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«Jeg ma bare si at de er veldig heldige de som er barn 1 dag. Det er
sann det burde veart. Litt mer informasjon og mer kunnskap. Det er jo
det som har blitt bedre — mer kunnskap. Det blir jo bedre og bedre.»

(Person med en sjelden diagnose)



Forord

Et langt liv med en sjelden diagnose

Tema for heftet er livet selv, slik det erfares og oppleves av mennesker
som har en sjelden diagnose. Dette er en medfedt tilstand som det er
feerre av enn 100 kjente tilfeller per million innbyggere i landet.

Hvordan er hverdagslivet for kvinner med Turners syndrom? Hvor-
dan har denne sjeldne tilstanden pévirket dem gjennom livslepet?
Hvordan opplever de ni sin aldring — etter fylte forti &r?

Heftet springer ut av et storre forskningsprosjekt i regi av Nasjonalt
kompetansesenter for aldring og helse: «Livslgp og aldring blant
personer (40+) med en sjelden tilstand». Dette er en bred studie av
hvordan det er 4 leve lenge med en sjelden diagnose. Hovedspersmalet
er formulert slik:

Hvordan opplever mennesker med en sjelden diagnose det er d leve
lenge med sin diagnose; hvordan opplever de sitt livslop og sin
aldring?

Det er fa personer innenfor hver slik diagnose — det folger av
definisjonen — men til sammen finnes mange mennesker med sjeldne
diagnoser. Fordi antall personer er lite, har det vart fa undersokelser
om mennesker med disse diagnosene, og de har vanligvis konsentrert
seg om barn og unge. Studiene har vanligvis hatt et diagnostisk, symp-
tomorientert eller behandlingsmessig siktemal.

For enkelte diagnoser er det historisk nytt at personene blir gamle
— de er pionérgenerasjoner i lange livslop og ny aldring. Mange perso-
ner med sjeldne tilstander har nytt godt av utviklingen av diagnostiske
metoder, noe som har lagt grunnlaget for bedre behandling, tilrette-
legging og rehabilitering. Hvordan tilstanden preger livslep og aldring,
hvordan personene meter utfordringene de star overfor, hvilke behov
de har og hvordan tiltakene og behandlingen mater behovene, trengs
det mer kunnskap om.

A leve lenge med en medfodt sjelden diagnose er 4 leve livet med
noen spesielle utfordringer. Det er pa samme tid & veere ganske enesta-
ende og ganske vanlig, og fa dette til & g sammen og bli et godt liv
like inn i alderdommen. Noen opplever at tilstanden kan veare stigmati-
serende. Noen barer diagnosen synlig, andre har skjulte tilstander som
kan ha stor innvirkning pa liv og velvere, ja, endatil ha en livstruende



betydning, uten at tilstanden har synlige kjennetegn. Alle vil stadig
stilles overfor valg om hvor mye tilstanden skal prege livet og styre
livslapet. For eksempel hvor stor plass den skal ha i bevisstheten og
hvor mye de skal informere andre om den. A ha en sjelden diagnose
innebzrer at en har fa & dele noen av sine livserfaringer med, at helse-
vesenet generelt vet lite om den, og at milje og arbeidsliv vanligvis ikke
er godt tilrettelagt. Dette kan gi seeregne erfaringer og mestringsutford-
ringer under aldringen.

Prosjektet ble pdbegynt i 2008 og avsluttet i 2011. Det er basert pa
fokusgruppeintervjuer og omfattende individuelle intervjuer med et
livslapsperspektiv. Undersgkelsen innbefatter fem sjeldne diagnoser:
dysmeli, hemofili, kortvoksthet pa grunn av skjelettdysplasi, Marfans
syndrom og Turners syndrom. 47 personer ble intervjuet individuelt og
37 deltok i1 gruppeintervjuer, samtlige jevnt fordelt pa de fem diagnosene.
Intervjupersonene (i alderen 40—70 &r) ble strategisk trukket fra adresse-
registre ved de respektive kompetansesentre for sjeldne diagnoser, og
man tilstrebet spredning i alder, og kjenn (der det var relevant), og at by
og land, samt at bade aleneboende og samboende var representert.
Intervjuene ble tatt opp pé lydband, transkribert og analysert i et livs-
lopsteoretisk perspektiv.

Prosjektet er finansiert av enheten Funksjonshemning og aldring
(FoA) ved Nasjonalt kompetansesenter for aldring og helse, og av Helse-
direktoratet. Prosjektet er godkjent av Regional etisk komité for medi-
sinsk og helsefaglig forskningsetikk (REK).

