltagarna som intervjuades berattade om sina erfarenheter att inte bli tagna pa allvar
vilket gjorde att de blev osékra och fundersamma Gver vardsystemet. Som Wallenius
(2009) beskrev i sin forskning ar det relativt ofta som manniskor med sallsynta sjukdomar
upplever svarigheter med att fa ratt diagnos. Wallenius skrev ocksd om de kanslor som
uppstar av att inte bli tagna pa allvar och deras inverkan pa en persons valmaende, vilket
ocksa stammer i in pa deltagarna den har studien. For att varden ska vara valfungerande
behovs kunskap. Som Bostrém (2017) skriver behdvs kunskap for att patientsékerheten ska
finnas och for att trygghet ska garanteras, samt for att inte vardfel ska handa. Eftersom
resultatet berattade for att deras erfarenheter vid diagnostiseringen dar fel hant sig kan det
med grund pa Bostroms funderingar om patientsékerhet sdgas att det inom
diagnostiseringen av Fabrys sjukdom kan finnas brister. | Watsons (1993) teori framfor
hon viktiga faktorer om omvardnad. Till omvardnaden &r en viktig punkt att bevara och
skydda en manniskas rattigheter, vilket kan tolkas som ratt till korrekt och god vard. For
deltagarna i den har studien kan paralleller till teorin dras nar det kommer till att alla
personer med sjukdomar, vanliga som sallsynta, ska ha rétt till en korrekt vard.

Upplevelser av behandlingen

Resultatet i studien visar en positiv installning till varden och att de éverlag upplevde att
varden fungerade bra. | synnerhet majligheterna att kunna fa vard i hemmet ansags vara
bra enligt deltagarna. Enligt Eriksson (1994) handlar vardandet om karleken och personers
formaga att kunna ta emot och ge karlek till andra. Genom vardandet ska en person fa kraft
att orka utvecklas och védxa och bli frisk igen. Det ar vardarnas ansvar att genom
omvardnaden hjalpa andra méanniskor och finna det som kan ge stod for manniskorna. God
vard handlar till stora delar om tryggheten. Alla personer vill kanna trygghet, vilket bidrar
till positiva upplevelser. Deltagarna kéande att de sjalva fick vara involverade i sin vard och

sjélva fatta de beslut som behdver tas. Watson (1988) anser i sin teori att manniskor ska ha
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rétt till valmojligheter, sjalvkontroll och sjalvbestdimmanderétt i besluten om sin hélsa eller
ohdlsa. Negativa upplevelser i varden tenderar ofta att Overvdga de positiva. Alla
medverkande Oppnade upp sig i intervjuerna och berattade om de negativa erfarenheter och
handelser som de varit med om. Negativa upplevelser ar i motsats till de positiva kanslorna
en kansla av otrygghet och obehag i varden. Aven frustrationen och ledsamheten att inte
bli tagna pa allvar hor till kanslorna for negativa handelser. Vardfel och komplikationer ar
ocksa nagot som deltagarna forknippade med negativa handelser. Wallenius (2009) lyfter i
sin forskning fram de ekonomiska aspekterna som negativa. Som Kontola (2018) skriver ar
behandlingen for Fabrys sjukdom &r inte billig och tillsammans med alla sjukhusbesok,

lakartider och 6vriga uppfoljningsbesok blir det mycket dyrt.
Interaktionen mellan vardare och patient

Deltagarna hade upplevt bade battre bemotande och séamre bemotande fran vardpersonal.
Som Fossum (2013) beskriver ar bemdotandet viktigt redan vid forsta motet, eftersom det ar
grunden for den fortsatta relationen mellan vardare och patient. Till det goda bemdtandet
beskrev deltagarna vardarna som trevliga, hjalpsamma, vagledande och snalla, vilket &r
nagra av de egenskaper som ocksa Fossum lyfter fram. Formagan att kunna forsta och gora
sig forstadda skriver Larsson (2016) att ar viktigt for att vardandet ska bli sa optimalt som
mojligt. Att ge information till en annan pa ett satt sd medparten forstar tillnor de
grundldggande faktorerna som varje vardare behdver kunna. Att ge individanpassad
information pa ratt sprak som ar lattuppfattat har varje patient ratt till. Informationen ska
ocksa vara anpassad till patientens mognad och erfarenheter for att det ska vara
lattforstaeligt. Den béasta vardrelationen mellan patient och vardare sker nar bemotandet &r
gott, kommunikationen ar latt och samarbetet flyter pd. | sin teori om det caritativa
vardandet utgar Eriksson (1994) fran en god vardrelation mellan vardare och patient. Att
kunna se personen for den hen ar, &r en av de viktigaste egenskaperna som en god vardare
ska ha. Watson (1993) beskriver ocksa i sin teori om vikten av att vara en god vardare.
Watson belyser att en person ska ses som en vardefull person som ska respekteras, skotas
om och forstas. Aven vikten av att bli bemétta med karlek och omsorg &r en vasentlig del

