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Abstrakt 

Det här examensarbetet handlar om den sällsynta sjukdomen Fabrys sjukdom. Syftet med 

examensarbetet är att få en ökad förståelse av hur personer med Fabrys sjukdom upplever 

vården, samt vad som kan utvecklas för en bättre och säkrare vård.  

 

Skribenten har valt att använda sig av den kvalitativa forskningsmetoden i examensarbetet 

med intervjuer som datainsamlingsmetod. Valet av metod togs på grund av att den 

kvalitativa forskningsmetoden stärker syftet och frågeställningarna som examensarbetet 

bygger på. Den kvalitativa forskningsmetoden är även passande när personers erfarenheter 

och upplevelser ska studeras. I analysen används kvalitativ innehållsanalys. Vid analysen 

har skribenten använt den induktiva metoden, vilket innebär att det insamlade materialet 

från intervjuerna analyseras och tolkas för att skapa en sammanhängande text. Som 

teoretisk utgångspunkt har både Erikssons vårdteori om det caritativa vårdandet och 

Watsons teori om omvårdnad använts. 

 

Totalt fyra personer har intervjuats, både män och kvinnor, som har varit diagnostiserade 

med Fabrys sjukdom i några år. Resultatet visar att upplevelserna och erfarenheterna av 

vården vid Fabrys sjukdom varit både positiva och negativa. Ett gott bemötande och god 

kommunikation har deltagarna beskrivit vara nyckeln till en god vårdrelation mellan 

vårdpersonal och patienter. I utvecklingen av vården vid Fabrys sjukdom har det 

framkommit att utökad kunskap hos vårdpersonal är viktigt för att vården ska bli säkrare.  
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Tiivistelmä 

Tämä opinnäytetyö käsittelee harvinaista Fabryn tautia. Opinnäytetyön tarkoitus on 

laajentaa ymmärrystä siitä, miten Fabryn tautia sairastavat henkilöt kokevat saamansa 

hoidon sekä miten hoitoa voisi kehittää, jotta siitä tulisi turvallisempaa ja parempaa. 

 

Opinnäytetyössä on käytetty laadullista tutkimusmenetelmää, jossa tieto on saatu 

haastatteluiden kautta. Menetelmä valittiin, koska laadullinen tutkimusmenetelmä 

vahvistaa tutkimuksessa käytettyjä kysymyksiä ja tarkoitusta. Laadullinen 

tutkimusmenetelmä sopii myös tutkittaessa henkilöiden kokemuksia. Analyysissä on 

käytetty laadullista sisällönanalyysiä. Analyysissa on käytetty induktiivista menetelmää, 

joka tarkoittaa, että haastatteluiden kautta saatu materiaali analysoidaan ja tulkitaan ja 

luodaan yhtenäinen teksti. Teoreettisena lähtökohtana on käytetty sekä Erikssonin 

karitatiivista hoitoteoriaa, että Watsonin hoitoteoriaa. 

 

Opinnäytetyötä varten on haastateltu yhteensä neljää henkilöä, sekä miehiä että naisia, 

jotka kaikki ovat saaneet Fabryn taudin diagnoosin muutama vuosi sitten. Tulokset 

näyttävät, että kokemukset Fabryn taudin hoidosta ovat sekä positiivisia että negatiivisia. 

Hyvä kohtelu ja kommunikaatio ovat haastateltujen mukaan ollut avainasemassa potilaan 

ja sairaanhoitohenkilökunnan välisessä hoitosuhteessa. Fabryn taudin hoidon 

kehittämisessä käy ilmi, että hoitohenkilökunnan lisääntynyt ymmärrys taudista on tärkeää, 

jotta hoidosta tulisi turvallisempaa. 
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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 Watson´s 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.   
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1 Inledning 

Runt i världen finns det tusentals olika sällsynta sjukdomar som medför dagliga besvär för 

såväl personerna som lider av sjukdomen liksom vårdare av den. Enligt WHO:s (2013) 

mening är det drygt 400 miljoner människor världen över som har någon typ av sällsynt 

sjukdom, vilket motsvarar cirka 19 % av världens befolkning. De flesta av sjukdomarna är 

ärftliga, medan andra inte har en genetisk nämnare. Ännu i dagens läge är orsaken till flera 

av sjukdomarna fortfarande okända, fastän vetskapen om sjukdomarna funnits i många år. 

De sällsynta sjukdomarna är vanligen allvarliga kroniska sjukdomar som kan vara 

livshotande. (WHO, 2013)  

Även i Finland finns det sällsynta sjukdomar spridda i olika delar av landet. I Finland anses 

en sjukdom vara sällsynt när den drabbar högst 5 av 10 000 invånare. För tillfället är det 

räknat att över 300 000 finländare är drabbade av någon typ av sällsynt sjukdom, vilket 

motsvarar cirka sex procent av befolkningen i Finland. Sällsyntheten med sjukdomarna 

leder till många utmaningar i synnerhet när det kommer till identifiering och behandling av 

sjukdomen. Dessa utmaningar kan ha en påverkan på vårdens kvalitet samt erhållandet av 

medicinskt och socialt stöd, eftersom det inte finns tillräckligt med information och hjälp. 

(Voipio-Pulkki, 2014)   

Forskare och professorer jobbar intensivt för att utveckla vården av sällsynta sjukdomar. 

Däremot är bristande kunskap, träning och information faktorer som utgör svåra 

utmaningar för utvecklingen. Hos en del sjukdomar är även försenade diagnoser och inga 

goda behandlingar ett faktum. Det här betyder att situationen för personer med dessa 

sjukdomar är livshotande. (WHO, 2013)  

I examensarbetet har skribenten skrivit om Fabrys sjukdom, som tillhör gruppen sällsynta 

sjukdomar. Syftet med examensarbetet är att få en ökad förståelse av hur personer med 

Fabrys sjukdom upplever vården, samt vad som kunde utvecklas för en bättre vård. De 

frågeställningar som använts i studien är hur upplever personer med Fabrys sjukdom 

vården av sjukdomen och vad kan utvecklas för att vården ska bli bättre. Skribenten vill i 

sitt examensarbete även ge en grundkunskap i vad Fabrys sjukdom är för att det ska vara 

lättare för läsaren att förstå de utmaningar som medföljer med Fabrysvården. Sällsynta 

sjukdomar är något som hamnat i skymundan i vårt samhälle, vilket betyder att kunskapen 

om dessa typer av sjukdomar är låg. Inom de flesta geografiska områdena i Finland finns 

det någon typ av sällsynt sjukdom som kräver vård. Skribenten anser att det hör till varje 
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vårdares ansvar att veta vilka eventuella sjukdomar som finns i de regioner som man 

jobbar i på grund av att det finns en chans att vi kommer stöta på dessa sjukdomar under 

arbetskarriären.  

2 Bakgrund 

För att kunna göra och förstå en studie inom Fabrys sjukdom behövs det vetskap om vad 

sjukdomen egentligen är. Därför kommer det i det här kapitlet en beskrivning av 

sjukdomens grundinformation, såsom förekomst, symtom, diagnostisering och behandling 

för att få en helhet av sjukdomen. Därefter presenteras bemötandet och patientsäkerhet 

inom vården som är en central och viktig byggsten för vårdandet av patienter. 

Fabrys sjukdom har olika benämning beroende av var man läser om sjukdomen. I annan 

litteratur kan sjukdomen benämnas med andra namn såsom Anderson-Fabrys sjukdom, 

Angiokeratoma corporis diffusum och Alfa-galaktosidas A-brist. I detta examensarbete 

benämns sjukdomen som Fabrys sjukdom. 

2.1 Uppkomst och förekomst av Fabrys sjukdom 

Fabrys sjukdom är en sällsynt sjukdom som tillhör gruppen lysosomala sjukdomar. 

Lysosomer är små enheter som finns inne i nästintill alla kroppens celler. Den 

huvudsakliga uppgiften som lysosomerna har är att ta vara på eller bryta ner olika ämnen i 

kroppen med hjälp av enzymer. Vid Fabrys sjukdom råder det brist på enzymet alfa-

galaktosidas A, som är ett av de enzym som hjälper lysosomerna bryta ner ämnet 

glykosfingolipider. Glykosfingolipiderna är ett fettämne som normalt finns i cellernas 

ytterhölje, eller plasmamembranet som det också kallas. (Johansson, 2018)  

När en person lider av Fabrys sjukdom är bristen på alfa-galaktosidas A olika mellan 

individer. En del har fortfarande kvar en del enzymaktivitet, medan andra är nästintill utan 

enzymaktivitet. Bristen på alfa-galaktosidas A enzymet leder till att glykosfingolipiderna 

inte bryts ned utan ansamlas istället i cellerna. Det här leder senare till att cellerna börjar ta 

skada eller dör, vilket också leder till att störningar i blodcirkulationen uppstår. Efter ett tag 

börjar organ och organsystem skadas som ett resultat av enzymbristen. De organ som 

främst tar skada vid Fabrys sjukdom är huden, hjärtat, njurarna, hjärnan och nervsystemet. 

(Johansson, 2018)  
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Fabrys sjukdom har under en lång tid varit en okänd sjukdom i Finland. Under senare år 

har allt fler personer med misstanke för sjukdomen spårats, vilket lett till att fler har kunnat 

bli diagnostiserade. I nuläget uppskattas antalet personer med Fabrys sjukdom vara runt 

hundra personer i hela Finland, fler kvinnor än män (Kontola, 2018). Sjukdomen har 

kunnat konstateras att den finns inom olika släkten. Bland annat har det påfunnits att 

sjukdomen finns främst i västra Finland, men även i Nyland, mellersta Finland och 

Kajanaland. (Penttinen, 2012)  

2.2 Ärftlighet 

Fabrys sjukdom är en ärftlig sjukdom som överförs från förälder till barn redan under 

fosterutvecklingen. Orsaken till sjukdomen är en muterad gen som finns på X-

kromosomen, vilket är en av de könsbestämmande kromosomerna. Detta innebär att 

Fabrys sjukdom kan ärvas både från mamman eller pappan. Viktigt att komma ihåg är att 

fastän en förälder har Fabrys sjukdom, betyder det inte med all säkerhet att barnet kommer 

ärva genen. Förutom vid ett undantag. (Johansson, 2018)  

Mönstret för hur Fabrys sjukdom ärvs är enligt följande. Ifall en mamma är bärare av 

genen är det 50 % chans att någon av barnen kommer att ärva sjukdomen oberoende om 

barnet är av manligt eller kvinnligt kön. Det här är på grund av att det är 50 % chans att 

barnen ärver just den X-kromosom som bär den muterade genen. Ifall en pappa är bärare 

av genen kommer alla hans döttrar att få genen, eftersom han för vidare X-kromosomen till 

dem. Däremot ifall han får söner kommer ingen av dem att ärva genen, eftersom om han 

får söner är det en Y-kromosom som de får av pappan och inte en X-kromosom. (Cunha, 

2017)  

2.3 Symtom 

Symtomen hos Fabrys sjukdom är varierande beroende på vilken ålder personen är i när 

sjukdomen börjar ge sig till känna. Flera av symtomen är lika oberoende av ålder, men det 

kan ändå finnas skillnader. Viktigt att komma ihåg är att hur symtomen tar sig uttryck är 

mycket individuellt. Det här är på grund av att sjukdomens svårighetsgrad varierar och är 

beroende av hur mycket enzymaktivitet, av alfa-galaktosidas A, som finns kvar. Till 

vanligheterna hör att symtomen uppkommer redan i barndomen eller tidiga tonåren, men i 

en del fall kan även symtomen komma först i ett senare skede i livet. Ifall de första 
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symtomen utbryter när personerna är unga är det vanligt för pojkar när de är mellan tre och 

tio år, medan hos flickor uppkommer de första symtomen lite senare vanligen mellan sex 

och femton års ålder. Enligt forskning som gjorts visar det att män har svårare symtom än 

vad kvinnor har. Annat som är viktigt att komma ihåg är att alla som har Fabrys sjukdom 

inte får alla symtom. En del får många symtom medans andra är nästintill symtomfria. 

(Kontola, 2018) 

2.3.1 Smärta 

Smärta är ett typiskt symtom vid Fabrys sjukdom som vanligen uppkommer redan i 

barndomen eller tidiga tonåren, men som också kan ta sig i uttryck i ett senare skede. 

Huruvida smärtan ger sig uttryck är varierande från milda stickningar till mera intensiva 

smärtanfall. Smärtan brukar beskrivas som ett intensivt brännande som stålar ut till fingrar 

och tår. Smärtorna vid Fabrys sjukdom behöver inte nödvändigtvis vara ihållande, utan kan 

vara uppdelade i olika episoder. Under de perioder när smärtan är mindre intensiv är det 

vanligt att känseln i händer och fötter är nedsatta och även domningar i dem förekommer. 

En del personer känner en måttlig ihållande smärta och kan ibland drabbas av attacker med 

svår smärta, så kallade Fabrykriser. Smärtattackerna kan utlösas av olika typer av 

infektioner, feber, stress eller fysisk ansträngning. Längden på Fabrykriserna kan variera 

från några minuter upp till några dagar. I vuxen ålder börjar smärtorna vanligtvis avta eller 

kan till och med försvinna helt. Orsaken till varför smärtorna börjar avta i vuxen ålder är 

på grund av att nervfibrerna blir skadade i takt med att sjukdomen utvecklas och då känns 

inte smärtan lika lätt av längre. (Johansson, 2018) 

2.3.2 Hudförändringar 

Ett vanligt tecken på sjukdomen är att det sker hudförändringar, så kallade angiokeratom. 

Angiokeratom är mörkröda ofarliga prickar som kan uppträda över hela kroppen. Däremot 

är det vanligt att prickarna uppkommer i området mellan midjan och knäna eller i munnen. 

Storleken på prickarna är varierande men kan bli upp till några millimeter stora. Prickarna 

kan ses redan i barndomen eller tidiga tonåren till följd av förändringar i hudens blodkärl. 

(Johansson, 2018)  
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2.3.3 Symtom relaterat till hjärtat och hjärnan 

I takt med att sjukdomen utvecklas blir det större risk för hjärtbesvär. Försämringen av 

hjärtfunktionen kan bero på att väggen blir förtjockad i den vänstra hjärtkammaren. 