Innledningsvis og underveis i prosjektet har vi hatt et verdifullt
samarbeid med representanter for de aktuelle diagnoseforeninger for a
fé deres erfaringer og innspill til 4 stille relevante spersmal. Takk for
det! Takk ogsa til vare prosjektmedarbeidere Abby L. Grant (FoA),
Lisbet Grut (SINTEF), Anne-Kristine Schanke (Sunnaas sykehus), Eva
Elisabeth Naess (Frambu senter for sjeldne funksjonshemninger), Olga
Solberg (Senter for sjeldne diagnoser), Inger-Lise Andresen og Heidi
Johansen (begge TRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser) for
stimulerende samarbeid.

Undersekelsen belyser spersmal og temaer ut fra intervjupersonenes
opplevde erfaringer av et langt liv med en sjelden tilstand.

Det er allerede utgitt to beker. Kirsten Thorsen, Lisbet Grut og
Vigdis Hegna Myrvang (2011) stir bak hovedboken «Sjelden og vanlig.



Livsberetninger, livslgp og aldring med sjeldne diagnoser». Sa har
Lisbet Grut (2011) skrevet en bok som belyser intervjupersonenes
erfaringer med kompetansesentrene de horer til.

I heftet skal vi se aldring i et livslopsperspektiv, i et helhetlig
perspektiv. Vi viser fra studien om livslep og aldring med en sjelden
diagnose hvordan erfaringer fra ulike faser i livet, i ulike sosiale
situasjoner, preger aldringen.

Vi takker alle dem som sé velvillig har latt oss f4 ta del i sine
livshistorier! De har gitt &pne, utforlige og interessante beretninger om
sine livserfaringer, i hdp om at nye generasjoner vil vere bedre
forberedt pa hva som vil mete dem.

Oslo, januar 2012

Kirsten Thorsen Vigdis Hegna Myrvang
Leder av FoA Seniorforsker ved FoA
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Trollheimen, Minilldalsmyrene naturreservat. Svarthetta i bakgrunnen. Foto: VH. Myrvang.



En historie

Vi er kortvokste vi ogsa. Jeg er jo hay da, i min gruppe. Vi har en del smerter pa grunn av kort-
vokstheten - vi sliter mye p& grunn av det.

Vi fikk bare vite at vi ikke kunne fa barn. Men det kunne man ikke si til de unge jentene, for da
kunne de jo bare ga pa byen - sa det ble holdt hemmelig for dem. Fer ble det sammenlignet med
Downs syndrom, men ikke n& lenger, da. Jeg fikk bare vite at jeg ikke kunne fa barn. Jeg hadde
veert til legen. Forst da jeg skulle pA mammografi, da var jeg 40 r, sa leste jeg at diagnosen sto
pa henvisningen. Og jeg leste alt jeg kom over — jaha, der stod det om underutviklede bryster
og liksom uutviklede kjgnnsorganer. Det var godt at jeg var gift allerede, for hadde jeg visst det
hadde jeg ikke innledet forhold til menn. Jeg visste at jeg hadde en hormonforstyrrelse, for jeg
gikk pa veksthormoner, sa det var jeg klar over, men jeg visste ikke mer enn det.

Hadde jeg visst det jeg fikk vite om Turner da jeg var ung, da hadde jeg ikke veert gift. Jeg ville
ikke inngétt noe forhold hvis jeg hadde fatt den beskrivelsen pa forhand og hvis jeg ikke hadde
hatt noen a stette meg til — nei det hadde jeg ikke.

Du kan si at de yngre na blir litt heyere, sa de far kanskje ikke sa store belastninger fordi de gar
pé veksthormoner na. Det er viktig & sette fokus pa tilrettelagt fysioterapi for kortvokste.

Vi er jo stae vi Turnere, men mange kan ha problemer med nonverbal kommunikasjon. Det kan
veere et problem i forhold til venner. Jeg har ikke blitt mobbet i den forstand, men jeg har veert
uten mange venner - jeg har noen da. Men dette med at du ikke far mensen, ikke har kjaereste,
herer dérlig, ikke blir kisnnsmoden - det er vanskelig. | min generasjon er det veldig fa som
er gift, for eksempel. Mange har syntes det var vanskelig & snakke om det temaet. Vi hadde
for eksempel samling pa Frambu, da var det en sexolog der, og da var det veldig mange som
syntes at det var vanskelig at hun la det fram pa en barnslig mate. De vil helst ikke snakke om
det — og mange sliter p& skolen bade med fag, spesielt matematikk, og med det sosiale. Sa en
del sliter nok med selvfalelsen. Ja, det har vaert spesielt sarbart det at de andre far mensen og
kjeerester, mens en Turnerjente ’sitter og leker med dukker’.

Jeg tror det handler mye om hvordan foreldrene dine er — om de er ressurssterke eller ikke.
Mange trenger ekstra hjelp p& skolen og foreldrene ma felge opp det. Mange har blitt mobbet
pé skolen, og da handler det ogsd mye om hvordan foreldrene tar det.