av omvardnaden.
Framtiden

| och med att varden hela tiden férandras genom att nya behandlingsformer dyker upp, nya
vardatgarder paborjas och nya mediciner kommer pa marknaden galler det for alla vardare

att standigt halla koll pa férandringarna. Schwappach (2014) upptéckte i sin forskning att
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vardskador sker dverallt i varlden dven om sjukvardssystemet ar val utvecklat. Enligt
Bostrom (2017) brister sékerheten nar det kommer nya vardverktyg, eftersom det innebéar
att vardarna snabbt maste fa kunskap om dem. Kunskap inom det man gor &r viktigt inte
bara for att varden ska bli bra utan ocksa for att patientsakerheten ska uppratthallas. |
resultatet framgar det att kunskapsnivan inom Fabrys sjukdom uppfattades generellt som
lag, vilket ocksa innebar att det ar utveckling av kunskap som ar den framsta
utvecklingspotentialen inom varden av Fabrys sjukdom. Eriksson (1994) beskriver i sin
teori om tron och hoppet. For att kunna utvecklas och blicka framat behover en person ha

tro i form av tillforlitlighet och hopp i form av forvantningar.

8 Diskussion

Syftet med examensarbetet var att fd en okad forstaelse av hur personer med Fabrys
sjukdom upplever varden, samt vad som kunde utvecklas for en béttre vard. Personerna
som deltagit i studien ar personer som varit diagnostiserade med Fabrys sjukdom i nagra
ar, eftersom de anses vara mest troliga att ha erfarenheter om amnet. | det har kapitlet
kommer skribenten diskutera examensarbetets metoder for insamling av data och resultat.
Slutligen avslutar skribenten med slutledningar och vilka lardomar som skribenten fatt av

examensarbetet.

8.1 Metoddiskussion

Den teori som anvants i examensarbetet valdes for att starka syftet och fragestéllningarna
som skribenten valt att fokusera pa. Teorin som anvants i bakgrunden i det har arbetet
skrevs for att lasarna forst och framst skulle fa en grundkunskap i vad sjukdomen
egentligen innebar. Att inte ha en grundkunskap i vad Fabrys sjukdom ar skulle leda till att
det skulle vara mycket svart for lasarna att sétta sig in i det metoder som anvénts och ocksa
medfora svarigheter att forsta resultatet. Skribenten ville med informationen beskriva
sjukdomen sa att lasarna kan forstd vad det &r. | bakgrunden beskrivs dven de viktigaste
faktorerna till en god vardrelation mellan vardare och patient och betydelsen av dem.
Skribenten valde ocksa att ha med patientsakerhetens roll i varden, eftersom upplevelserna
av varden har grunden i trygghet och sakerhet. For att stoda bakgrunden i studien
framkommer &ven olika relevanta studier och forskningar med i bakgrunden. Att hitta
kéllor som stod for studien innebar svarigheter for skribenten. For tillfallet finns det inte
manga kéllor som behandlar Fabrys sjukdom. Det finns inga bocker som behandlar
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sjukdomen, vilket lett till att skribenten varit tvungen att anvénda sig av internetkéllor och
artiklar for att fa fram information om sjukdomen. Skribenten har varit mycket kritisk nar
hon valt nétkallorna och anvént sig av kéllor som anses vara mest tillforlitliga. Skribenten
har aven jamfort kallorna med varandra for att kontrollera att informationen pa samtliga

kallor stdammer 6verens.