Hjärtklaffarna mellan rummen i hjärtat kan också ta skada. Symtomen är vanligen en 

känsla av andnöd och trötthet vid ansträngning. Även andra symtom, såsom 

rytmrubbningar, högt blodtryck, oregelbunden puls, bröstsmärtor och problem med 

hjärtmuskler, kan uppkomma till följd av den nedsatta hjärtfunktionen. Det är viktigt med 

regelbundna hjärtundersökningar hos personer som har Fabrys sjukdom för att upptäcka 

eventuella hjärtproblem. (Kontola, 2018) 

Besvär som är relaterade till hjärnan förekommer ofta vid Fabrys sjukdom. Symtom som 

huvudvärk, yrsel och illamående är vanliga oberoende av ålder. I ett senare skede kan 

andra besvär uppkomma i och med att blodkärlen blockeras. I synnerhet de tunna 

blodkärlen 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 är först i vuxen ålder som symtomen börjar dyka upp. Problemen med 

njurarna beror på att det sker fettansamlingar i njurarna. De här ansamlingarna leder till att 

njurarna så småningom slutar att fungera och man får njursvikt. Det har påvisats att 

njurproblemen förekommer mer hos män än hos kvinnor, samt att kvinnornas symtom 

uppträder senare än hos männen. Vid Fabrys sjukdom är det viktigt att kontrollera 

njurarnas funktion för att kunna förhindra att njursjukdomar utvecklas. (Sanofi Genzyme, 

2016) 

2.3.5 Psykisk påverkan 

Hos de flesta sjukdomar, vanliga som sällsynta, uppkommer i allmänhet någon typ av 

psykisk ohälsa. Fabrys sjukdom är inget undantag utan tär inte enbart på den fysiska hälsan 

utan även den psykiska hälsan. För många kan det vara svårt att acceptera att de är sjuka 

och att den här sjukdomen inte kommer att kunna botas. Känsla av hopplöshet, ledsamhet, 

passivitet och irritation är några av de symtomen kopplade till den psykiska påverkan som 

sjukdomen medför. Depression, ångest och nedstämdhet är ofta förekommande bland både 
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kvinnor och män. Det här leder till en sämre livskvalitet och en sänkt livslust hos både den 

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

2.3.6 Andra symtom 

Andra symtom som är kopplade till Fabrys sjukdom är nedsatt förmåga att svettas. Den 

nedsatta förmågan att svettas märks av redan i barndomen och varar ännu i vuxen ålder. De 

personer som har dessa problem är ofta känsliga för hög temperatur och har återkommande 

feberperioder. Orsaken är att de nervfibrer som styr svettkörtlarna blockerats. Det här leder 

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

Hos nästintill alla personer med Fabrys sjukdom ses förändringar i ögonen. Vanligtvis sker 

det fettansamlingar i hornhinnan, vilket inte brukar påverka synen. Ifall ansamlingar sker i 

näthinnan eller i linskapseln kan däremot synen i sällsynta fall påverkas i form av att 

synskärpan försämras. Även symtom som är kopplade till öronen så som hörselnedsättning 

och tinnitus är förekommande. (Kontola, 2018) 

Magbesvär i form av diarré, förstoppning, magsmärtor, mycket gaser, illamående och 

uppkastningar hör också till symtomen vid Fabrys sjukdom. Besvären i mag- och 

tarmkanalen kommer redan i barndomen eller i tonåren och fortsätter in i vuxen ålder. 

(Johansson, 2018) 

2.4 Diagnostisering 

Om flera av symtomen uppkommer är det viktigt att söka vård. Diagnostiseringen av 

Fabrys sjukdom är lite olika mellan män och kvinnor. Vid diagnostisering hos män tas ett 

blodprov för att kontrollera aktiviteten av alfa-galaktosidas A. Tillsammans med eventuella 

symtom som uppkommit kan en diagnostisering av sjukdomen göras. Hos kvinnor är det 

däremot inte lika lätt att göra en diagnostisering. Hos kvinnor kan aktiviteten av alfa-

galaktosidas A vara nästintill normal fastän hon bär på genen. Därför måste en 

kromosomanalys göras för att kunna fastställa diagnosen (ÅUCS, 2015). I några fall kan 

även kroppsbiopsi göras för att lättare ställa diagnos och för att klargöra graden av fibros i 

organen. Kroppsbiopsin tas vanligen från njuren eller hjärtat men kan också ibland tas från 

huden. Ifall det är känt att sjukdomen finns i släkten underlättar det diagnostiseringen. 

Eftersom Fabrys sjukdom har ett visst nedärvningsmönster, kan en utredning göras på 

basen av släktens sjukdomshistoria (Kontola 2018).  
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När diagnostiseringen för Fabrys sjukdom är fastställd får personen och hens 

familjemedlemmar möjlighet till rådgivning. Tillsammans med en rådgivare kan de 

diskutera eventuella frågor de har som är relaterade till sjukdomen, samt när och om det är 

aktuellt att påbörja behandling. Senare görs även ett släktträd upp för att kunna spåra andra 

personer i släkten som eventuellt bär på sjukdomen. (Penttinen, 2004)  

År 2017 publicerades en forskning av Colon, ”Newborn screening for Fabry disease in the 

north-west of Spain”, som gjorts i norra Spanien. I forskningen diskuteras det ifall det kan 

bli aktuellt att tillägga screeningundersökningar hos nyfödda för att upptäcka om ett barn 

har ärvt kromosomen för Fabrys sjukdom. Sammanlagt 14 600 nyfödda barn deltog i 

forskningen, varav 7575 var pojkar och 7025 flickor, för att kontrollera prevalensen hos de 

nyfödda barnen. Blodproven som blev tagna av barnen undersöktes noggrant i 

laboratorium. Som resultat av forskningen upptäckte de att det är fler barn som ärvt 

kromosomen än vad de hade föreställt sig. Hos sammanlagt 101 stycken barn upptäcktes 

en låg enzymaktivitet av alfa-galaktosidas A, vilket antyder på att de har Fabrys sjukdom. 

Än så länge har inte screeningundersökningar satts in i systemet för nyfödda, men inget är 

ännu fast beslutat. 

Även om diagnostiseringen av sjukdomen har vissa riktlinjer är det inte alltid självklart att 

diagnostiseringen blir rätt. Både de allmänna och typiska symtomen för Fabrys sjukdom 

borde vara tillräckligt för att väcka misstanke om att det är just denna sjukdom. Problemet 

är dock att dessa symtom också kan kopplas ihop med andra mer vanliga sjukdomar som 

har liknande symtom. Det här är 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 förväxlas med är reumatoid artrit, 

blindtarmsinflammation, olika typer av hjärt- och kärlsjukdomar och multipel skleros. Det 

här leder till att personerna kommer med största sannolikhet få fel behandling. (Fabry 

Community, 2018)  

I en enkätforskning gjord i Sverige, ”Everyday impact of having a rare diagnosis. A 

questionnaire study” (2009), fokuserar forskaren Wallenius på de psykiska, emotionella, 

fysiska och ekonomiska konsekvenserna av att ha en ovanlig sjukdom. 1660 personer 

deltog i forskningen, både män och kvinnor i alla åldrar. I resultatet framgick det att en stor 

del av deltagarna hade haft svårigheter att få diagnosen ställd eller hade till och med blivit 

ställd med fel diagnos. Många hade fått fel behandling och en del upplevde att de inte 

blivit tagna på allvar på grund av okunskap bland vårdpersonal. Annat som ansågs vara 
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negativt var all den extra tid och pengar som de måste lägga ner på sjukdomen till följd av 

att den är ovanlig. Vad deltagarna ansåg som positivt var gemenskapen som byggts mellan 

dem och andra i liknande situationer tack vare stödgrupper.   

En annan forskning gjordes för att se om en ny vårdteknik kunde utföras för att upptäcka 

hjärtbesvär 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), på en grupp människor som redan 

hade Fabrys sjukdom och en annan grupp som var friska. Själva undersökningen ”Speckle 

tracker” är en teknik som tidigare inte använts för att upptäcka problem med hjärtat i 

samband med Fabrys sjukdom. Tekniken mäter rörelser i vävnaden i hjärtat genom hjälp 

av det naturliga mönstret (speckle) och ultraljud. Resultatet av forskningen visade att 

genom tekniken kunde det påvisa ifall en person hade hjärtbesvär till följd av Fabrys 

sjukdom eller inte. Det här kan eventuellt bli en aktuell undersökning i framtiden för 

uppföljningen av hjärtfunktionen hos Fabry patienter. 

2.5 Behandling 

Till en början när Fabrys sjukdom bröt ut användes endast symtomlindring som 

behandlingssätt. Nu i dagens läge har behandlingen utvecklats och mediciner används 

direkt för sjukdomen och inte enbart för de symtom som personerna har. Forskare arbetar 

för att försöka finna en behandlingsform som ska bota sjukdomen. Dessvärre saknas 

fortfarande denna typ av behandling och sjukdomen är än idag obotlig. (Johansson, 2018)  

2.5.1 Symtombehandling 

Som behandling av Fabrys sjukdom används 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 påbörjas ska symtomen och de organförändringar som 

skett behandlas. Det är viktigt att hitta rätt behandlingsmetoder för symtomen för att 

minska på sjukdomslidandet. (Kontola & Walls, 2016) 

Angiokeratomen kan för många upplevas som besvärliga när de uppkommer på huden. I 

synnerhet när de kan ses på synliga delar av kroppen kan det kännas mödosamt. Egentligen 

finns det ingen behandling som kan få bort prickarna helt och hållet utan nya angiokeratom 
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framträder på nytt efter ett tag (Kontola & Walls, 2016). Därför behandlas inte alltid 

angiokeratomen, men när behandling görs används laserbehandling eller kirurgi för att få 

bort dem. (Oscarson, 2019) 

Eftersom problem med både hjärta och hjärna är vanligt till följd av Fabrys sjukdom, är det 

viktigt att få rätt vård. Symtomlindringen för besvär med hjärtat och hjärnan har som mål 

att genom behandlingar bibehålla hjärt- och hjärnfunktionens balans. Det här görs genom 

att ge läkemedel för att motverka risken för rytmrubbningar och hjärtsvikt. Som 

förebyggande läkemedel för hjärtinfarkt eller stroke ges trombosförebyggande läkemedel 

till personerna. (Oscarson, 2019) 

För de allra flesta med Fabrys sjukdom kommer förr eller senare njurarna att påverkas i 

någon grad. Kontroller för uppföljning av njurvärden behöver man göra med jämna 

mellanrum för att få en bild av njurarnas funktion. Ifall njurfunktionen försämras radikalt 

finns det en stor risk att det leder till njursvikt, vilket innebär att behandling bör påbörjas så 

fort som möjligt. Behandlingen av njursvikt görs genom dialys eller i värsta fall kan en 

njurtransplantation bli aktuell, eftersom njurarna är för skadade eller dåliga. (Oscarson, 

2019) 

Att leva med en sjukdom känns ibland svårt, i synnerhet när det rör sig om en sällsynt 

sjukdom där rätt behandlingar eller vård än i dagsläget inte finns. Eftersom det finns en 

stor risk för depression och ångest är det viktigt som vårdare att kontrollera det psykiska 

måendet hos patienterna. Ifall någon lider av psykisk ohälsa behandlas det i regel med 

antidepressiva eller ångestdämpande läkemedel. Läkemedel är däremot inte tillräckligt för 

att behandla depression eller ångest. Därför kompletteras läkemedelsbehandlingen med 

olika typer av samtalsterapier eller stödgrupper som erbjuds till både personerna med 

Fabrys sjukdom och deras närstående. (Kontola & Walls, 2016) 

Sjukdomens påverkan på ögonen är inget som egentligen kan behandlas, eftersom det inte 

finns åtgärder för det än. Personer med synstörningar som kan förekomma brukar ofta 

dirigeras till ögonläkare för att kontrollera om synskärpan är försämrad. Ifall synen är 

försämrad blir det aktuellt att fundera över anskaffningen av glasögon. (Kontola & Walls, 

2016)  
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2.5.2 Behandling med enzym 

Idag finns det två olika enzymsubstitionsbehandlingar som används som en typ av 

bromsmedicin, Replagal® och Fabrazyme®. Preparaten är genteknologiskt framställda 

alfa-galaktosidas A rekombinantpreparat, som ska ersätta bristen av enzymet alfa-

galaktosidas A. Behandlingen sker som infusion via dropp rätt in i blodomloppet. 

Behandlingen av Fabrys sjukdom är livslångt och intervallet mellan infusionerna är två 

veckor. Till en början ges infusionerna på sjukhuset och senare kan infusionerna fortsätta 

hemma. Kvinnor kan fortsätta behandlingen i hemmet tidigare än männen, vilket beror på 

att männen producerar antikroppar i ett senare skede och behöver övervakas längre. 

(Kontola, 2018)  

Behandlingskostnaderna för Fabrypatienter är mycket dyra och ligger mellan 200 000€ – 

300 000€/patient/år (Kontola, 2018). Via folkpensionsanstalten i Finland (FPA) erbjuds en 

specialersättning för läkemedlen till alla som lider av Fabrys sjukdom, med förutsättning 

att de genomgår enzymbehandling. Ersättningen från FPA beviljas för tre år i taget 

(Folkpensionsanstalten, 2018). 

Behandlingen ska påbörjas så tidigt som möjligt för män, detta brukar vara i en ålder 

mellan ungefär åtta till tio år innan belastningen av sjukdomen är för stor. För kvinnor 

påbörjas behandlingen i allmänhet när hon börjar visa tecken på hjärt- eller njursjukdom, 

samt ifall hon har symtom från hjärnan och får exempelvis en TIA attack. (ÅUCS, 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 påverkan på hjärtat, njurarna och hjärnan 

när behandlingen har använts under en längre tid. Undersökningen ville se om de 

följdsjukdomar som kan uppstå av Fabrys sjukdom, såsom hjärt- och njurproblem, kunde 

förhindras tack vare behandlingen. I forskningen medverkade över hundra personer som 

var både män och kvinnor över 18 år. Undersökningen gick till på så vis att en del av 

personerna fick enzymsubtitionsbehandling och andra inte.  Uppföljningar ägde rum för att 

kontrollera behandlingens påverkan. Resultatet av forskningen är att personerna fick 

följdsjukdomarna oberoende om de fick behandlingen eller inte. Däremot kunde de 

konstatera att de personer som fick behandlingen fick följdsjukdomarna i ett senare skede 

än de som inte fick behandlingen.  
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Hur personerna påverkas av medicinen är mycket varierande från en person till en annan. 