Men det med aldringen ... Vi opplever aldringen pa den maten ... Jeg synes det var vanskelig
a bli 50 ar. Tenkte at nd ma jeg se & bli voksen. Jeg merket at nér jeg sa noe ... Jeg jobber i en
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servicevirksomhet, og jeg kan tro at jeg snakker voksent til sjefen, og s& far jeg et sant 'barn-

svar’ tilbake. Jeg tenker litt at de ser pd meg som et barn og synes at jeg snakker pa en barnslig
mate — jeg vet ikke.

Men det er ogsa viktig & ikke sykeliggjere dette med Turner, selv om mange har problemer —
mange har hjerteproblemer, mange herer darlig. Folk er sa forskjellige.



Et liv med Turners syndrom

Turners syndrom er en medfedt tilstand som bare rammer jenter. Den skyldes feil pa arvestoffet, slik at
det ene av de to X-kromosomene mangler helt eller delvis i alle eller noen av kroppens celler.! Jentene
blir kortvokste og kommer ikke i puberteten. De aller fleste kan ikke fa barn. Noen kvinner, som har en
variant av syndromet som kalles mosaikk, kan fa barn.

A veere jente/kvinne med lav sluttheyde, ikke komme i puberteten og ikke kunne fa barn, inneberer
et radikalt brudd med forventet normal kvinnelighet. Det medferer rimeligvis bekymringer for for-
eldrene, utfordringer for jentene, en vanskeligere vei nar det gjelder a etablere selvbilde og selvtillit
som kvinne, og kanskje et ublidt mate med sosiale stigmaer. Helsevesenet har stilt med utpreving av
botemidler; tidligere hormonell behandling skjedde med anabole steroider, na skjer det med veksthor-
moner og det kvinnelige kjennshormonet gstrogen. Noen utsatte seg for vekstforlengende operasjoner.

Syndromet innebaerer gkt risiko for ulike helseproblemer; horselsvansker, eksem og allergier er
ganske vanlig, det er ogsa ekt risiko for hypotyreose og diabetes, hoyt blodtrykk og hjertelidelser.

Hvordan opplevde kvinnene & vokse opp med denne tilstanden for rundt forti—femti &r siden, under
datidens kulturelle og sosiale samfunnsvilkar? Hvordan ble livslepet, og hvordan opplever de livet sitt i
dag — som godt voksne mennesker? Hvordan ble tilstanden oppdaget, diagnostisert og fulgt opp?

Det er i alt femten kvinner med Turners syndrom som er intervjuet. Syv kvinner i fokusgruppe-
intervju og étte individuelt. Alderen varierer fra 40 til litt over 60 ar. Hele intervjumaterialet inngar i
teksten.

Blant dem som er intervjuet individuelt er det to kvinner som er i full jobb, to er i redusert jobb
med delvis uferetrygd, og fire er helt uferetrygdet.

For og nd

Jeg md bare si at de er veldig heldige de som er barn i dag. Det er sann det burde veert. Litt mer
informasjon og mer kunnskap. Det er jo det som har blitt bedre — mer kunnskap. Det blir jo
bedre og bedre.

Holdninger bade til sykdom og &penhet rundt den forandrer seg over tid. Kunnskapsnivéet nar det
gjelder sjeldne tilstander bedres, noe bade ny forskning og kompetansesentrene har bidradd til. Det er
mange fortellinger fra intervjupersonene med Turners syndrom om hvordan den medisinske oppfelg-
ingen er blitt bedre for dem som na fodes med tilstanden.

) Diagnosen blir av og til omtalt i kortform som «Turner», i pakt med hvordan intervjupersonene selv omtaler
den. Syndromet er mer inngdende beskrevet i vedlegg 3.
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Noen kvinner med Turners syndrom har ogsa fedt egne barn. En mor forteller om datterens erfaringer:

Jeg opplever veldig forskjell pd dette med d fa informasjon i forhold til jenta mi og meg selv. [
forhold til Grethe sa har sykehuset fungert veldig greit. Barneavdelingen folger henne opp. Hun
er inne to ganger i dret. De folger opp hva hun kan ta inn av informasjon og ikke, og hun har
kontaktperson der. Og Grethe ringer selv til kontaktpersonen. Og dette med medisinering er hun
trygg pd, og hun ringer rett til sykepleieren pd sykehuset. Og pd genetisk avdeling ga de jo oss
veldig god og grei informasjon. Men sd spor jeg pd barneavdelingen: "Hva med meg? Hva skal
Jeg ta hensyn til?’ Nei, det visste de egentlig ikke, for de fulgte bare pd barn. Sd jeg har den
erfaringen at jeg ma til fastlegen og si dette med blodprover og de tingene der. Og dette med
hjertet.