Insamlingsmetoden som anvants i studien valdes for att fa fram det skribenten ville na med
studien. Intervjustudien visade sig vara det bésta sattet att fa personers erfarenheter och
upplevelser beskrivna pa ett sd noggrant satt som mdjligt. | urvalet av deltagare ville
skribenten ha personer som varit diagnostiserade med Fabrys sjukdom i nagra ar, eftersom
de kan ge de basta beskrivningarna av erfarenheter och upplevelser av varden. Att komma i
kontakt med deltagare till den har studien var ganska svart, eftersom sjukdomen ar sa
séllsynt. Skribenten tog forst kontakt med en bekant med sjukdomen, darefter kontaktades
ovriga deltagare genom bekantas bekanta. Skribenten sjalv ar néjd 6ver urvalet, eftersom

deltagarna var i olika aldrar och av bada konen.

Den kvalitativa innehallsanalysen anvandes som analysmetod i arbetet, eftersom den var
mest passande for studien. Analysen gjordes pa basen av intervjuerna dar skribenten
forsokte finna likheter mellan intervjuerna. Med likheterna gjordes sedan ett
kategorischema upp med citat, underkategori och huvudkategori. Skribenten har valt att
lagga kategorischemat som en bilaga i slutet av examensarbetet for att lasaren ska forsta
resultatet battre. | resultatet anvande sig skribenten av bade huvudkategorier och
underkategorier samt citat fran deltagarna. Det har gjorde skribenten for att resultatet

skulle vara l&ttlast och sammanh&ngande for lasaren.

8.2 Slutledning

Valet att gora examensarbetet om just Fabrys sjukdom uppkom efter att skribenten tréffat
en person med Fabrys sjukdom som berattade om dennes erfarenheter av varden kring
sjukdomen. Aven om sjukdomen ar mycket ovanlig var det ngot som fick skribenten att
oppna 6gonen for den. Skribenten anser att det hor till varje vardares ansvar att veta vilka
olika sjukdomar som finns runtomkring oss, dven om de ar séllsynta. Det &r ofta som
vardare kan sopa information under mattan nar det géller dessa sjukdomar och ténka att de
aldrig kommer att komma i kontakt med dem. Sanningen &r att som vardare kan man aldrig

veta vilka sjukdomar som man kommer att stota pa under sin karriér.
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Om skribenten skulle forska vidare kring amnet sa skulle skribenten fokusera pa
utvecklingen och sprida mer kunskap om sjukdomen. Under studiens gang fick skribenten
mer kunskap i hur utsatta personerna med Fabrys sjukdom d&r, eftersom det ar sa fa som vet
nagot om sjukdomen. Forstaelsen for hur personerna maste kanna nar de gang pa gang &r
tvungna att beréatta och forklara sjukdomen vaxte och skribenten fick da ocksa en inblick i
hur tungt det maste vara. Deltagarnas berattelser om felbeméotande, svarigheter med
diagnostisering, symtombesvar och vardfel kommer skribenten ha med sig i sitt kommande
yrke som sjukskdterska. Skribenten hoppas att med det hdr examensarbetet har 6gonen

oppnats for andra personer ocksa, precis som for skribenten sjalv.
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Intervjuguide

. Beritta kort om dig sjilv.

2. Nir och hur uppticktes din sjukdom?
- Artal
- Forsta sjukdomstecken

3. Beritta for mig hur en behandling kan se ut?
- Hur upplever du behandlingen?
- Vilka kénslor uppstar?
- Har det uppstétt komplikationer?

4. Har sjukdomen paverkat dig?
5. Hur upplever du vardpersonalens bemétande?

6. Har du 6nskemal for varden av Fabrys sjukdom?

7. Kénner du att det finns nagot som saknas inom varden av Fabrys sjukdom?
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YRKESHOGSKOLAN

NOVIA

Informationsbrev

Bista Deltagare!

Mitt namn dr Ellinor och jag &r tredje arets sjukskotarstuderande vid Yrkeshogskolan
Novia i Vasa. Till utbildningen hor att varje studerande gor ett examensarbete inom
valfritt omrade. I mitt examensarbete &r syftet att fa en djupare forstaelse for hur ni med
Fabrys sjukdom upplever varden samt vad som kan utvecklas enligt er for att varden av

sjukdomen ska forbéttras.