Överlag brukar behandlingen kunna ha en positiv inverkan på flera organ. Smärtan avtar, 

magbesvären förbättras, svettproduktionen kan börja fungera bättre och hörsel förbättras. 

Njurarna däremot påverkas negativt av behandlingen och därför behöver njurfunktionen 

följas med. Efter behandlingen är biverkningar ofta förekommande. Frossa, huvudvärk, 

feber, rodnad, illamående, kräkningar, bröstsmärta, skakningar, nästäppa, andfåddhet och 

trötthet hör till vanliga biverkningar. Biverkningarna är milda till måttliga och minskar 

oftast efter en tid med enzymbehandlingen. (Kontola & Walls, 2016) 

2.5.3 Uppföljning 

Efter att diagnosen för Fabrys sjukdom ställts påbörjas många utredningar för bland annat 

hjärta, hjärna och njurar. Dessa utredningar är början på en livslång process med kontroller 

och uppföljningar som kommer kontrolleras med jämna mellanrum. Uppföljningarna görs 

för att man som vårdare ska kunna följa med sjukdomsutvecklingen ifall det sker 

förändringar i något eller några organ. De utredningar som bör göras i ett tidigt skede efter 

diagnostiseringen är utredningar av hjärtat, såsom magnetröntgenundersökning, 

hjärtultraljud, EKG och belastnings-EKG. För att kontrollera hjärnan görs också 

magnetröntgenundersökning. Undersökningar av njurarna görs genom bland annat 

mätningar av utsöndringen av protein i urin och glomerulär filtration (GFR), ibland görs 

även njurbiopsi. För kontroll av syn görs synundersökning och ögonbottenundersökning, 

och för att kontrollera hörseln görs hörselundersökningar (Oscarson, 2019). Det sista som 

tillhör rutinundersökningarna i ett tidigt skede är laboratorieprov. Laboratorieproven tas för 

kontroll av olika värden, då bland annat kolesterolvärdet, njurvärde, liten blodbild, 

sköldkörtelvärde, samt olika värden för kontroll av hjärtat. (ÅUCS, 2015). 

Efter att fått diagnosen ska personer med Fabrys sjukdom räkna med en del kontroller och 

undersökningar. Förutom de utredningar som görs i samband med diagnostiseringen 

kommer även undersökningar att ske årligen för uppföljningen av organfunktioner och för 

att se behandlingens påverkan på kroppen. Uppföljningsundersökningarna kan variera 

mellan könen, beroende på om kvinnan får enzymbehandling eller inte. Alla personer med 

Fabrys sjukdom gör årskontroller som innebär läkarundersökning, laboratorieprov där det 

kontrolleras samma värden som tas efter diagnostiseringen, urinprov, samt att man alltid 

tar ett EKG. Däremot granskas alla män och de kvinnor som får behandling med enzym 

ytterligare med audiogram, spirometri, belastnings-EKG, kognitiv testning, hjärtultraljud 

och depressionsscreening. För alla män och kvinnor med enzymbehandling görs även en 
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screeningenkät för bedömning av smärta, välbefinnande och symtom som görs med ett 

halvt års mellanrum. (ÅUCS, 2015) 

Åbo centralsjukhus har en grupp av vårdare som är insatta i Fabrys sjukdom i Finland, 

Fabry-teamet. Meningen är att personerna med Fabrys sjukdom ska träffa vårdarna från 

teamet en gång eller några gånger i året för kontroll och uppföljning av 

sjukdomssituationen. (Kontola & Walls, 2016) 

2.6 Bemötande och kommunikation inom vården 

Inom vården är bemötandet en viktig byggsten för grundläggande omsorg. Bemötande 

inom vården handlar om på vilket sätt en vårdare tar emot en patient. En vårdares 

kroppsspråk och interaktion ger patienter en klar bild av hur vårdrelationen mellan 

vårdaren och patienten kommer utformas. Sättet som en vårdare hälsar på patienten, att 

titta i ögonen och att hålla sig på samma längdnivå som både patienten och anhöriga ger 

intryck som påverkar vårdrelationen. Att vara trevlig, hjälpsam, artig, stödjande och 

respektfull har visat sig vara egenskaper som är en god grund för ett gott bemötande. 

Andra faktorer som gott bemötande handlar om är vilken människosyn eller 

människovärde som vårdaren har, kvaliteten på vården, att ge korrekt information, att en 

vårdare visar engagemang, värme och tänker på mottagandet och tonfallet som hen 

använder. Det har visat sig att patienter som påstått att de fått dålig vård upplevt att det 

egentligen är bemötandet som varit sviktande. De brister som finns i bemötandet är ofta till 

följd av att vårdaren varit oengagerad, osäker och saknat omdöme och kunskap. Samtalet 

mellan vårdare och patient är en viktig del i god vårdrelation och därför kommunikationen 

en central punkt för bemötandet. (Fossum, 2013) 

I en enkätstudie gjord av Jakobsson, Möten och bemötande i hälso- och sjukvården (2007), 

undersöks patienters upplevelser av bemötande i Sverige. Enkäterna skickades ut till ett 

randomiserat urval där deltagarna var över arton år gamla. Både män och kvinnor deltog i 

undersökningen. Vad som framkom i resultatet var att det var fler kvinnor än män som 

upplevt att de blivit illa bemötta. Även en skillnad i åldrarna kunde ses, eftersom personer i 

yngre åldrar uppgav att de blivit illa bemötta när de sökt vård. Främst de som uppsökte 

vård för minnet, aptitlöshet, sömnbesvär, rastlöshet och depression/nedstämdhet hade 

någon gång blivit illa bemötta. På grund av att personerna blivit illa bemötta ledde det till 

att de inte uppsökt vård många gånger. Jakobsson menar att det illa bemötandet från 
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vårdpersonalen kan vara relaterat till hög arbetsbelastning och stress även om det inte är en 

tillräcklig orsak att bete sig illa. 

För ett gott bemötande krävs det att man har en förståelse för varandra. Som vårdare 

behövs det vissa specifika karaktärsdrag för att bemötandet ska bli så lyckat som möjligt. 

Till de karaktärsdragen hör bland annat att kunna visa empati för patienten, att kunna förstå 

en situation från en annans perspektiv, förstå den andres livsstil, samt att ha förmågan att 

lyssna på den andra personen. (Larsson, 2016) 

För att mötet mellan vårdare och patient ska vara effektivt är det viktigt att de förstår 

varandra. Kommunikation innebär att information överförs mellan två personer, genom 

exempelvis ett samtal, text, kroppsrörelser eller kroppsspråk. Definitionen av 

kommunikation är ett ömsesidigt utbyte, att dela eller att göra någon delaktig i ett samtal. 

Synonymer för kommunikation är dialog, diskussion, pratstund, kallprat eller småprat. I 

vården är kommunikationen mellan vårdare och patienter mycket viktigt för att kunna 

förstå och göra sig förstådd (Fossum, 2013). Informationen som ges ska vara individuellt 

anpassad för varje patient. Därför måste hänsyn tas till patientens erfarenheter och mognad, 

språk, hälsotillstånd samt kulturella bakgrund. Vid brister och missförstånd i 

kommunikation råder det ofta problem med informationen, dialogen och delaktigheten. För 

att patienter ska kunna fatta beslut angående sin vård och känna trygghet behöver samtliga 

faktorer fungera. Att missförstånd och vårdfel sker är ett mänskligt misstag. Däremot är det 

viktigt att patienten alltid får veta om något gått snett och utvärdera vad som kan göras för 

att förhindra att samma situation uppstår igen (Larsson, 2016). 

I forskningen ”A qualitative assessment of perceived barriers to effective therapeutic 

communication among nurses and patients” (2019), intervjuades sex sjukskötare och sju 

patienter för att undersöka deras upplevelser om hinder i kommunikationen mellan vårdare 

och patienter. I resultatet framkom det att patienterna uppfattade att åldern, religionen, 

etniska och kulturella bakgrunden, smärta och språket är de främsta orsakerna till att en 

god relation förhindras. Vårdarna påstod att brist på personal, otillräcklig kunskap om 

kommunikation med andra, missnöje från patienter, sjukdomstillstånd och anhörigas 

intervention kan medföra bristande kommunikation till patienterna. Andra upptäckter som 

gjordes var att miljön kan också ha en negativ följd. En högljudd och dålig miljö kan leda 

till att relationen mellan vårdarna och patienterna försämras. 

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

I de flesta konversationer använder sig personer medvetet eller omedvetet av icke-verbal 
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kommunikation. Skillnaden mellan den verbala kommunikationen och den icke-verbala 

kommunikationen är att verbal kommunikation förmedlar ett budskap medan icke-verbal 

kommunikation framför information om budskapen och kan därför motsäga eller förstärka 

det som sägs verbalt. Icke-verbal kommunikation förmedlar känslotillstånd, såsom glädje, 

nyfikenhet, ilska, lättnad, oro, ängslan och intresse eller ointresse. Förmedlingen av 

känslotillstånden kan ske genom signaler som att nicka eller att ge tummen upp eller 

tummen ner, eller genom kroppsspråket, gester, mimik och tonfall. (Larsson, 2016) 

2.7 Patientsäkerhet i vården 

Världen över har intresset för risker i säkerheten och dess konsekvenser lett till omfattande 

utveckling kring patientsäkerhetsfrågor inom olika nivåer. En stor utveckling har skett 

under de senaste åren, men ännu sker många onödiga misstag inom säkerheten som kan bli 

avgörande för patientens hälsa och välmående. Säkerhet inom vården beskrivs som en 

frånvaro av oönskade händelser och situationer. Bristande eller otillräcklig säkerhet är när 

en person är lidande, får en psykisk eller kroppslig skada eller till och med dödsfall till 

följd av misstag inom vården. Nya teorier kring säkerheten växer ständigt fram som ska 

garantera trygghet inom vården. Det samma gäller även kunskapen om vad som orsakar 

vårdskador och på vilket sätt de kan förebyggas. För att avvikelserna ska kunna undvikas 

krävs det att vårdpersonal, avdelningar och organisationer arbetar förebyggande. Alla som 

arbetar inom sjukvården bör följa rutin- och processbeskrivningar för då förväntas 

säkerheten öka. Vid vårdfel bör vårdskadorna analyseras för att få en bild av vad som skett 

och hur de går att förebygga framöver. De vanligaste orsakerna till vårdskador är 

otillräcklig tillgång till personal, stöd och utrustning, samt okunskap. (Boström 2017) 

Vårdfel på grund av mänskliga misstag sker ständigt runtom i världen. I Schwappachs 

forskning ”Risk factors for patient-reported medical errors in eleven countries” (2014), 

kontrolleras andelen vårdskador i elva olika länder. Personer från de elva olika länderna 

intervjuades för att få en bild av deras erfarenheter av vårdskador. I resultatet framkom att 

vårdskador sker överallt, men andelen vårdskador i de olika länderna var mycket 

varierande. I Norge var det mest rapporteringar om vårdfel, medans i Storbritannien var det 

minst anmälda vårdfel. Olikheterna mellan länderna kan bero på ländernas olika 

sjukvårdssystem. 

De patienter som oftast råkar ut för vårdfel är personer som är multisjuka eller som får vård 

på en ny ort där de inte varit förut. För att öka säkerheten har en rapport skrivits som 
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innehåller fem faktorer som tryggar säkerheten. Att arbeta för bästa praxis innebär att öka 

tillförlitligheten i vårdprocesserna och minska specifika vårdfel. Förbättringen av 

vårdsystem och arbetsprocesser syftar på att förbättra teknologin, arbetsförhållandena, 

systemfaktorer och stödja arbetsteamet och individerna, samt rättigheterna till tillräcklig 

kompetens för både vårdpersonal och ledare. Riskhantering är en viktig faktor för 

säkerheten. Att anpassa, övervaka och reagera innebär den aktiva förebyggningen för 

avvikelserna. Den sista punkten i rapporten är att begränsa skadeverkningarna för 

vårdarna, patienterna och deras anhöriga. (Boström, 2017) 

3 Syfte 

Syftet med examensarbetet är att få en ökad förståelse av hur personer med Fabrys 

sjukdom upplever vården, samt vad som kunde utvecklas för en bättre vård. De 

frågeställningar som skribenten kommer att använda sig av i studien är:  

1. Hur upplever personer med Fabrys sjukdom vården av sjukdomen?  

2. Vad kan utvecklas för att vården ska bli bättre?  

4 Teoretisk utgångspunkt 

Eftersom syftet i den här studien är att få en ökad förståelse för hur personer med Fabrys 

sjukdom upplever vården av sjukdomen samt vad som kan utvecklas för en bättre och 

säkrare vård, kommer Erikssons vårdteori om caritativt vårdande och Watsons 

omvårdnadsteori användas som teoretiska utgångspunkter. Både Eriksson och Watson har i 

sina teorier framställt innebörden av en god vård och en god vårdrelation innebär, vilket 

kommer att vara passande i examensarbetet.  