Hun forteller om stor frimodighet, apenhet og selvtillit hos datteren. Denne historien star i sterk
kontrast til intervjupersonenes egne oppvekst- og diagnoseberetninger. Kvinnen forteller videre:

De forste gangene sd brydde hun seg ikke. Men da hun begynte pd veksthormon, sa hadde vi en
veldig god start. Og da reiste vi rett til Turnerforeningen, og der satt disse jentene som var litt
eldre og satte sproyter om kvelden. Og da hun kom i klassen sin etterpd, sd reiste hun seg og sa
at ’jeg har litt lite veksthormon i kroppen, men nd skal jeg begynne d ta sproyter’. Og hun sa at
dette skal jeg fortelle selv’. (...). Hun har fatt informasjonen, og er trygg. Hun har hele tiden fdtt
veere delaktig.

Vi ser hvordan moren betoner helt sentrale forhold i en diagnoseformidling tilpasset barnets forstaelse
og modenhetsniva, identitetsutvikling og sosiale relasjoner. Den gir trygghet, stetter opp under selv-
folelsen, letter selvpresentasjonen og den sosiale inkluderingen. Helt avgjerende: Barnet har fétt veere
delaktig. Dette er en sensitiv diagnoseformidling som vi skal se ofte har manglet da forrige generasjon
fikk sin diagnose — enten det var i oppvekst- eller voksenfasen.

Diagnoseprosessen

Det framstar som overraskende at ikke alle kvinnene har fatt en diagnose i senpubertetsalder. Intervju-
personene ble diagnostisert pa sveert varierende tidspunkter, fra like etter fadselen til rundt fortiars-
alderen, slik de forteller om det.

Vanlige fortellinger fra dem som fikk diagnosen tidlig, er om medre — det er alltid medre som
nevnes — som bekymret seg over manglende utvikling hos sine detre, de var bade svart sma og sa ikke
ut til & komme i puberteten. En kvinne sier: «Jeg fikk diagnosen da jeg var 15. Jeg var pa ungdoms-
skolen, og mora mi var bekymret for meg da, for jeg var sa lita.»

I noen tilfeller fikk madrene bare beroligelser av legen. I heldigere tilfeller motte de en vaken lege
som sendte dem videre til grundigere underseokelse pd sykehuset.



Men informasjon og oppfelging som fulgte med diagnosen, kunne vere ufullstendig eller mangelfull.
En kvinne i fokusgruppen forteller:

—Jeg har ogsd gdtt der, ja, i mange dr. Det var moren min som var bekymret for meg, da, men
hun fikk bare hore: "Slapp av, det ordner seg’ Men hun sa: "Her er det noe galt!’ Og sd ble jeg
sendt til sykehuset da, til utredning. Og moren min fulgte meg inn, og hun fikk beskjed om d reise
hjem. Jeg var fjorten—femten dr. Og sd tok de prover og sd sa de at i morgen kan du reise hjem,
for nd har vi funnet ut hva som feiler deg. "Du har noe som heter Turner, og i morgen kan du
reise hjem. Og sd kom moren min og hentet meg, og hun har ikke snakket med en lege enda, hun.

— Du fikk bare merkelappen og ferdig med det?
—Ja.

Legene som de oppfatter som unntak, omtaler de med varme i positive ordelag. «Jeg opplevde med
ham at hvis jeg lurte pé noe, sa undersekte han det, s& du fikk bestandig svar og forklaringer.»

En diagnose som skulle forties:
A ha fatt en diagnose, men ikke f4 vite den

Flere har fatt en diagnose tidlig i oppveksten, men har ikke fétt vite den fer mange ar senere — ofte
tilfeldig. De kan ha fatt estrogen for a stimulere pubertetsutvikling eller veksthormoner for & stimulere
lengdeveksten.

Barn kunne vaere satt pd behandlingsopplegg uten egentlig & ha fatt vite hvorfor.

Jeg gikk jo pd sykehuset da jeg var liten. Jeg fikk veksthormon og sdnn, men man fortalte meg
ikke at jeg hadde Turner. Men jeg fikk jo hormoner for d fa vondt i magen’ og sdnne ting, ellers
hadde det ikke kommet naturlig. (...). Og jeg tenker at moren min fikk ikke informasjon heller.

«Det var sann pé den tideny, istemmer en annen. En kvinne har denne historien om sin diagnose:

Jeg matte nesten krangle meg til d komme til en spesialist. Det var noe som ikke stemte. Jeg
forstod at det var noe galt selv. Jeg var enda ikke kommet i puberteten da jeg var sytten dar, da
skjonner du at noe er galt. Men legen pd sykehuset, han tok praver og han visste det. Men han
fortalte meg ikke noe. Jeg var i utdannelse, tjueen dr gammel, da jeg fikk vite det. Legen likte
ikke ordet Turner, for det var sd negativt ladet, sd han sa at jeg hadde noe dysgenesi?. (...). Sd
begynte jeg d noste selv. Jeg mdtte pd biblioteket og sld opp i medisinsk leksikon for d lese litt,
og hadde ingen informasjon ut over dette. Og jeg leste at vi var mentalt retarderte, og ...