I studien kommer semistrukturerade intervjuer att anvindas. Intervjuerna kommer att
spelas in sdvida ni tillater det for att sedan kunna analyseras. Deltagandet i studien dr
frivilligt och ni har ndr som helst mgjlighet att avbryta er medverkan om ni inte ldngre
vill delta. Er anonymitet garanteras under hela processen. Materialet som blir insamlat
kommer att behandlas konfidentiellt och efter att studien &r avslutad kommer allt

material som beror er att forstoras.
Med vinliga hélsningar,

Ellinor Nyman

Tel
Epost: ellinor.nyman(@edu.novia.fi
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Kategorischema

Citat

Underkategori

Huvudkategori

[ flera ar led jag av smaértor i
hénderna, ingen forstod varfor”

”Jag hade problem med magen
under en lang tid”

”Lérarna kunde inte forstd varfor
jag aldrig svettades under
gymnastiklektionerna”

”Jag kande egentligen inte nagra
symtom av sjukdomen innan jag
fick diagnosen”

”Ogonlikaren sa att det var nigot
med 6gonen som han inte kunde
sdga vad det ar”

”De trodde bara att jag var
allergisk men nér jag blev
konstaterad sa menade de att det
hor ihop med dethér Fabrys”

”Det var inte aktuellt att man ha
vetat om ndgon Fabrys d&”

”Medicinen som jag fick for mina
hjartk&nningar fungerade inte,
efter manga forsok med flera
mediciner visste de inte vad de
skulle gora. Det hela slutade med
att de gav mig en varktablett och
skickade hem mig igen”

”Jag fick snabbt reda pa att jag
har den hér sjukdomen, eftersom
det visade sig att min pappa har
sjukdomen”

”De tog ett DN A-test dar det
visade sig att jag har Fabrys”

”Jag fick en stroke och nér de
borjade undersoka mera sa forstod
de att det inte bara var en vanlig
stroke”

”I och med att det dr en genetik
sjukdom s& kollade direkt upp
mig och mina syskon”

”Dé blev jag kallad till alla
mdjliga prover”

”Det var en massa

Innan diagnostisering

Diagnostiseringsprocessen

Diagnostisering
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blodprovstagningar”

”Jag tycker att det gick snabbt nér
vi val kom igang.”

”Det skulle vl ha kunnat ga
snabbare, men jag ar glad att jag
vet vad jag har”

”Jag var nog ganska lugn”

”Det var skont att komma igéng
med det”

”Jag tyckte nog faktiskt att det var
ganska skrimmande”

”Vi visste ju inte vad som skulle
hénda eller hur det gick till”

”Till och med vérdarna sag lite
fundersamma ut.”

”Jag méadde illa och ville inte
bérja”

”Jag var sa nervos, jag tror nog att
véardaren mérkte det ocksa”

Det var vérst just innan i bdrjade
... sen efter att vi hallit pd en
stund sé gick det nog bra”

”Jag kénde att jag egentligen inte
ville men det var lite for sent att
borja tinka si d&”

”De har nog varit sa duktiga”

”Det mirks nog pa de med
erfarenheter och de som inte har
det”

”Jag dr sé tacksam Over den hjélp
som jag fatt.”

”Jag kanner mig trygg nir de
kommer for att lagga i gang
behandlingen”

”Till forst var jag oséker pd om de
visste vad de gjorde .. Nu vet jag
med sékerhet att de vet vad de
héller pad med”

”Jag behover inte fundera sa
mycket pa det, de vet vad de gor”

” Jag brukar ldsa en stund i borjan
av behandlingen det ar inte sa
mycket som jag behéver halla

Att paborja behandlingen

I trygga hander

Upplevelser av
behandlingen
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koll pa”

”Det géller att hantera det pa rétt
satt. Vissa sjunker ner i
sjukdomen men jag har valt att
leva vidare”

” Det géller att se livet fran den
ljusa sidan”

I slutdndan ar det dnda inte sa
mycket som vi kan gora at den
har sjukdomen”

”Det &r en person som brukar
séga att man ska ta livet som en
klackspark. Sa jag besl6t mig for
att gbra samma”

”Det ar ganska mycket springande
fram och tillbaka men det ar nog
helt klart nédvandigt.”

”Jag tycker att det &dr bara bra att
kolla upp sig med jamna
mellanrum”

”Det blir ju nog nigra gdnger som
vi hamnar att kolla upp oss per
ar”

”Fabry-teamet kommer ndgon
gang i aret.”