4.1 Det caritativa vårdandet 

Eriksson (2014) menar att vårdandet hör till den mänskliga naturen som en kärleksgärning, 

caritas. Genom att ge kärlek och att ta emot kärlek gentemot varandra kan en människa få 

kraft till att utvecklas och växa. Det är en bekräftelse att man ser personen som den är, en 

människa. Vårdrelationen mellan en vårdare och en patient är en viktig byggsten inom 

vården. Relationen bygger på en ömsesidighet som framskrider från såväl vårdare som 



 16 

patient. Eriksson menar att vårdandet är en process som alltid funnits. All vård grundar sig 

på kärleken och känslan av att ta ett ansvar för våra medmänniskor, vilket är som en 

genomgripande vilja att stöda och hjälpa andra människor. (Eriksson, 2014) 

En stor fråga inom vårdteorin är vad god vård egentligen är, samt vad som gör en person 

till en god vårdare. Enligt Eriksson (1990) innebär god vård de goda handlingarna som 

görs för en annan människa i form av att skapa möjligheter för henne. I åtanke behövs ett 

helhetsperspektiv av det som varit i det förflutna, det som är i nuet och vad som kommer i 

framtiden för att möjligheterna av utveckling ska kunna skapas (Eriksson, 1990). Eriksson 

(2014) menar att genom den hållning, anda och kulturen som skapas av en vårdare uttrycks 

den professionella vårdaren, vare sig det gäller att se en människas grundläggande behov 

och begär eller att utföra en medicinsk-teknisk uppgift (Eriksson, 2014). 

Det caritativa vårdandet har Eriksson utvecklat som en grundpelare för vården. Själva 

caritas motivet innebär ett motiv för omvårdnad i dess djupaste form. Det är en förmedling 

av tro, hopp och kärlek genom att använda ansningen, lekandet och lärandet. Ansa, leka 

och lära, samt tro, hopp och kärlek är viktiga begrepp inom Erikssons vårdteori i det 

caritativa vårdandet. (Lindström et al., 2010) 

Tro, hopp och kärlek utgör de naturliga, ursprungliga och självklara förutsättningarna för 

caritativ vård. I samverkan med varandra utgör tro, hopp och kärlek en grundläggande 

styrka som kontinuerligt utvecklas genom livets gång. Eriksson (1990) beskriver hoppet 

som ett ”förväntansfullt begär” där omsorgen påvisas genom impulsen att vårda. Vidare 

skriver hon att kärleken och tron hör ihop med varandra. Det är viktigt att tro på sig själv 

och att tro på sin egen kärlek. På så sätt kan kärleken framkallas hos andra människor. Att 

tro kräver mod och förmågan att våga ta risker, samt att acceptera motgång och smärta. 

(Eriksson, 1990) 

Att ansa innebär det att en person sköts om, skyddas och får närhet av en annan människa. 

Eriksson (2014) beskriver ansning som en reningsprocedur där man sörjer för den andra 

personens välbefinnande till kropp, själ och ande. Eriksson beskriver vidare att upplevelsen 

av välbefinnandet har en helande funktion som ger kraft till att växa och utvecklas. Till 

ansning räknas också att tillgodose de grundläggande behoven och begären som en person 

har. (Eriksson, 2014) 

Leka och lära. Vad Eriksson menar med att leka är att människans kraft att skapa och 

utveckla, samt att öva och träna. Lekandet uttrycker även de eventuella önskningar och 

begär som människan har inom sig. Leken har en koppling till hälsa, lust och livsglädje 
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Innebörden av att lära är enligt Eriksson att personer ständigt växa och att ändras med 

tidens lopp. Människan lär sig ständigt nya saker. Lekandet och lärandet är 

sammankopplade i varandra och påverkar därför varandra (Lindström et al., 2010). 

Eriksson (1990) beskriver sammankopplingen som det ”lekfulla lärandet”, vilket hon anser 

är att våga använda den fantasin som en människa har och pröva sig fram, samt att öva 

tillsammans med andra (Eriksson, 1990). 

4.2 Watsons teori om omvårdnad 

Enligt Watson (1993) ska omvårdnaden ses både som vetenskap och konst. Genom att 

framställa omvårdnaden som en humanvetenskap menar Watson att omsorgen och 

omvårdnaden kan sammankopplas med konstnärlighet, skönhet, estetik samt etik. 

Vetskapen inom omvårdnaden måste både ifrågasättas och utmanas för att den ska vara 

anpassningsbar till varje individ. (Watson, 1993)  

Watson menar i sin teori att omsorgen är ett moraliskt ideal för omvårdnad, där de 

huvudsakliga målen är att stärka, beskydda och bevara den mänskliga värdigheten och 

rättigheten. Inom hälso-och sjukvården finns ett individuellt förhållningssätt som är riktat 

mot individen, vilket blir en meningsfull och funktionell helhet. Watson anser att 

människan ska ses som mer än summan av sina delar, att man ska se en värdefull person 

som behöver vårdas, hjälpas, respekteras, skötas om och förstås. Vidare menar hon att 

kärlek och omsorg är det mest universella inom omvårdnaden. Människor behöver 

egentligen bli bemötta med kärlek och omsorg, vilket är något som har hamnat i 

skymundan eller som glöms bort. (Watson, 1993) 

Som mål för omvårdnaden föreslår Watson att stödjandet av andra människor ska vara en 

harmoni i kropp, ande och själ. Genom omsorgshandlingar ska en människa med hjälp av 

en vårdare hitta en mening i sin tillvaro genom lidandet, oron och disharmonin. Hon anser 

även att människor ska ha rätt till självkontroll, valmöjligheter och en 

självbestämmanderätt i besluten kring sin egna hälsa och ohälsa. (Watson, 1988) 

För att en person ska få god vård krävs det en god vårdare. En god vårdare ska kunna förse 

en annan person med djup omsorg och kunna se och genomföra de behov som någon har. 

När Watson utformade sin teori utvecklade hon tio karitativa faktorer för omvårdnad, som 

handlar till stora delar om hur en god vårdare ska vara. I punkterna framkommer bland 

annat att vårdare ska vårda med hjärtat, framkalla tro och hopp hos patienten, vara 

autentiskt närvarande, skapa omsorgsrelationer som är hjälpsamma och tillitsfulla, skapa 
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en helande miljö och tillämpa kunskap. En viktig punkt som Watson nämner i en av 

punkterna är att en vårdare ska kunna respektera personliga behov. Det är viktigt att kunna 

tillfredsställa andra människors behov. Med ett gott bemötande skapas även goda relationer 

sinsemellan. (Jesse & Alligood, 2010) 

5 Metod 

Syftet med examensarbetet är att få en ökad förståelse av hur personer med Fabrys 

sjukdom upplever vården samt vad som kan utvecklas för att uppfylla en bättre och säkrare 

vård. Metoden som använts är en kvalitativ forskningsmetod och som 

datainsamlingsmetod används intervjuer. Deltagarna i studien är personer som under en 

längre tid haft Fabrys sjukdom. Efter att intervjuerna ägt rum kommer materialet att 

genomgå en dataanalys i form av kvalitativ innehållsanalys. 

5.1 Kvalitativ forskningsmetod 

För att välja rätt typ av forskningsmetod bör man se på syftet och frågeställningarna som 

forskningen bygger på. Den kvalitativa forskningsmetoden handlar om att studera andra 

personers erfarenheter av ett fenomen. Metoden är passande när forskningen har som syfte 

att förstå en annan människas upplevelser och erfarenheter i form av beskrivande och 

berättande. Drivkraften är att skapa kunskap om ett visst fenomen. Forskaren själv blir som 

ett instrument i forskningen genom att hen integrerar med deltagaren. Integrationen kan 

exempelvis ske genom intervjuer, berättelser och observationer. Vid kvalitativ 

forskningsmetod ges flera möjligheter kring hur datamaterialet kan samlas in. 

Datainsamlingen kan ske genom bland annat bloggar, berättelser, intervjuer, observation 

eller podcasts.  (Henricson & Billhult, 2017) 

När en kvalitativ forskning görs kan forskaren välja mellan att ha ett induktivt eller ett 

deduktivt förhållningssätt. Vid induktivt förhållningssätt utgår forskaren från deltagarnas 

erfarenheter av ett visst fenomen där syftet är att resultatet ska skapa en teori. Det 

deduktiva förhållningssättet innebär att forskaren redan i planeringsstadiet väljer en teori 

eller en modell att utgå från, vilket kommer gå som en röd tråd genom hela 

forskningsprocessen. Kort sagt kan man säga att induktivt förhållningssätt bygger på 

slutsatser från erfarenheter och att deduktivt förhållningssätt bygger på slutsatser från 

teorier. (Henricson & Billhult, 2017) 
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I det här examensarbetet använder sig skribenten av den forskningsmetod som anses vara 

mest passad för studien, vilket är den kvalitativa forskningsmetoden. I examensarbetet är 

syftet att få en djupare förståelse i hur personer med Fabrys sjukdom upplever vården, samt 

vad som skulle kunna utvecklas i vården. Eftersom skribenten är intresserad av deltagarnas 

berättelser och beskrivningar av fenomenet är kvalitativ forskningsmetod mest passad för 

detta.  

5.2 Urval 

I jämförelse med kvantitativa studier, där antalet deltagare ska vara stort, förhåller sig de 

kvalitativa studierna till ett mindre antal deltagare. I urvalet av deltagare ska forskaren 

fokusera på att hitta ett fåtal personer att delta i forskningen, men som ska ha olika 

erfarenheter och kan framföra noggranna beskrivningar av fenomenet. På så sätt blir 

resultatet mer specifikt och varierande. Deltagarna blir inte slumpmässigt utvalda utan 

väljs av forskaren med utgångspunkt att få en så stor variation av deltagare som möjligt. 

För att få en större variation i berättelserna kan en forskare välja deltagare i olika åldrar 

och kön. (Henricson & Billhult, 2017) 

Skribenten valde ut deltagare som haft sjukdomen under en längre tid, eftersom de 

personerna noggrant skulle kunna beskriva upplevelserna och erfarenheten de fått av 

vården. Med tanke på att Fabrys sjukdom är en ovanlig sjukdom är antalet eventuella 

deltagare få och det kan därför vara svårt att komma i kontakt med de personerna. Den 

första deltagaren som kontaktades är för skribenten känd sedan tidigare, därefter fick 

skribenten kontakt med de övriga genom bekantas bekanta. Totalt fyra deltagare ställde 

upp för intervjuer, två män och två kvinnor. Personerna som deltog är mycket kunniga 

inom sin sjukdom och kunde därför beskriva de upplevelser och erfarenheter som de fått 

genom att ha en sällsynt sjukdom.  

5.3 Intervju som datainsamlingsmetod 

Intervjun som insamlingsmetod är passande när forskaren vill ha beskrivningar och 

berättelser i syfte att få en förståelse för ett fenomen eller en händelse. När det saknas 

kunskap om hur ett fenomen eller situation upplevs är intervjun en lämplig metod. För att 

göra en intervjustudie krävs en grundlig planering av både själva intervjun som ska göras 

och analysarbetet som medföljer därefter. På vilket sätt som intervjun är uppbyggd är 
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beroende av vilken typ av intervjumetod som väljs. En av intervjumetoderna är intervju 

med öppna frågor eller ostrukturerad intervjumetod som den även kallas. Den typen av 

intervju är flexibel genom att ha få formulerade frågor och lite följdfrågor. Vid en 

semistrukturerad intervju formuleras frågorna till en viss struktur men behöver 

nödvändigtvis inte tas i den ordningen. Vid en strukturerad intervju används däremot exakt 

samma intervjufrågor till alla deltagare och ställs i samma ordning. För att underlätta 

intervjun kan forskaren använda sig av en intervjuguide. En intervjuguide innehåller de 

frågor och följdfrågor som ska ställas. Viktigt att komma ihåg är att intervjuguiden inte ska 

vara för lång och ska enbart användas som stöd för intervjuaren under samtalets gång. 

(Danielson, 2017) 

Vid planeringen är det flera faktorer som behöver reflekteras över innan en intervju kan 

äga rum. Forskaren ska framförallt vara inläst inom ämnet som hen gör forskning om. 

Förutom det ska forskaren formulera ett syfte, reflektera över de etiska frågorna kring 

forskningen, göra urval av deltagare och slutligen eventuellt göra minst en provintervju. 

Vad det innebär att formulera ett syfte är att forskaren beskriver vad hen vill uppnå eller 

vad målet med intervjun är genom att ange vad som ska beskrivas eller förstås. De etiska 

frågorna som tillkommer vid forskningar bör följas redan tidigt vid planeringsprocessen. 

Urvalet ska som tidigare nämnt baseras på syftet med forskningen och personerna ska 

väljas utefter det. Efter att intervjun är färdig planerad behövs en eller flera provintervjuer 

göras för att testa upplägget och frågorna. En provintervju är ett bra tillfälle för forskaren 

att komma in i rollen som intervjuare, samt för att kontrollera ifall tidsplaneringen för 

intervjun är hållbar. På samma gång kan även eventuell teknik testas som kommer 

användas för att spela in intervjun. (Danielson, 2017) 

Vid genomförandet av intervjun träffas intervjuaren och deltagaren på överenskommen 

plats. Intervjuplatsen kan vara olika beroende av var deltagaren känner sig mest bekväm. 

Det kan vara på exempelvis ett bibliotek, skolan eller i deltagarens hem. Ifall intervjun sker 

i deltagarnas hem är det bra ifall intervjuaren och deltagaren kan sitta i ett avskilt rum där 

de inte blir störda. Det föredras att alla intervjuer ska ske på samma ställe så intervjuaren 

kan ordna rummet inför intervjun och testa den tekniska utrustningen som ska användas. 