2) Dysgenese betyr mangelfull utvikling (Nylenna 2007).
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Hun opplevde det som «helt forferdelig», og gikk «rett i kjelleren» da hun fikk vite diagnosen pé
denne méten. Hun avbret studiene etter & ha fatt diagnosen, og det gikk flere &r for hun tok opp igjen
studiene.

Kvinnene i fokusgruppen deler erfaringer og synspunkter pa hvorfor Turner-diagnosen ble fortiet.
De mener at det i den tiden klebet noe «tvilsomt» over diagnosen, holdninger som ogsé enkelte i
legestanden formidlet. En kvinne sier at «Turner var sann ’hysj-hysj’». En annen sier at «Turner var
"fy og fy’. Jeg folte litt sdnn: Joss, er jeg kriminell eller hva er dette for noe?»

En forklarer legens fortielse med at det forholdet at de ikke kunne f& barn, matte de ikke fa vite, for
det kunne apne for at de ville komme til a leve et utsvevende liv.

Flere sier at de er bitre ennd i dag over at diagnosen ble holdt skjult for dem. Noen ganger gikk
informasjonen forst til mor — vi herer aldri om far i denne sammenhengen — og de vet ikke hva som ble
gitt av informasjon til mor og hva som eventuelt ikke ble formidlet videre.

Foreldrene kunne ha sine personlige grunner for hva de ikke snakket om. De kunne ogsé vere en
del av en fortielseskultur der visse sykdommer eller funksjonshemninger var noe man holdt skjult og
ikke snakket om. Dette inngér i et bredere bakteppe av oppfatninger av sykdom, symptomer, kropp og
semmelighet — bade for hva man snakket om og hva man burde tie om.

Flere av dem som tidlig fikk diagnosen Turners syndrom, ble behandlet med anabole steroider, noen
uten at de fikk vite annet enn at de fikk «veksthormoner».

Mange nevner at de fikk informasjon om diagnosen fra et ukeblad eller et fagblad. Av og til kaller
de det bare «et blad». En kvinne forteller:

Jeg fikk et blad som mamma hadde kommet borti, som ho tok med til meg, der det stod om ei
som var kortvokst, og ho hadde Turner. Ndr jeg leste det ..., da visste ikke jeg at jeg hadde
Turner, det var for jeg visste det. Jeg leste den artikkelen, og det var jo som d lese om seg sjol.
Det var meg det stod om! Akkurat det samme som ho skreiv om i artikkelen; det var meg!

Vi ser den sterke identifikasjonen — ikke bare med tilstanden, men med personen. Artikler i ukeblad
formidler som regel informasjon ved personhistorier; de beretter om skjebner, forteller livshistorier.
Hun fortsetter: «Sa jeg kjente meg veldig godt igjen i den artikkelen, for det er jo s mange ar siden,
men jeg var sann at jeg fikk omtrent et sjokk, fikk en sann aha-opplevelse pa det.» Hun mener at legen
pa sykehuset diagnostiserte henne da hun var elleve—tolv ar, men hun fikk ikke vite om diagnosen for
da hun var trettitre &r gammel. Hun formidler den sterke opplevelsen det var & lese artikkelen i sterke
ordelag: det var «et sjokk», en «aha-opplevelse».

Uten diagnose, uten «et hus a bo i»

En kvinne forteller at hun var i tjuedrene da hun fikk vite at tilstanden hennes hadde en diagnose. Den
var et syndrom som samlet alle plagene hennes i én diagnose, med én arsak. Hun sier:



Jeg var ikke bare Gerd’® som var lita, jeg var ikke bare Gerd som var kortvokst, Gerd som hadde
hjertefeil, det var det ene, det var det andre. Men plutselig sa hadde alt en drsak, og dét var det
mye lettere d forholde seg til. Men jeg md jo si at det hjemmet jeg vokste opp i, de foreldrene jeg
har hatt, jeg kunne ikke hatt det bedre sann sett, og den oppfolgingen jeg har fitt. Da jeg fikk
vite at det var Turners syndrom, sd hadde jeg et skikkelig utbrudd og var skikkelig ..., for at jeg
ikke hadde fitt vite. Og de (foreldrene) var jo like sjokkerte og sa: "Ja, men du har jo fatt vite alt
vi har visst. Det bldnekta jeg pd og sa at det gar jo ikke an’, sa jeg, sd mye som jeg har veert
hos lege og innlagt pd sykehus, og dere har ikke visst!’ "Jo, vi har ikke visst navnet pd dette her
for du forteller oss det nd.