”Jag tycker att de kommer frén
Abo for att triffa oss”

”De kan sin sak”

”Jag skulle egentligen inte behdva
till dem sa ofta. Jag har métt bra
nu i en tid och mina vérden har
visat ganska s& bra nu”

”Blodproven har jag lite obehag
for men de maste ju forstas tas”

”Mina varden har inte varit direkt
stralande pa senaste sa det ar bra
att de kollar upp dem”

”Jag brukar tréffa nagra andra
som ocksa har sjukdomen”

”De har nog stédgrupper men jag
vet inte hur manga.. Jag &r med i
en i alla fall”

”Det r sa skont att prata med
andra som ocksa har den har
sjukdomen”

Vi brukar stotta varandra om

Uppféljning och stod
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nagon har det lite tuffare”

”Jag dr lite for gammal for att dka
pa séna dar stodgruppstraffar eller
vad det nu heter ... jag klarar mig
bra sjéalv”

”De ér de enda som verkligen kan
forstd hur jag kdnner”

”Det var en vardare som nimnde
att det finns en grupp dit man kan
aka och traffa andra som har det
har”

”Jag tycker verkligen att andra
personer med sjukdomar ska
traffa varandra”

”Det finns ingen mojlighet for
mig att jag skulle kunna aka till
ett sjukhus for att fa behandling”

”Det &r skont att bara vara
hemma.. Det ar val dar som man
trivs som bést”

”Jag far behandlingarna har
hemma”

”Ténk vilken lyx att de kommer
hit med alla apparater och slangar
och sant sa far jag bara sitta har s&
lange .. och sen kommer de och
hamtar allt.”

”S4 bra att man inte behover dka
ivdg nagon stans”

”Jag far behandlingarna hemma
och det &r jag sa tacksam for”

[ sitt eget hem 4r man som mest
avslappnad”

”De kommer pa morgonen och
lagger igdng det”

”Hon é&r sa duktig och kan
verkligen sin sak”

”Det dr oftast nog samma som
kommer sa det tycker jag ér bra”

”Jag upplever néstan att de som
kommer hit kan béattre om
sjukdomen &n de som &r pa
sjukhuset i stan”

”Jag tycker att det &r battre att fa
det hemma &n pa ett HVC eller
sjukhus. Men alla tycker vél

Vvard i hemmet
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forstas olika om det”

”Det har varit mycket tungt”

”Ibland sa vill man bara skrika
allt vad man kan for man blir s&
frustrerad 6ver hela situationen”

”Jag kan bli sa ledsen dver det”

”Ibland kdnns det bara hopplost
och man vill bara att det ska fa ett
slut”

”Jag kidnde mig mycket dngslig
och orolig 6ver alltihopa”

”Ibland blir jag ledsen nir jag
tanker pé att det har kommer vara
en del av vardagen for resten av
mitt liv”

”Jag dr inte beredd att do 4n”

”Det ar som att std med en fot i
graven, det finns inget som kan fa
bort sjukdomen. Det kommer bara
gé nerfor”

”Det ar mycket trottsamt.. bade
fysiskt och psykiskt”

”Det gjorde sé fruktansvért ont i
hela kroppen”

”Det kdndes som att bli 6verkord
av en ja jag vet inte en lastbil typ”

”Jag kédnner mig sd trott efter
behandlingarna”

”Jag borjar skaka mycket, vilket
ocksd hor till”

”Det dr mest biverkningarna som
tar pd”

”Sedan sé borjar jag ma ganska sa
illa”

“Jag brukar ldgga pa mig en
fleecerock och stickade strumpor
och sen ocksa tva tacken och en
filt for att jag fryser sa mycket”

”Jag blev snabbt mycket sdimre”

”Jag for snabbt in till akuten for
jag madde verkligen inte bra”

Psykisk och fysisk
paverkan

Komplikationer
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”De visste inte vad de skulle
gora”

”Det kom bara in fler och fler
skoterskor och likare”

”Tack och lov var det en
skoterska som kom pa vad man
kunde géra. Annars skulle jag inte
vara hér idag”

”Jag téankte nog bara att jag
kommer att do nu”

”Det var riktigt otéckt... Ja usch
da”

”De hade ingen aning om vad
problemet var”

”Det var s mycket som hénde pé
samma gang”