Till en början är det lämpligt att intervjuaren presenterar sig själv för deltagaren och tar 

upp syftet med forskningen. Innan intervjun börjar ska deltagaren informeras att hen kan 

avbryta intervjun när och om det behövs. Därefter informeras upplägget för intervjun samt 

hur länge intervjun förväntas ta. Ifall deltagaren inte fått frågorna på förhand kan hen 

behöva fundera en stund innan hen säger sitt svar. När intervjun utförs är det viktigt att 
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intervjuaren lyssnar och låter deltagaren tala färdigt, samt följer upp svaren. Genom att 

lyssna kan intervjuaren höra nyanser i deltagarens tonfall, skratt och tystnad. Intervjuaren 

bör uppmärksamma sig på kroppsspråket, gester och ansiktsuttryck som deltagaren visar 

när hen berättar. Intervjun avslutas i regel med att intervjuaren summerar frågorna och 

kontrollerar ifall det ytterligare finns något som deltagaren vill tillägga. (Danielson, 2017) 

I det här examensarbetet kommer en semistrukturerad intervju att användas. Orsaken till 

varför intervju användes som datainsamlingsmetod är för att skribenten är utefter personers 

erfarenheter och upplevelser. Intervjutypen blev vald utifrån syftet och vad skribenten 

önskar få fram med intervjun, samt för att få fram ett så tydligt och detaljerat resultat som 

möjligt. En intervjuguide med frågor gjordes upp som stöd för skribenten under 

intervjuerna, eftersom målet var att få en så beskrivande och noggrann intervju som 

möjligt. Intervjuguiden utvecklades av skribenten själv och frågorna som användes var 

kopplade till syftet och frågeställningarna i studien. Med godkännande av deltagarna 

bandades samtliga intervjuer in som en grund för nästa steg i metodprocessen. Varje 

deltagare fick även ett informationsbrev där studiens syfte och frågeställningar 

presenterades. I informationsbrevet ingick även en beskrivning om hur processen går till 

och hur datamaterialet som samlades in skulle komma till användning. Varje intervju ägde 

rum i deltagarnas hem, eftersom deltagarna själva önskade det. Intervjuerna genomfördes i 

ett rum där skribenten och deltagarna kunde sitta ensamma utan att bli störda. Längderna 

på intervjuerna varierade mellan fyrtio minuter och en och en halv timme. Efter att studien 

är klar och presenterats får alla deltagare som är intresserade att få var sitt exemplar av 

examensarbetet. 

5.4 Kvalitativ innehållsanalys 

Den kvalitativa innehållsanalysen används som en metod för att analysera data. Metoden 

används främst inom beteendevetenskap, vårdvetenskap och humanvetenskap. Det behöver 

nödvändigtvis inte vara enbart från texter i böcker utan kan också vara från dagböcker, 

intervjuer, bloggar och observationsprotokoll som ska analyseras. Vid kvalitativ 

innehållsanalys ligger fokus på att identifiera likheter och olikheter i textinnehållet samt att 

kunna beskriva vad som upptäcks. (Lundman & Hällgren Graneheim, 2012) 

 Dataanalysen vid kvalitativ forskning påbörjas vanligtvis när ett par intervjuer gjorts eller 

när all data samlats in, men kan även påbörjas redan efter det första materialet samlats in. 

Vanligtvis startar analysprocessen med att det insamlade materialet transkriberas. 
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Transkribering innebär att insamlingsmaterialet skrivs ordagrant ner i text, både det 

intervjuaren sagt och det som deltagaren sagt. Därefter följs vanligtvis tre steg av analysen. 

Det första steget är att läsa datamaterialet flera gånger för att få en helhet av materialet. I 

det andra steget plockas meningar ut ur texten, så kallade meningsenheter. 

Meningsenheterna ska vara förknippade med syftet och frågeställningarna som forskningen 

bygger på. Meningsenheterna från materialet får inte vara för korta, eftersom då finns en 

risk att viktigt innehåll förloras då. Vidare sammanställs meningsenheterna till 

gemensamma koder, som bygger på liknande innehåll. Slutligen kan kategorier bildas 

utifrån grupper med koder som har ett gemensamt innehåll. I innehållsanalysen ska 

kategorierna som framställs vara uteslutande mot varandra. I det tredje och sista steget 

skapas en ny helhet av datamaterialet som senare kommer att vara som grund för resultatet. 

(Henricson och Billhult, 2017)  

Den kvalitativa innehållsanalysen valdes i det här examensarbetet, eftersom det var mest 

passande för syftet och frågeställningarna som studien har. Skribenten har valt att använda 

den induktiva metoden, vilket innebär att det insamlade materialet från intervjuerna 

analyseras och tolkas för att sedan skapa en sammanhängande text. Det första steget i 

analysprocessen var transkriberingen. Redan efter den första intervjun genomförts 

påbörjades transkriberingen och vartefter de andra intervjuerna blev gjorda transkriberades 

även dem. När alla intervjuerna transkriberats påbörjades innehållsanalysen genom att gå 

igenom det samlade materialet från intervjuerna flera gånger för att kunna plocka ut 

meningsenheter som var förknippade med syftet och frågeställningarna. Efter att 

meningsenheterna plockats ut från den transkriberade texten bildades huvudkategorier och 

underkategorier som kommer presenteras i resultatet. Efter att studien är klar och 

presenterats kommer allt material, både inbandningarna och transkriberingarna, från 

samtliga intervjuer att förstöras. 

5.5 Etiskt perspektiv 

Som forskare finns ett ansvar för att hålla sig till de etiska principerna både inför och under 

genomförandet av ett vetenskapligt arbete. I många forskningsmetoder medverkar andra 

personer, exempelvis deltagare. Forskningsetiken finns för att de personernas rättigheter 

och grundläggande värde ska försvaras och skyddas i forskningen. (Kjällström, 2017)  

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

syfte att förebygga vetenskaplig ohederlighet och främja en god forskningspraxis för alla 
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som bedriver forskning. De menar att ett vetenskapligt arbete endast kan vara etiskt 

godtagbart och trovärdigt om arbetet utförs i enlighet med en god vetenskaplig praxis.  

Tyngdpunkten i anvisningarna ligger på att en forskning ska vara noggrant, hederligt och 

omsorgsfullt gjort i dokumentering samt i resultaten. I ett arbete är det också viktigt att 

källorna och tidigare forskning blir kritiskt granskade för att förhindra osanning i arbetet. 

Metoderna, såsom datainsamlings-, undersöknings- och bedömningsmetoderna, ska vara 

etiskt hållbara och överensstämmande med kriterier för den vetenskapliga forskningen 

(Forskningsetiska delegationen, 2012). I studien har skribenten varit så noggrann som 

möjligt i dokumenteringen och i resultatet. Källorna har enligt bästa förmåga blivit kritiskt 

granskade för att studien ska vara så tillförlitlig som möjligt.  

För att forskningen ska få publiceras krävs ett etiskt godkännande av deltagaren. Vid 

etikansökan för intervjuer krävs beskrivning om genomförandet av intervjun, vilka 

intervjufrågorna är, på vilket sätt urvalet av deltagare gjorts samt hur deltagarna får 

information om intervjun och på vilket sätt samtycket ska tas. Det är viktigt att det 

framkommer på vilket sätt som forskaren kommer att hantera insamlingsmaterialet både 

under och efter forskningen (Danielson, 2017). I den här studien fick alla deltagare var sitt 

informationsbrev där studiens syfte, frågeställningar och tillvägagångssätt beskrevs. I 

informationsbrevet framgick även hur insamlingsmaterialet hanterats under 

forskningsprocessen och att materialet förstörs efteråt. 

Vid forskning är det viktigt att de riktlinjer som finns om de etiska övervägandena följs. 

Skribenten har därför läst och förstått de etiska riktlinjerna som Forskningsetiska 

delegationen (2012) har publicerat och kommer att utföra studien enligt de regler och 

anvisningar som presenterats där, samt att vara ärlig och noggrann genom examensarbetets 

alla delar.  

När en forskare kontaktar eventuella deltagare till sin forskning är det viktigt att 

personerna i fråga är medvetna om sina rättigheter i forskningen. Eftersom det här 

examensarbetet handlar om en sällsynt sjukdom som få personer har, är risken större att 

någon utomstående vet vem någon av deltagarna är. Därför har skribenten varit extra 

noggrann att inte identiteterna av deltagarna avslöjades. Skribenten meddelade samtliga 

deltagare att studien är frivillig och att de när som helst kunde avbryta sin medverkan. De 

fick information om vad studiens syfte, upplägg och frågeställningar var, samt vilken nytta 

som kan utvecklas med studien. I analyseringen av datainsamlingsmaterialet skedde 



 24 

tolkningen på det sätt som det blivit överenskommet och insamlingsmaterialet hölls 

konfidentiellt.  

6 Resultat 

I det här kapitlet kommer skribenten att redovisa resultatet som framkommit efter att fyra 

intervjuer ägt rum. Personerna som valde att delta i intervjuerna är både män och kvinnor i 

åldrarna 35-70, som blivit behandlade för Fabrys sjukdom i några år.  

Resultatet kommer att presenteras med både huvudkategorier och underkategorier. De fyra 

huvudkategorierna har en fetstil, medan de tretton underkategorierna kommer stå i en fet 

kursiverad stil. För att resultatet ska vara lättare att förstå kommer olika citat från samtliga 

intervjuer att framkomma. Citaten skrivs i kursiverad stil. 

6.1 Diagnostisering 

Vårdprocessen påbörjar redan när en person tar kontakt för vård. I den här kategorin 

fokuserar skribenten på att presentera de upplevelser som deltagarna upplevt under 

diagnostiseringen av sjukdomen. Att diagnostisera Fabrys sjukdom kan vara ganska 

komplicerat. I synnerhet när det inte finns någon vetskap om att någon annan i släkten har 

sjukdomen är kanske inte Fabrys sjukdom den första sjukdomen som man tänker på när en 

person kommer till sjukhuset med något problem orsakat av sjukdomen.  

Innan diagnostisering 

Vad som framkom i nästan alla intervjuerna var att personerna känt av symtomen redan 

innan de blev diagnostiserade med sjukdomen. De symtom som deltagarna kände kunde 

redan för dem ha börjat i barndomen eller under tonåren. Däremot när de uppsökte vård för 

de besvär som de kände till följd av sjukdomen så var det ingen av vårdpersonalen som 

förstod att det var Fabrys sjukdom. Vad som är nämnvärt är att under den här tiden fanns 

inte heller samma metoder för att konstatera sjukdomar som det finns nu i dagsläget. 

”De trodde bara att jag var allergisk men när jag blev konstaterad så menade de att det hör ihop 

med det här Fabrys” 

 

”Ögonläkaren sa att det var något med ögonen som han inte kunde säga vad det var” 
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På grund av att ingen av vårdpersonalen visste att Fabrys sjukdom fanns så ledde det till att 

den vård som de fick mot besvären inte hjälpte. Att få fel vård eller utebliven vård kan leda 

till allvarliga konsekvenser, speciellt om besvären är kopplade till hjärtat. Av de 

intervjuade personerna påstod nästan alla av dem att behandlingen de fick för symtomen 

inte hjälpte tillräckligt bra. De upplevde också att de inte blev tagna på allvar när de 

berättade om sina symtom som de kände. Nedanstående citat tangerar upplevelser som 

deltagarna varit med om där kunskap om sjukdomen inte funnits, vilket också 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 

nästan bara värre” 

”Medicinen som jag fick för mina hjärtkänningar fungerade inte, efter många försök med flera 

mediciner visste de inte vad de skulle göra. Det hela slutade med att de gav mig en värktablett och 

skickade hem mig igen” 

Diagnostiseringsprocessen 

Deltagarna valde i intervjuerna att berätta om på vilket sätt de blivit diagnostiserade med 

Fabrys sjukdom. Vad som framkom var att deltagarna hade fått sin diagnos på lite olika 

sätt. Tre av deltagarna fick reda på sin diagnos på grund av att sjukdomen är genetisk. En 

av personerna fick däremot reda på diagnosen på grund av sjukdomsanfall. I det fallet blev 

det svårare att kunna ställa diagnos. Citaten nedan berättade två av deltagarna som 

beskriver hur de fick sin sjukdomsdiagnos. 

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

sjukdomen” 

”Jag fick en stroke och när de började undersöka mera så förstod de att det inte bara var en vanlig 

stroke” 

På basen av det genetiska arvet tycks många av diagnostiseringarna göras, att göra upp ett 

släktträd underlättar också för att kunna se spridningen av sjukdomen bland släktingar. För 

de personer som blev diagnostiserade baserat på ärftligheten kunde snabbare diagnos ges 

och efteråt påbörja de undersökningar som krävs för att börja behandlingen.  

 ”Efter att vi fick reda på jag har sjukdomen blev jag kallad till alla möjliga prover, det gick 

snabbt” 
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”Jag hamnade direkt på sådant att de kollar upp olika värden ... jag kom snabbt in i rullorna” 

När det inte finns medvetenhet om en genetisk bakgrund ställer det vanligen till stora 

problem, eftersom vårdarna inte vet vad de ska leta efter. På grund av att sjukdomen är 

ovanlig kan det lätt hända att sjukdomen kopplas ihop med andra sjukdomar. Då kan 

diagnostiseringen fördröjas och det är inte heller helt säkert att rätt diagnos ställs. 

Deltagaren som fick diagnosen via sjukdomsanfallet berättade att hen fick vänta länge 

innan hen fick klarhet i vilken sjukdom som hen har. 

”Jag fick reda på det före jul, och jag insjuknade i april.. Så det tog nog några månader” 

6.2 Upplevelser av behandlingen 

I den här kategorin presenteras både de positiva och de negativa upplevelserna som 

deltagarna upplevt av behandlingen. Skribenten fokuserar på att framföra de positiva 

aspekterna som deltagarna berättar, men också de negativa och baksidan av att leva med en 

obotlig och påfrestade sjukdom. I analyseringen har skribenten tagit fasta på känslorna och 

tankarna som deltagarna delat med sig av i intervjuerna.  

Att påbörja behandlingen 

Att påbörja behandlingen uppfattades för deltagarna som skrämmande. De berättade om 

hur de inte visste hur deras kroppar skulle reagera på behandlingen, eftersom de tidigare 

hade hört om vissa personer där behandlingen slutat i allvarliga konsekvenser. Nervositet, 

oro och rädsla var känslor som de berättade att de kände inför behandlingen de första 

gångerna. Citatet nedan berättades av en av deltagarna inför den första behandlingen.  

”Jag minns jag var väldigt nervös när vi skulle börja, jag spände mig precis hela tiden” 

Det var dock inte bara negativa känslor som deltagarna kände inför behandlingen utan 

även känslor som hopp och förväntan sade deltagarna att de kände. Hoppet om att 

behandlingen skulle leda till bättre livskvalitet med mindre smärtor och mindre besvär med 

symtomen växte fram hos deltagarna. Dock vågade inte deltagarna hoppas för mycket på 

att behandlingen skulle fungera, för att inte bli besvikna. I nedanstående citat tangeras det 

kring förhoppningarna med behandlingen. 

”Jag hoppades verkligen på att den här behandlingen skulle fungera bra på mig” 
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”Jag hade faktiskt höga förhoppningar på det, men jag tänkte också på samma gång att man kan 

väl inte hoppas för mycket heller” 

I trygga händer 

Överlag kände deltagarna att de känner sig trygga och tacksamma i den vård som de får. 