Journalen hennes viser at hun var pé sykehus og ble tatt kromosomprever av allerede i ellevearsalderen,
hun ble sendt dit fordi hun var sa liten av vekst. Diagnosen ble aldri formidlet til henne eller til for-
eldrene, slik hun forteller det. «Det ble sagt at jeg skulle fa en behandling for vekstretardasjon. Det jeg
trodde, og foreldrene mine vel ogsa trodde, det var at dette med pubertet og sénn, det var noe som ville
bli holdt kunstig tilbake.»

Hun trodde at gstrogenbehandling betydde at hun senere ogsa kunne fa barn. Hun spurte legen om
dette.

Da drar han pa det og sier at ja, sd lett vil det vel ikke veere for deg, men det kan vi snakke om
ndr det blir aktuelt’. Sd forteller mor i etterkant at hun har hatt en samtale med legen, og da
hadde han sagt at ’ja, datteren din har jo spurt meg om hun kan fa barn, det kan hun jo ikke,
men det syns jeg ikke hun skal fd vite nd, for hun er i en sd folsom alder, og det ville veere lett for
henne d fore et utsvevende liv’.

Hun mener at hun fikk den beste behandlingen som var tilgjengelig p4 den tiden, men reagerte sterkt
pa at hun ikke fikk en samlende diagnose pa alt som det var med henne, som kunne gjort det forstaelig.
Hun fikk ikke «et hus a bo i», som hun i dag kaller opplevelsen av & fa en diagnose. «Da jeg fikk vite
at det var Turners syndrom, s folte jeg at jeg fikk pa en méte et hus & bo i, for 4 si det sdnn.»

I fokusgruppen kommer temaet om fortielser opp, og denne replikken faller:

Jeg tror det var veldig vanlig. Du sier jo at det er mye likt for oss alle i den alderen. Og for-
eldrene ..., og det hadde jo med hierarkiet d gjore, og legene. Man spurte ikke legene om ting.

Det var en tid da legen var forbundet med sterre autoritet enn i dag, og den autoritere legerollen
opponerte man ikke gjerne mot eller stilte spersmal til. Legen visste best og var den som avgjorde.
Brukermedvirkning var ikke et ord som var tatt i bruk eller blitt en rddende ideologi.

3) Alle navn er endret.
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Diagnose 1 voksen alder. «O1, det heter Turners syndrom»

Det er ulike veier inn i diagnosefastsettelsen for dem som har fatt diagnosen i voksen alder. En vanlig
vei er at leger begynner & ngste videre nar personer kommer for noen av de symptomene og helsepro-
blemene som gjerne folger med Turner-diagnosen. Det kan blant annet vere eksem, allergi, psoriasis,
diabetes, stoffskifteproblemer eller nyreproblemer. Kvinnene kan oppleve at de far en diagnose de
ikke har bedt om eller forventet — en diagnose som Turners syndrom, som kan innebere langt storre
utfordringer for selvbildet enn helseproblemet de kom for. En kvinne som fikk diagnosen da hun var
i trettidrene, forteller:

Jeg var til legesenteret for jeg var veldig allergisk. Og det kom en lege da, og han begynte d
tegne og forklare meg det med kvinnelige og mannlige kjonnshormoner og sdann. Og han glemte
nesten hvorfor jeg kom der, at det var fordi jeg hadde eksem, og han ville at jeg skulle komme
tilbake og ta prover og sann. Han sa: 'Si ja. Og jeg gjorde det, og tok en blodprove. Og sd fikk
jeg brev fra ham om at jeg hadde Turner, ... kanskje fordi jeg fortalte ham om alt jeg hadde. Jeg
er fodt med hjertefeil, jeg er liten av vekst, og sd har jeg funnet ut i ettertid at han er spesielt
interessert i den diagnosen.

Hun forteller at hun var veldig sliten da hun fikk diagnosen, holdt den for seg selv og skjulte den for
sine foreldre. «Jeg tenkte at jeg skulle ikke belaste moren og faren min. Jeg holdt det veldig for meg
selv.» Men en dag da moren spurte hvor hun hadde veert, fordi hun hadde vaert borte til undersekelse,
fortalte hun dem det.

Og jeg sa at det var ikke noe nytt, egentlig, det var det samme. (...). Ndr du har sd mange ting
som jeg har, sd er det ikke nytt heller. Jeg var bare glad for d fa vite ..., oi, det heter Turners
syndrom!

Men heller ikke denne interesserte legen ga noe sarlig informasjon, den fikk hun forst gjennom
diagnoseforeningen.

Informasjon om diagnosen gir bade gjenkjennelse og setter ulike symptomer og plager inn i en
storre sammenheng. Ikke minst viktig er, som flere papeker, at kunnskapen om diagnosen samtidig gir
mer kunnskap om dem selv. En kvinne som fikk diagnosen i tjuedrene, sier:

Jeg husker at ikke sa lenge etter at jeg hadde fatt diagnosen, sd fikk jeg tilsendt et hefte fra
Danmark, og d lese det gjorde veldig godt, for der var det grei informasjon. Og d lese det var
nesten som d lese historien om meg selv. Jeg kjente det igjen.