”De gav mig nagot och sen sa
minns jag inte s& mycket, det blev
lite luddigt”

”De har varit riktigt trevliga och
forstéende”

”Jag dr jéttendjd over bemdtandet
dar”

”De tog emot mig med 6ppna
armar bara”

”Det dr klart att det finns de som
ar béattre och samre med det har
bemotandet men jag skulle nog
séga att jag ar ndjd i det stora
hela”

”Jag kan nog ibland tycka att
bemdétandet ar lite si sddar
sviktande”

”De verkade inte bry sig sa
mycket over att jag kom”

”De hade mycket patienter dér..
s jag fick vanta en bra stund
innan ndgon kom”

”Jag kédnde bara att jag var i
végen nér de skulle gora sitt
arbete”

”Jag har mest bra erfarenheter om
kommunikationen”

”Jag forstod nog allt vad de

Bemotande

Kommunikation

Interaktionen mellan
vardare och patient
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menade”

”De forsokte i alla fall sa gott de
kunde fastan de inte var sa bra pa
svenska men det &r det som ar
huvudsaken”

”Vardaren forklarade inte sé bra
vad som de skulle gora sé jag
kénde mig lite forvirrad”

”V1i har nog forstatt varandra bra”

”Héromkring tycker jag nog att
man har kunnat forsta varandra
utan problem.. men det finns ju
forstas pa andra stéllen dar det

inte fungerar sé bra”

”Det giller att kunna se och hora
en person”

”Jag har nog mest fatt tala
svenska nér jag har fatt vard”

”Jag hamnade in pa sjukhus nar
jag var i sodra Finland d gick det
inte s& bra”

”En gang var det nog véldigt svart
att forsta vad hon sa ... jag fattade
ingenting alls”

”Han kunde ingen svenska s han
hamtade en annan vardare da som
kunde prata svenska med mig”

”Det har 16pt pa smidigt det har
tycker jag”

”De har varit som véldigt sadér
tillmStesgéende tycker jag”

”De har ordnat och fixat saker for

mig?ﬂ

”Jag dr sé tacksam Over dem, de
ar verklige duktiga och
hjidlpsamma”

”De har sa bra forstaelse om jag
skulle behova vara borta ndgon
géng och fixar sa det ska passa”

”En géng var jag borta nir
infusionen skulle ges sa de
ordnade det sa jag kunde fa det
nidsta dag istéllet”

”De ordnade om sa att jag kunde
komma en annan dag for
undersdkningen”

Samarbete
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”Jag tycker att de &r sa
omtanksamma och staller upp nar
det behovs”

”De har hjélpt mig med olika
saker sa jag dr sé glad 6ver det”

”Det &r nog kunskapen om
sjukdomen som skulle behéva
utvecklas”

”Vérdarna skulle behdva veta
mera om den hér sjukdomen och
hur det ar att ha den”

”Jag hoppas att allt fler skulle
veta vad sjukdomen ar”

”I och med att den dr sé ovanlig
sa tycker jag nog att det skulle
kunna finnas mera information
om den”

”Négon gang i framtiden sa
hoppas jag att det skulle kunna
finnas i en annan form istéllet for
att fa de har infusionerna en gang
varannan vecka”

”Jag tinker mig att det skulle
finnas i tabletter istéllet som man
da skulle kunna ta sjilv”

”Det &r ju de hér tabletterna som
jag tycker skulle kunna komma ut
pa marknaden”

”Det dir med kosten och sant
skulle jag vilja veta mera om...
vad man ska dta och inte 4ta”

”Nagon har sagt till mig att det &r
viktigt att tanka pa vad man &ter
sa jag tycker att de skulle kunna
ha mera information om det”

”Jag Onskar att det skulle vara
nagon som &r duktig pa att picka
som kommer”

”Enkla traningsdvningar som ar
bra for typ hjartat och som skulle
stérka hjértat skulle jag vilja veta
mera om”

”Jag tycker ju inte s& varst mycket
om nalar s& om det kommer
nagon som inte ar bra pa att picka
sa blir jag lite nervds”

”Jag hoppas i fortséttningen att

Utveckling

Onskningar

Framtiden
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det ar ndgorlunda samma personer
som kommer for att ge just de har
infusionerna”

”Min storsta 6nskan ar att det
nagon gang skulle uppfinnas ett
botemedel for sjukdomen”