De uppskattar den tid som vårdarna lägger på dem och för den hjälp som erbjuds. Av 

deltagarna kände alla att genom behandlingen som de får känner de sig starkare och orkar 

bättre i vardagen. Genom den hjälp som erbjuds har de känt att livskvaliteten förbättrats.  

De tog fasta på lärdomen som de har fått genom att ha en sjukdom, bland annat har de lärt 

sig mer om sin kropp och hur den fungerar. 

”Jag känner att jag fått nya krafter att orka med vardagen.” 

Trots att behandlingen är en tung kamp känner deltagarna att de funnit kraft och blickar 

framåt. Alla deltagare är fast beslutna att det inte är ett alternativ i att lämna i ett dåligt 

tankemönster utan att de vill blicka mot framtiden och vad den har att erbjuda istället. 

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

”Det gäller att hantera det på rätt sätt. Jag kan tänka mig att vissa sjunker ner i sjukdomen men 

jag har valt att leva vidare” 

 

Uppföljning och stöd 

Den kontinuerliga uppföljningen som görs för Fabrypatienter har visat sig ha en god 

inverkan. I och med att funktionen i flera organ sist och slutligen nästintill upphör har det 

gett deltagarna en känsla av trygghet när de fått gå på kontroller. För en av deltagarna har 

njurarna skadats mycket av sjukdomen. Hen beskriver i citatet nedan om uppföljningarna 

som ett sätt att själv ha koll på sin sjukdomssituation.  

”Det är bra att de görs, då vet jag själv hur sjukdomen påverkar kroppen” 

Deltagarna har alla kontakt med Fabry-teamet i Åbo. Varje år besöker de Österbotten så 

personerna har möjlighet att träffa dem, vilket har varit mycket uppskattat. Fabry-teamet är 

de vårdare som har mest kunskap inom sjukdomen och brukar därför träffa sina patienter. 

Citaten nedan beskriver deltagarnas tankar kring Fabry-teamet. 
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”Det är jättebra att de kommer upp från Åbo för att träffa oss och gå igenom olika saker, jag 

tycker det blir så bra omskött” 

”Det är ju de som är experterna inom sjukdomen och behandlingarna, så det är bra när de 

kommer” 

Enligt deltagarna har det diskuterats att eventuellt minska på besöken till ett besök per år. 

Vid frågan vad de anser om det rådde det lite delade meningar. De tyckte att det var synd 

att antalet besök minskar ifall det skulle vara något särskilt de undrar över eller om 

sjukdomstillståndet skulle försämras. Däremot tyckte flera också att det ibland känns lite 

onödigt med flera besök per år ifall läget hålls stabilt. 

”Det är klart att det känns dåligt ifall måendet skulle vara sämre, men på samma gång så är det 

också ganska onödigt att de kommer så många gånger om allt är oförändrat”  

Av deltagarna deltar tre av dem aktivt i stödgrupper eller träffar andra personer som har 

samma sjukdom. Via information av vårdpersonal kom de i kontakt med stödgruppen, 

vilket har varit en lättnad för flera av dem. Möjligheten att kunna träffas och diskutera 

sjukdomen med andra i samma situation upplevs som mycket positivt av deltagarna som 

uppmanar alla med sjukdomar att göra likadant. 

”Vi träffas ungefär en gång varannan månad, det är riktigt skönt att få prata av sig med någon 

som verkligen förstår.”  

Vård i hemmet 

Samtliga deltagare som ställde upp för intervju får behandling i hemmet. Infusioner i 

hemmet sköts av de hemsjukvårdare som är belägna i kommunerna som de bor i. De gör då 

hembesök för att starta infusionerna och sedan eventuellt avsluta dem och hämta den 

utrustning som använts. Alla deltagarna var mycket positivt inställda av att få vård i sitt 

eget hem. De påstod att det var smidigt att inte behöva åka till en hälsovårdscentral eller 

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

”Jag är så glad att vi har den här möjligheten, det är så skönt att bara få vara hemma” 

 

”Jag tycker det går bra och smidigt för om man skulle behöva åka till sjukhuset skulle det ta 

mycket längre tid” 

Citaten ovan är berättade av två av deltagarna som fått behandlingen hemma under flera år 

och varit tacksamma över den möjligheten. De berättade sedan att de även upplevt att de 
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vårdare som kommer är mycket mer insatta i sjukdomen än vad vårdpersonalen generellt 

brukar vara på sjukhusen. Flera av deltagarna inflikade också uppskattningen över att det 

oftast är samma person som kommer för att ge infusionerna. Citatet nedan är berättat av en 

deltagare som alltid har samma vårdare som kommer på hembesöken. 

”Det är alltid samma person som kommer och det är bra. Hon vet precis vad hon ska göra och vet 

hur jag brukar kunna reagera.” 

Psykisk och fysisk påfrestning 

Att få en diagnos som Fabrys sjukdom är det en stor omställning i livet. Deltagarna 

beskrev det som en total omvändning och att de var tvungna att börja fundera över sin 

livssituation. De många och långa behandlingarna tär sakta både på den psykiska och 

fysiska hälsan och alla deltagarna erkände att de någon gång känt att de mått dåligt 

psykiskt på grund av behandlingen. 

”Förr eller senare känner man att det blir jobbigt, riktigt jobbigt och man vet inte vart man ska ta 

vägen eller vad man ska göra” 

Känslorna finns alltid nära till hands när man har en sjukdom, vilket i det här fallet också 

är en obotlig sjukdom. Under intervjuerna diskuterades känslorna som kommer i samband 

med behandlingen. Flera uttryckte sig att de ibland känner ledsamhet, oro, frustration och 

nedstämdhet, samt att de börjar ifrågasätta livssituationen som de har. Nedanstående citat 

beskriver de känslor som uppkommit någon gång under behandlingsperioden. 

”Jag tänkte bara vad har jag gjort för att förtjäna en sånhär fruktansvärd sjukdom” 

”En period vad det bara mörkt, ingenting kändes roligt längre. Ja jag mådde faktiskt riktigt dåligt” 

Katastroftankar och ångest är något som flera deltagare nämnde. Ångesten kom krypandes 

när de tänker på framtiden med tanke på deras hälsotillstånd. Känslan av frihet kan ganska 

snabbt förminskas på grund av att de är så beroende av behandlingstillfällena. Deltagarna 

berättade om att de inte kan resa när som helst och kan inte vara borta allt för länge. De 

berättade att livet kan kännas ganska så begränsat och att de inte kan leva det fullt ut. 

Fastän personerna med Fabrys sjukdom skulle vara unga kommer förr eller senare 

problemen att komma. Ovetskapen om framtiden var också något som kändes skrämmande 

för deltagarna.  

”Ibland kan jag få panik, är det meningen att jag ska leva såhär för resten av mitt liv”  
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”Det är som att stå med en fot i graven, det finns inget som kan få bort sjukdomen. Det kommer 

bara gå nerför”  

Att få behandling varannan vecka i flera år börjar efter ett tag kännas av i kroppen. I alla 

intervjuer som gjordes framkom det att det på ett eller annat sätt kan vara påfrestande för 

kroppen att få behandling så ofta som de får. Hälften av deltagarna upplevde att den största 

fysiska påfrestningen var till följd av biverkningarna. Biverkningarna upplevdes som 

besvärliga och påverkade dem under resten av dagen, ibland kan de även känna av dem 

dagen efter en infusion. Upplevelserna av biverkningarna varierade mellan deltagarna 

oberoende av kön eller ålder. Citatet nedan beskriver hur biverkningarna efter en 

behandling kan kännas. 

”Det känns som att jag skulle kunna sova i flera dagar min kropp är så slutkörd, men det är ju inte 

möjligt eftersom jag har ett jobb att åka till dagen efter” 

Komplikationer 

För de flesta vårdåtgärderna som görs finns en risk för komplikationer. Hälften av de 

intervjuade påstod att det inte skett komplikationer under eller efter ett behandlingstillfälle, 

utan de har endast haft biverkningar av läkemedlet. För de två deltagare som fått 

komplikationer till följd av behandlingen upplevdes det som mycket negativa händelser. 

Alla människor påverkas olika av behandlingar och det kan därför vara svårt att förutspå 

när de kommer att hända. Det är oklart ifall komplikationerna hade med läkemedelsfel att 

göra eller om de var oundvikliga. Citatet nedan är berättade en av deltagarna som var med 

om en komplikation där hen började känna hjärtsmärtor. Deltagaren hade sedan tidigare 

erfarenheter av dåligt bemötande och upplevt att vårdarna inte har tillräckligt med kunskap 

om sjukdomen. 

”Vi visste att det kunde ta på hjärtat de här infusionerna, så vi försökte vänta lite. Sen började det 

lätta lite så vi for inte in för vad skulle de göra, de vet ju ingenting” 

Det kan vara farligt för patienter om de inte får rätt vård snabbt i ett akut skede. De 

personer som fått komplikationer berättade om rädslorna och erfarenheterna av att komma 

till en plats där ingen har tillräckligt med kunskap om sjukdomen eller inte ens vet att 

sjukdomen överhuvudtaget existerar. En av deltagarna som sökt sig till akuten för att få 

hjälp berättade om situationen som citatet nedan. 
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”En massa människor stod helt totalt rådlösa runt sängen och bara stirrade på mig, ingen hade 

hört om sjukdomen och visste inte då vad de skulle göra med mig. Det var riktigt otäckt och jag 

tänkte bara att nu är det kört, mina dagar räknade” 

6.3 Interaktionen mellan vårdare och patient 

Första intrycket vid mötet mellan en vårdare och patient är mycket viktigt, eftersom det 

sätter grunden för relationen mellan dem. Att upprätthålla en god vårdrelation är viktigt 

oberoende om det är första gången och enda gången som de träffas eller om det är tionde 

gången de träffas. I den här kategorin tar skribenten fasta på interaktionerna mellan vårdare 

och patient som deltagarna upplevt under sin sjukdomstid. Upplevelserna och 

erfarenheterna var varierande med både positiva och negativa intryck. 

”Jag har mött många olika människor inom sjukhusets väggar. Vissa människor kan man se är 

kallade för det här jobbet, andra tänker man bara att de borde skaffa sig ett nytt jobb” 

Bemötande 

Bemötandet är en viktig central del i vården. Överlag beskrev deltagarna bemötandet som 

gott och tyckte att de var förstående och artiga. Deltagarna beskrev vårdarna som trevliga, 

hjälpsamma, snälla, vägledande och respektfulla. De tyckte att de tog väl hand om dem och 

hjälpte dem när det behövdes. Det goda bemötandet påstod deltagarna att gjorde att vården 

kändes mycket bättre.  

”De var så hjälpsamma och trevliga, jag är verkligen jättenöjd över bemötandet” 

I de fall där bemötandet inte var lika bra berättade deltagarna att vården direkt kändes 

mycket sämre. De kände att de inte blev tagna på allvar, att de inte fick den hjälp som de 

behövde och att de bara var i vägen. Det dåliga bemötandet fick deltagarna att känna sig 

ovälkomna och att de nästan skämdes över att de har en sjukdom. Citatet nedan tydliggör 

det som beskrevs vid ett dåligt bemötande. 

”Det märktes att de var stressade och det kändes bara som att vi var i vägen. Det enda jag ville var 

att åka hem igen” 

Vad som framkom i intervjuerna var att det kunde ses en skillnad i bemötandet beroende 

av vilka platser de fick vård på. Enligt vad deltagarna berättade verkade det som att miljöer 

där det är mer stressfullt var bemötandet sämre. Även på platser där inte vårdpersonalen 

känner patienterna märktes det en skillnad på bemötandet. Deltagarna berättade att de 
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också har en förståelse för att en vårdare inte alltid kan vara glad och hinna med alla på 

samma gång. Däremot ansåg de att det inte är en orsak att vara oartiga mot andra. 

”Jag förväntar mig inte att de ska sitta och hålla mig i handen, men de kan väl i alla fall säga 

något och försöka vara lite trevliga” 

Kommunikation 

Under intervjuernas gång framkom det betydelsen av god kommunikation. Inte enbart att 

kunna kommunicera för att föra fram information utan också innebörden av att kunna ta 

emot, ta in informationen och förstå den. Deltagarna ansåg att kommunikationen både varit 

bra och mindre bra under deras vårdperiod. För det mesta har kommunikationen fungerat 

bra och deltagarna har kunnat förstå och göra sig förstådda. De ansåg att vårdarna lyssnat 

och deltagit i samtalen på ett professionellt sätt. I citaten nedan beskriver två deltagare hur 

de upplevt kommunikationer inom vården. 

”Jag gillade verkligen henne. Hon var en god lyssnade och hon hängde med i samtalet även om jag 

bara ältade samma sak om och om igen.” 

”Jag fick svar på mina frågor som jag hade och kände att jag faktiskt blev sedd och hörd.” 

De gånger som deltagarna kände att kommunikationen brast var vid de tillfällen där 

vårdaren inte var tillräckligt insatt i sjukdomen och vården av den. Det gav deltagarna en 

känsla av osäkerhet och kände oro över att något skulle bli missförstått eller att ett misstag 

skulle ske. En person berättade också att hen upplevt att vårdpersonal som inte lyssnat eller 

visat engagemang i samtalet lett till frustration och dålig stämning. Citatet nedan är berättat 

av en deltagare som upplevt brister i kommunikationen. 

”Hon höll bara på med några papper och såg väldigt obrydd ut, jag tror inte ens att hon lyssnade 

på vad jag sa” 

Att få vård på sitt modersmål har visat sig vara en viktig punkt för hur vården uppfattas. 

Däremot är det inte alltid en självklarhet att få vård på sitt modersmål om man rör sig på 

andra orter i Finland, speciellt om man är svenskspråkig. I det stora hela upplevde 

deltagarna att de fick vård på sitt modersmål, vilket de var tacksamma över. De tyckte 

också att det var bra att få prata på sitt modersmål, eftersom det är lättare att förklara då. 