Men ufullstendig informasjon kan ogsa i voksen alder ha store negative effekter. En kvinne midt i livet
som fikk diagnosen i telefon fra sykehuset etter & ha veert der til undersekelse, forteller at hun gikk pa
Internett for & fi mer informasjon. Hun ble forferdet over hva hun fant der. Turners syndrom er som
nevnt en diagnose som kan ha mange framtredelsesformer, innebare ulike tilstander og plager.



En samlet framstilling av alt man kan risikere & fa, kan bli overveldende ved alle negative forhold som
listes opp:

Og sd ploppet det opp noen voldsomme artikler med masse negativt og masse gammelt. Og sd
spurte legen pd sykehuset om jeg hadde veert pd Internett. Og de beklaget at vi hadde fdtt infor-
masjonen over telefonen da, det beklaget de. "Jeg var pd nettet, men det slo jeg av’, sa jeg. 'Det
var bra’, sa han. Og da fikk vi med oss masse brosjyrer.

Enkelte framhever positive sider ved det 4 ha fatt diagnosen i voksen alder og ikke som barn. En
kvinne sier, som kvinnen i fortellingen vi innledet med:

Jeg sier jeg er glad, jeg, at jeg ikke visste det for jeg var voksen og gift. Jeg vet ikke om jeg
hadde vdget d veere sammen med menn hvis jeg hadde visst det som stod i boker den gangen.

Erting og plaging 1 oppveksten?

Bortsett fra at jeg var veldig lita, sd var det ingen helseplager. Jeg folte meg som alle andre,
men jeg ble mobba.

Kvinnen forteller om hvordan andre barn var etter henne. En annen sier ogsa at hun ble veldig mye
mobbet i oppveksten og hadde en toff skolehverdag:

Jeg ble kalt for dokka’og det var ..., altsd jeg klarte jo ikke alt det de andre klarte, sd jeg var jo
aldri den som ble forst valgt til et lag og sd videre.

Dette dominerte hennes oppveksterfaringer, selv om hun var flink pa skolen. Ellers er det fa beretnin-
ger fra intervjupersonene om regelrett mobbing.

Reaksjonene og tilpasningen til diagnosen er som vist forskjellige og avhengig av livsfasen da
kvinnene fikk vite diagnosen. Samtidig har alle opplevd at de ble lavere enn sine jevnaldrende og at de
kom sent eller overhodet ikke i puberteten. Jevnaldrende jenter fikk menstruasjon, bryster, kvinnelige
fasonger — og fikk interesse for gutter.

Kvinnene legger ikke s stor vekt pa at de er lave av vekst, slik de n& opplever det. Samtidig har den
lave hagyden hatt innvirkning og betydning pé flere mater. Det er selvsagt variasjoner, fra de som ble
«toffen, aksepterte, og var med i barneflokken, til hun som kort fortalte: «Men jeg ble jo alltid valgt
sist.» De forteller at de ikke klarte & hoppe over bukken i gymnastikktimen, og fikk dérlig karakter
fordi de som sma ikke klarte kravene. De ble fortere slitne enn de andre. De kom gjerne sist ut i det
brutale systemet som ble praktisert bade i gymnastikktimene og frikvarterene, der barn ble valgt og
rangert etter sine ferdigheter i lek og idrett. Turner-jentene var oftere blant de siste.
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A bli litt teff

Det er en vanlig oppveksthistorie at de ble behandlet pd samme mate som de andre sgsknene. Samtidig
kommer det gjerne opp at de ble oppmuntret til & «toffe seg», bli (mer) robuste.

Nei, jeg har aldri blitt behandla annerledes, det er kanskje derfor jeg har blitt litt sann taff og
aldri brydd meg noe scerlig om noe heller, fordi at jeg mdtte gjore akkurat det samme som dem.
Ble behandla likt som dem.

Kvinnen sier at det ikke ble tatt mer hensyn til henne fordi hun var mindre av vekst, men «de oppfordra
meg heller til 4 bli litt mer ..., vaere robust og litt teff og sann day.
En annen er glad for en oppvekst i en stor seskenflokk.

De tok seg av meg pd den mdten at de provde d gjore meg toffere. De sd at jeg var pysete og ikke
turte d gjore ting. Sd provde de d taffe meg litt opp. Og jeg foler jo at jeg er blitt toffere nd.

A vare utenfor i ungdomstiden

Mange forteller at de var med i flokken, noen understreker at de var sosiale og hadde mange venninner.
Men én fortelling som gar igjen, er at det ble langt vanskeligere & vaere inkludert da de kom pa ung-
domsskolen eller gymnaset — i pubertetsfasen. Det er ikke erting eller mobbing de forteller om, men at
de falt utenfor eller ble utestengt. Det varierer hvilke ord de beskriver utenforskapet med.