Citaten nedan beskriver olika händelser som skett vid uppsökning av vård. 
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”Jag har nog haft den turen att jag har fått tala svenska och de har också då i sin tur också talat 

svenska med mig” 

”En gång hände det sig att de inte kunde bra svenska så vi talade på finska istället. Och det gick 

nog bra det också men nog föredrar jag ju att tala på svenska” 

Samarbete 

Samtliga deltagare ansåg att samarbetet mellan dem och vårdarna var gott. De tyckte att de 

var tillmötesgående och hjälpsamma när något behöver ordnas eller ändras. När det 

kommer till behandlingarna som ska göras varannan vecka ansågs vårdarna vara förstående 

om deltagarna har annat inplanerat den dagen när infusionerna ska ges. Deltagarna sade att 

ifall de har något som de måste göra den dagen brukar vårdarna se till att ändra dag för 

infusionerna. Vårdarna sägs vara mycket hjälpsamma med att ordna och planera när någon 

ber om hjälp, även sådant som inte direkt har med behandlingen att göra.  

”Det har gått mycket smidigt och jag är så tacksam över att de finns” 

”Det är sådana vårdare som verkligen skulle behöva lyftas mer. Att de lägger ner extra tid bara för 

att vi ska ha det bra. Det är beundransvärt.” 

6.4 Framtiden 

I den här kategorin fokuserar skribenten på att lyfta fram de önskningar och mål som 

deltagarna hoppas ska ske inom en snar framtid. Alla deltagare hade relativt samma åsikter 

över de punkter som skulle kunna utvecklas och även vilka önskningar de har var ganska 

långt samma.  

Utveckling 

Den främsta punkten som alla deltagare uppfattade skulle behöva utvecklas är kunskapen 

om sjukdomen. De ansåg att det kunskapsbristen är den största boven till alla brister inom 

vården och att det är just det som gör att vården ibland kan uppfattas som negativ eller 

ofullständig. Nedanstående citat är från en av deltagarna som tangerar vikten av att öka 

kunskapen. 

”Kunskap om sjukdomen bland vårdare är det som skulle behöva utvecklas, det skulle vara så 

skönt ifall man bara skulle kunna säga vad man har och så skulle de veta direkt vad det är” 
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En annan idé för utvecklingen som deltagarna tyckte skulle kunna utvecklas är att 

läkemedlet skulle få en annan administrationsform. Vad de tänkte sig då är att medicinen 

skulle utvecklas till tablettform istället för en infusion. Medicinen i tablettform säger 

deltagarna är på väg någon gång i framtiden, men när och om det släpps på marknaden är 

oklart.  

”En dag önskar jag att det skulle finnas i en annan form, typ tabletter. Tänk då skulle man bara 

kunna ta dem själv” 

Önskningar  

Flera av deltagarna hade önskemål för hur de önskar att vården ska fortsätta i framtiden. 

Önskemålen som sades handlade bland annat om rekommendationer för kost och motion. 

När deltagarna blev ställda med diagnosen fick de information om hur sjukdomen kan 

påverka organ som exempelvis hjärta, hjärna, ögon och njurar. Vad de inte fick var hur de 

skulle kunna förebygga eller fördröja organens försämring. Genom att leva ett sunt liv 

påstod deltagarna att de kan förhindra eventuella sjukdomsattacker såsom stroke, och 

hjärtinfarkt, också även andra symtom som högt blodtryck. Därför var en av önskningarna 

för deltagarna att det skulle finnas riktlinjer för kosten, vad de kan äta och vad de kan 

undvika. Även några direktiv kring träning och övningar för förebyggande syfte ansågs 

vara en önskning.  

”Eftersom det kan hända vilken attack som helst skulle det vara bra med förslag på vad som vi kan 

äta eller inte för att förhindra att det händer” 

”Jag skulle vilja veta mer om typ träning och sånt. Typ vilka övningar som skulle vara bra för 

kroppen” 

Andra önskemål som framkom under intervjuerna är att det skulle vara samma person som 

kommer när det är dags för infusion. Innebörden av att ha samma person som kommer har 

redan framkommit i tidigare kategori och behöver därför inte diskuteras vidare i den här 

kategorin, men deltagarna nämnde att de skulle önska att det var samma personer som 

skulle komma. Att bli pickad med kanyl är något som flera deltagare nämnde som 

obehagligt och besvärligt. På grund av det önskade de att vårdarna som kommer ska ha en 

bra teknik och erfarenheter av att picka.  

”Jag har alltid haft obehag för nålar, men bara de är bra så går det nog bra” 
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7 Spegling till teori och bakgrund 

I det här kapitlet kommer resultatet speglas med Erikssons och Watsons teorier och även 

med bakgrunden. I speglingen kommer huvudkategorierna från resultatet att användas som 

grund för tolkningen. 

Diagnostisering 

Flera källor påstår att det ibland kan finnas svårigheter att diagnostisera Fabrys sjukdom. 

Deltagarna som intervjuades berättade om sina erfarenheter att inte bli tagna på allvar 

vilket gjorde att de blev osäkra och fundersamma över vårdsystemet. Som Wallenius 

(2009) beskrev i sin forskning är det relativt ofta som människor med sällsynta sjukdomar 

upplever svårigheter med att få rätt diagnos. Wallenius skrev också om de känslor som 

uppstår av att inte bli tagna på allvar och deras inverkan på en persons välmående, vilket 

också stämmer i in på deltagarna den här studien. För att vården ska vara välfungerande 

behövs kunskap. Som Boström (2017) skriver behövs kunskap för att patientsäkerheten ska 

finnas och för att trygghet ska garanteras, samt för att inte vårdfel ska hända. Eftersom 

resultatet berättade för att deras erfarenheter vid diagnostiseringen där fel hänt sig kan det 

med grund på Boströms funderingar om patientsäkerhet sägas att det inom 

diagnostiseringen av Fabrys sjukdom kan finnas brister. I Watsons (1993) teori framför 

hon viktiga faktorer om omvårdnad. Till omvårdnaden är en viktig punkt att bevara och 

skydda en människas rättigheter, vilket kan tolkas som rätt till korrekt och god vård. För 

deltagarna i den här studien kan paralleller till teorin dras när det kommer till att alla 

personer med sjukdomar, vanliga som sällsynta, ska ha rätt till en korrekt vård. 

Upplevelser av behandlingen 

Resultatet i studien visar en positiv inställning till vården och att de överlag upplevde att 

vården fungerade bra. I synnerhet möjligheterna att kunna få vård i hemmet ansågs vara 

bra enligt deltagarna. Enligt Eriksson (1994) handlar vårdandet om kärleken och personers 

förmåga att kunna ta emot och ge kärlek till andra. Genom vårdandet ska en person få kraft 

att orka utvecklas och växa och bli frisk igen. Det är vårdarnas ansvar att genom 

omvårdnaden hjälpa andra människor och finna det som kan ge stöd för människorna. God 

vård handlar till stora delar om tryggheten. Alla personer vill känna trygghet, vilket bidrar 

till positiva upplevelser. Deltagarna kände att de själva fick vara involverade i sin vård och 

själva fatta de beslut som behöver tas. Watson (1988) anser i sin teori att människor ska ha 
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rätt till valmöjligheter, självkontroll och självbestämmanderätt i besluten om sin hälsa eller 

ohälsa. Negativa upplevelser i vården tenderar ofta att överväga de positiva. Alla 

medverkande öppnade upp sig i intervjuerna och berättade om de negativa erfarenheter och 

händelser som de varit med om. Negativa upplevelser är i motsats till de positiva känslorna 

en känsla av otrygghet och obehag i vården. Även frustrationen och ledsamheten att inte 

bli tagna på allvar hör till känslorna för negativa händelser. Vårdfel och komplikationer är 

också något som deltagarna förknippade med negativa händelser. Wallenius (2009) lyfter i 

sin forskning fram de ekonomiska aspekterna som negativa. Som Kontola (2018) skriver är 

behandlingen för Fabrys sjukdom är inte billig och tillsammans med alla sjukhusbesök, 

läkartider och övriga uppföljningsbesök blir det mycket dyrt.  

Interaktionen mellan vårdare och patient 

Deltagarna hade upplevt både bättre bemötande och sämre bemötande från vårdpersonal. 

Som Fossum (2013) beskriver är bemötandet viktigt redan vid första mötet, eftersom det är 

grunden för den fortsatta relationen mellan vårdare och patient. Till det goda bemötandet 

beskrev deltagarna vårdarna som trevliga, hjälpsamma, vägledande och snälla, vilket är 

några av de egenskaper som också Fossum lyfter fram. Förmågan att kunna förstå och göra 

sig förstådda skriver Larsson (2016) att är viktigt för att vårdandet ska bli så optimalt som 

möjligt. Att ge information till en annan på ett sätt så medparten förstår tillhör de 

grundläggande faktorerna som varje vårdare behöver kunna. Att ge individanpassad 

information på rätt språk som är lättuppfattat har varje patient rätt till. Informationen ska 

också vara anpassad till patientens mognad och erfarenheter för att det ska vara 

lättförståeligt. Den bästa vårdrelationen mellan patient och vårdare sker när bemötandet är 

gott, kommunikationen är lätt och samarbetet flyter på. I sin teori om det caritativa 

vårdandet utgår Eriksson (1994) från en god vårdrelation mellan vårdare och patient. Att 

kunna se personen för den hen är, är en av de viktigaste egenskaperna som en god vårdare 

ska ha. Watson (1993) beskriver också i sin teori om vikten av att vara en god vårdare. 

Watson belyser att en person ska ses som en värdefull person som ska respekteras, skötas 

om och förstås. Även vikten av att bli bemötta med kärlek och omsorg är en väsentlig del 

av omvårdnaden.  

Framtiden 

I och med att vården hela tiden förändras genom att nya behandlingsformer dyker upp, nya 

vårdåtgärder påbörjas och nya mediciner kommer på marknaden gäller det för alla vårdare 

att ständigt hålla koll på förändringarna. Schwappach (2014) upptäckte i sin forskning att 
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vårdskador sker överallt i världen även om sjukvårdssystemet är väl utvecklat. Enligt 

Boström (2017) brister säkerheten när det kommer nya vårdverktyg, eftersom det innebär 

att vårdarna snabbt måste få kunskap om dem. Kunskap inom det man gör är viktigt inte 

bara för att vården ska bli bra utan också för att patientsäkerheten ska upprätthållas. I 

resultatet framgår det att kunskapsnivån inom Fabrys sjukdom uppfattades generellt som 

låg, vilket också innebär att det är utveckling av kunskap som är den främsta 

utvecklingspotentialen inom vården av Fabrys sjukdom. Eriksson (1994) beskriver i sin 

teori om tron och hoppet. För att kunna utvecklas och blicka framåt behöver en person ha 

tro i form av tillförlitlighet och hopp i form av förväntningar.  

8 Diskussion 

Syftet med examensarbetet var att få en ökad förståelse av hur personer med Fabrys 

sjukdom upplever vården, samt vad som kunde utvecklas för en bättre vård. Personerna 

som deltagit i studien är personer som varit diagnostiserade med Fabrys sjukdom i några 

år, eftersom de anses vara mest troliga att ha erfarenheter om ämnet. I det här kapitlet 

kommer skribenten diskutera examensarbetets metoder för insamling av data och resultat. 

Slutligen avslutar skribenten med slutledningar och vilka lärdomar som skribenten fått av 

examensarbetet. 

8.1 Metoddiskussion 

Den teori som använts i examensarbetet valdes för att stärka syftet och frågeställningarna 

som skribenten valt att fokusera på. Teorin som använts i bakgrunden i det här arbetet 

skrevs för att läsarna först och främst skulle få en grundkunskap i vad sjukdomen 

egentligen innebär. Att inte ha en grundkunskap i vad Fabrys sjukdom är skulle leda till att 

det skulle vara mycket svårt för läsarna att sätta sig in i det metoder som använts och också 

medföra svårigheter att förstå resultatet. Skribenten ville med informationen beskriva 

sjukdomen så att läsarna kan förstå vad det är. I bakgrunden beskrivs även de viktigaste 

faktorerna till en god vårdrelation mellan vårdare och patient och betydelsen av dem. 

Skribenten valde också att ha med patientsäkerhetens roll i vården, eftersom upplevelserna 

av vården har grunden i trygghet och säkerhet. För att stöda bakgrunden i studien 

framkommer även olika relevanta studier och forskningar med i bakgrunden. Att hitta 

källor som stöd för studien innebar svårigheter för skribenten. För tillfället finns det inte 

många källor som behandlar Fabrys sjukdom. Det finns inga böcker som behandlar 
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sjukdomen, vilket lett till att skribenten varit tvungen att använda sig av internetkällor och 

artiklar för att få fram information om sjukdomen. Skribenten har varit mycket kritisk när 

hon valt nätkällorna och använt sig av källor som anses vara mest tillförlitliga. Skribenten 

har även jämfört källorna med varandra för att kontrollera att informationen på samtliga 

källor stämmer överens. 

Insamlingsmetoden som använts i studien valdes för att få fram det skribenten ville nå med 

studien. Intervjustudien visade sig vara det bästa sättet att få personers erfarenheter och 

upplevelser beskrivna på ett så noggrant sätt som möjligt. I urvalet av deltagare ville 

skribenten ha personer som varit diagnostiserade med Fabrys sjukdom i några år, eftersom 

de kan ge de bästa beskrivningarna av erfarenheter och upplevelser av vården. Att komma i 

kontakt med deltagare till den här studien var ganska svårt, eftersom sjukdomen är så 

sällsynt. Skribenten tog först kontakt med en bekant med sjukdomen, därefter kontaktades 

övriga deltagare genom bekantas bekanta. Skribenten själv är nöjd över urvalet, eftersom 

deltagarna var i olika åldrar och av båda könen. 

 Den kvalitativa innehållsanalysen användes som analysmetod i arbetet, eftersom den var 

mest passande för studien. Analysen gjordes på basen av intervjuerna där skribenten 

försökte finna likheter mellan intervjuerna. Med likheterna gjordes sedan ett 

kategorischema upp med citat, underkategori och huvudkategori. Skribenten har valt att 

lägga kategorischemat som en bilaga i slutet av examensarbetet för att läsaren ska förstå 

resultatet bättre. I resultatet använde sig skribenten av både huvudkategorier och 

underkategorier samt citat från deltagarna. Det här gjorde skribenten för att resultatet 

skulle vara lättläst och sammanhängande för läsaren.  

8.2 Slutledning 

Valet att göra examensarbetet om just Fabrys sjukdom uppkom efter att skribenten träffat 

en person med Fabrys sjukdom som berättade om dennes erfarenheter av vården kring 

sjukdomen. Även om sjukdomen är mycket ovanlig var det något som fick skribenten att 

öppna ögonen för den. Skribenten anser att det hör till varje vårdares ansvar att veta vilka 

olika sjukdomar som finns runtomkring oss, även om de är sällsynta. Det är ofta som 

vårdare kan sopa information under mattan när det gäller dessa sjukdomar och tänka att de 

aldrig kommer att komma i kontakt med dem. Sanningen är att som vårdare kan man aldrig 

veta vilka sjukdomar som man kommer att stöta på under sin karriär. 
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Om skribenten skulle forska vidare kring ämnet så skulle skribenten fokusera på 

utvecklingen och sprida mer kunskap om sjukdomen. Under studiens gång fick skribenten 

mer kunskap i hur utsatta personerna med Fabrys sjukdom är, eftersom det är så få som vet 

något om sjukdomen. Förståelsen för hur personerna måste känna när de gång på gång är 

tvungna att berätta och förklara sjukdomen växte och skribenten fick då också en inblick i 

hur tungt det måste vara. Deltagarnas berättelser om felbemötande, svårigheter med 

diagnostisering, symtombesvär och vårdfel kommer skribenten ha med sig i sitt kommande 

yrke som sjuksköterska. Skribenten hoppas att med det här examensarbetet har ögonen 

öppnats för andra personer också, precis som för skribenten själv.  
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Bilaga 2 
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 Kategorischema 
 

 

Citat 

 

 

Underkategori 

 

Huvudkategori 

 

”I flera år led jag av smärtor i 

händerna, ingen förstod varför” 

”Jag hade problem med magen 

under en lång tid” 

”Lärarna kunde inte förstå varför 

jag aldrig svettades under 

gymnastiklektionerna” 

”Jag kände egentligen inte några 

symtom av sjukdomen innan jag 

fick diagnosen” 

”Ögonläkaren sa att det var något 

med ögonen som han inte kunde 

säga vad det är” 

”De trodde bara att jag var 

allergisk men när jag blev 

konstaterad så menade de att det 

hör ihop med dethär Fabrys” 

”Det var inte aktuellt att man ha 

vetat om någon Fabrys då” 

”Medicinen som jag fick för mina 

hjärtkänningar fungerade inte, 

efter många försök med flera 

mediciner visste de inte vad de 

skulle göra. Det hela slutade med 

att de gav mig en värktablett och 

skickade hem mig igen” 

 

 
”Jag fick snabbt reda på att jag 

har den här sjukdomen, eftersom 

det visade sig att min pappa har 

sjukdomen” 

”De tog ett DNA-test där det 

visade sig att jag har Fabrys” 

”Jag fick en stroke och när de 

började undersöka mera så förstod 

de att det inte bara var en vanlig 

stroke” 

”I och med att det är en genetik 

sjukdom så kollade direkt upp 

mig och mina syskon” 

”Då blev jag kallad till alla 

möjliga prover” 

”Det var en massa 

 

Innan diagnostisering 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Diagnostiseringsprocessen 

 

Diagnostisering 



 46 

blodprovstagningar” 

”Jag tycker att det gick snabbt när 

vi väl kom igång.” 

”Det skulle väl ha kunnat gå 

snabbare, men jag är glad att jag 

vet vad jag har” 

 

 
”Jag var nog ganska lugn” 

”Det var skönt att komma igång 

med det” 

”Jag tyckte nog faktiskt att det var 

ganska skrämmande” 

”Vi visste ju inte vad som skulle 

hända eller hur det gick till” 

”Till och med vårdarna såg lite 

fundersamma ut.” 

”Jag mådde illa och ville inte 

börja” 

”Jag var så nervös, jag tror nog att 

vårdaren märkte det också” 

Det var värst just innan i började 

... sen efter att vi hållit på en 

stund så gick det nog bra” 

”Jag kände att jag egentligen inte 

ville men det var lite för sent att 

börja tänka så då” 

 

”De har nog varit så duktiga” 

”Det märks nog på de med 

erfarenheter och de som inte har 

det” 

”Jag är så tacksam över den hjälp 

som jag fått.” 

”Jag känner mig trygg när de 

kommer för att lägga i gång 

behandlingen” 

”Till först var jag osäker på om de 

visste vad de gjorde .. Nu vet jag 

med säkerhet att de vet vad de 

håller på med” 

”Jag behöver inte fundera så 

mycket på det, de vet vad de gör”  

” Jag brukar läsa en stund i början 

av behandlingen det är inte så 

mycket som jag behöver hålla 

 

Att påbörja behandlingen 
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koll på” 

”Det gäller att hantera det på rätt 

sätt. Vissa sjunker ner i 

sjukdomen men jag har valt att 

leva vidare” 

” Det gäller att se livet från den 

ljusa sidan” 

”I slutändan är det ändå inte så 

mycket som vi kan göra åt den 

här sjukdomen” 

”Det är en person som brukar 

säga att man ska ta livet som en 

klackspark. Så jag beslöt mig för 

att göra samma” 

 

”Det är ganska mycket springande 

fram och tillbaka men det är nog 

helt klart nödvändigt.” 

”Jag tycker att det är bara bra att 

kolla upp sig med jämna 

mellanrum” 

”Det blir ju nog några gånger som 

vi hamnar att kolla upp oss per 

år” 

”Fabry-teamet kommer någon 

gång i året.” 

”Jag tycker att de kommer från 

Åbo för att träffa oss” 

”De kan sin sak” 

”Jag skulle egentligen inte behöva 

till dem så ofta. Jag har mått bra 

nu i en tid och mina värden har 

visat ganska så bra nu” 

”Blodproven har jag lite obehag 

för men de måste ju förstås tas” 

”Mina värden har inte varit direkt 

strålande på senaste så det är bra 

att de kollar upp dem” 

”Jag brukar träffa några andra 

som också har sjukdomen” 

”De har nog stödgrupper men jag 

vet inte hur många.. Jag är med i 

en i alla fall” 

”Det är så skönt att prata med 

andra som också har den här 

sjukdomen” 

”Vi brukar stötta varandra om 
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någon har det lite tuffare” 

”Jag är lite för gammal för att åka 

på såna där stödgruppsträffar eller 

vad det nu heter ... jag klarar mig 

bra själv” 

”De är de enda som verkligen kan 

förstå hur jag känner” 

”Det var en vårdare som nämnde 

att det finns en grupp dit man kan 

åka och träffa andra som har det 

här” 

”Jag tycker verkligen att andra 

personer med sjukdomar ska 

träffa varandra” 

 

”Det finns ingen möjlighet för 

mig att jag skulle kunna åka till 

ett sjukhus för att få behandling” 

”Det är skönt att bara vara 

hemma.. Det är väl där som man 

trivs som bäst” 

”Jag får behandlingarna här 

hemma” 

”Tänk vilken lyx att de kommer 

hit med alla apparater och slangar 

och sånt så får jag bara sitta här så 

länge  .. och sen kommer de och 

hämtar allt.” 

”Så bra att man inte behöver åka 

iväg någon stans” 

”Jag får behandlingarna hemma 

och det är jag så tacksam för” 

”I sitt eget hem är man som mest 

avslappnad” 

”De kommer på morgonen och 

lägger igång det” 

”Hon är så duktig och kan 

verkligen sin sak” 

”Det är oftast nog samma som 

kommer så det tycker jag är bra” 

”Jag upplever nästan att de som 

kommer hit kan bättre om 

sjukdomen än de som är på 

sjukhuset i stan” 

”Jag tycker att det är bättre att få 

det hemma än på ett HVC eller 

sjukhus. Men alla tycker väl 
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förstås olika om det” 

 

”Det har varit mycket tungt” 

”Ibland så vill man bara skrika 

allt vad man kan för man blir så 

frustrerad över hela situationen” 

”Jag kan bli så ledsen över det” 

 

”Ibland känns det bara hopplöst 

och man vill bara att det ska få ett 

slut” 

”Jag kände mig mycket ängslig 

och orolig över alltihopa” 

”Ibland blir jag ledsen när jag 

tänker på att det här kommer vara 

en del av vardagen för resten av 

mitt liv” 

”Jag är inte beredd att dö än” 

”Det är som att stå med en fot i 

graven, det finns inget som kan få 

bort sjukdomen. Det kommer bara 

gå nerför”  

”Det är mycket tröttsamt.. både 

fysiskt och psykiskt” 

”Det gjorde så fruktansvärt ont i 

hela kroppen” 

”Det kändes som att bli överkörd 

av en ja jag vet inte en lastbil typ” 

”Jag känner mig så trött efter 

behandlingarna” 

”Jag börjar skaka mycket, vilket 

också hör till” 

”Det är mest biverkningarna som 

tar på” 

”Sedan så börjar jag må ganska så 

illa” 

”Jag brukar lägga på mig en 

fleecerock och stickade strumpor 

och sen också två täcken och en 

filt för att jag fryser så mycket” 

 

”Jag blev snabbt mycket sämre” 

”Jag for snabbt in till akuten för 

jag mådde verkligen inte bra”  

 

 

Psykisk och fysisk 

påverkan 
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”De visste inte vad de skulle 

göra” 

”Det kom bara in fler och fler 

sköterskor och läkare” 

”Tack och lov var det en 

sköterska som kom på vad man 

kunde göra. Annars skulle jag inte 

vara här idag” 

”Jag tänkte nog bara att jag 

kommer att dö nu” 

”Det var riktigt otäckt... Ja usch 

då” 

”De hade ingen aning om vad 

problemet var” 

”Det var så mycket som hände på 

samma gång” 

”De gav mig något och sen så 

minns jag inte så mycket, det blev 

lite luddigt” 

 

 
”De har varit riktigt trevliga och 

förstående” 

”Jag är jättenöjd över bemötandet 

där” 

”De tog emot mig med öppna 

armar bara” 

”Det är klart att det finns de som 

är bättre och sämre med det här 

bemötandet men jag skulle nog 

säga att jag är nöjd i det stora 

hela” 

”Jag kan nog ibland tycka att 

bemötandet är lite si sådär 

sviktande” 

”De verkade inte bry sig så 

mycket över att jag kom” 

”De hade mycket patienter där.. 

så jag fick vänta en bra stund 

innan någon kom” 

”Jag kände bara att jag var i 

vägen när de skulle göra sitt 

arbete” 

 

”Jag har mest bra erfarenheter om 

kommunikationen” 

”Jag förstod nog allt vad de 

 

Bemötande 
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menade” 

”De försökte i alla fall så gott de 

kunde fastän de inte var så bra på 

svenska men det är det som är 

huvudsaken” 

”Vårdaren förklarade inte så bra 

vad som de skulle göra så jag 

kände mig lite förvirrad” 

”Vi har nog förstått varandra bra” 

”Häromkring tycker jag nog att 

man har kunnat förstå varandra 

utan problem.. men det finns ju 

förstås på andra ställen där det 

inte fungerar så bra” 

”Det gäller att kunna se och höra 

en person” 

”Jag har nog mest fått tala 

svenska när jag har fått vård” 

”Jag hamnade in på sjukhus när 

jag var i södra Finland då gick det 

inte så bra” 

”En gång var det nog väldigt svårt 

att förstå vad hon sa ... jag fattade 

ingenting alls” 

”Han kunde ingen svenska så han 

hämtade en annan vårdare då som 

kunde prata svenska med mig” 

 

”Det har löpt på smidigt det här 

tycker jag” 

”De har varit som väldigt sådär 

tillmötesgående tycker jag” 

”De har ordnat och fixat saker för 

mig” 

”Jag är så tacksam över dem, de 

är verklige duktiga och 

hjälpsamma” 

”De har så bra förståelse om jag 

skulle behöva vara borta någon 

gång och fixar så det ska passa” 

”En gång var jag borta när 

infusionen skulle ges så de 

ordnade det så jag kunde få det 

nästa dag istället” 

”De ordnade om så att jag kunde 

komma en annan dag för 

undersökningen” 
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”Jag tycker att de är så 

omtänksamma och ställer upp när 

det behövs” 

 

”De har hjälpt mig med olika 

saker så jag är så glad över det” 

 
”Det är nog kunskapen om 

sjukdomen som skulle behöva 

utvecklas” 

”Vårdarna skulle behöva veta 

mera om den här sjukdomen och 

hur det är att ha den” 

”Jag hoppas att allt fler skulle 

veta vad sjukdomen är” 

”I och med att den är så ovanlig 

så tycker jag nog att det skulle 

kunna finnas mera information 

om den” 

”Någon gång i framtiden så 

hoppas jag att det skulle kunna 

finnas i en annan form istället för 

att få de här infusionerna en gång 

varannan vecka” 

”Jag tänker mig att det skulle 

finnas i tabletter istället som man 

då skulle kunna ta själv” 

”Det är ju de här tabletterna som 

jag tycker skulle kunna komma ut 

på marknaden” 

 

”Det där med kosten och sånt 

skulle jag vilja veta mera om... 

vad man ska äta och inte äta” 

”Någon har sagt till mig att det är 

viktigt att tänka på vad man äter 

så jag tycker att de skulle kunna 

ha mera information om det” 

”Jag önskar att det skulle vara 

någon som är duktig på att picka 

som kommer” 

”Enkla träningsövningar som är 

bra för typ hjärtat och som skulle 

stärka hjärtat skulle jag vilja veta 

mera om” 

”Jag tycker ju inte så värst mycket 

om nålar så om det kommer 

någon som inte är bra på att picka 

så blir jag lite nervös” 

”Jag hoppas i fortsättningen att 

 

Utveckling 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Önskningar 

 

 

Framtiden 



 53 

 

det är någorlunda samma personer 

som kommer för att ge just de här 

infusionerna” 

”Min största önskan är att det 

någon gång skulle uppfinnas ett 

botemedel för sjukdomen” 