For meg var barneskolen grei. Jeg hadde alltid venner og gikk aldri alene. Men det var veldig
stor omveltning d komme pd videregdende. Da ble jeg holdt utenfor. Jeg hadde venner hjemme,
men ikke i klassen. Det var veldig vanskelig. Jeg skjonte at det var noe, men jeg klarte ikke d
sette ord pd det. De skjonte jo ogsd at det var noe galt med meg. (...). Det er klart det er vanske-
lig. Du begynner pd videregdende og er helt flatbrysta og veldig umoden. Det ser jeg i etterkant.

En annen kvinne sier at hun felte seg som «femte hjulet pa vogna». En tredje hadde et tilleggshandikap
ved at hun var herselshemmet, og sier hun ble «utestengt».

De forteller at de falt utenfor bade nar det gjaldt interesser og samtaletemaer — gutter og kvinnelig-
hetsutvikling — erfaringer og forstaelsen av koder og hva som foregikk:

Det er dette med de sosiale kodene, det som er jentete. Jeg kunne heller ikke det der helt, dette
med blikk og alt det der, erting og ... Jeg forstod det ikke.



A leve med Turners syndrom — en mangfoldig tilstand

Turners syndrom kan sies & vaere en «samlebetegnelse» for en tilstand med én arsak: kromosomavvik
— forbundet med en rekke ulike tilstander, der man kan ha fa eller mange. Dette innebarer rimeligvis at
helsetilstanden varierer enormt.

En kvinne forklarer syndromet slik det berarer henne:

Altsd definisjonen pad et syndrom, det er jo som du helt sikkert vet, et sant opphop av tilstander,
og ndr det er mange av dem og de er sammen sdnn i ..., sd kaller man dem gjerne for et syn-
drom. Alle md nodvendigvis ikke fd pytt og panne av alt, men noen ting er gjerne overrepresen-
tert i enkelte grupper. Sann som autonome sykdommer er ofte overrepresentert i var gruppe. Jeg
har forskjellige sanne ting. Og jeg har to ganger veert hasteinnlagt i de senere dra pd grunn av
hjerterytmeforstyrrelse. (...). Det har gjort at jeg har kjent meg sliten og har valgt d soke 50
prosent uforetrygd og det d kunne jobbe 50 prosent. Jobben betyr sa mye for meg.

Til sammen har plagene fort til at hun har redusert jobben, i samrdd med legen.

Legen min, da vi til slutt valgte d gjore dette her, sd sa han at ’jeg md bare si’, sa han, 'at jeg
har fa pasienter med sapass mange og til dels alvorlige diagnoser som du har, som er sdpass
oppegdende’. Sa fastlegen min. Han skjonner vel egentlig ikke at jeg har holdt ut sa lenge som
jeg har (hun smiler), men det er vel lysten som driver verket.

En vanlig tilstand forbundet med Turners syndrom er hearselsnedsettelse. En kvinne forteller at hun i
barndommen gikk sveaert mye til legen for & fa foretatt utskyllinger og stukket opp trommehinnene.
Men oppfelgingen var mangelfull — i trdd med datidens alternativer. «Det var aldri vurdert noe hereap-
parat da, det var aldri vurdert om jeg skulle ga i en egen herselsklasse eller ha noe oppfelging der. Jeg
har fulgt normal skolegang hele veien.» Hun har gjort munnavlesning «i veldig stor grad», men har pa
tross av dette klart seg rimelig bra i skolen, og var veldig sterk i norsk og muntlige fag.

Hos enkelte var det herselsnedsettelsen som ferst ble oppdaget, mens diagnosen Turners syndrom
ble satt mange ar senere. Langt bedre tilpassede hereapparater og operasjonsteknikker har gjort det
mye lettere 4 klare seg med herselsnedsettelsen. En har fatt satt inn kokleaimplantat* og opplever na en
helt ny verden.

Det ble et helt nytt liv. (...). Du fdar med deg mye mer. Bare her i dag sd kunne jeg dpne vinduet
og sd horte jeg fugler. Det har jeg aldri hort for. Og det d hove musikk. Det er vanskelig d
forklare det, men det har bare veert helt herlig. Det har veert fantastisk — for meg i hvert fall.

4) Hereapparat som opereres inn i det indre ere (koklea = sneglehuset) og omdanner lyd til elektriske impulser.
Dersom herselsnervefibrene er i orden, kan hjernen lese av og gjenkjenne lydmensteret.
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Til sammen inngdr alle tilstandene og sykdommene — fa eller mange — i en total kroppsopplevelse. Det
kan for en del personer vaere mye som maé sjekkes, folges opp og behandles.

Noen peker pd manglende koordinering av armer og ben. «Min mann ler av meg nar jeg forseker a
ro.» Enkelte har vansker med motorikken. En kvinne utbryter: «Jeg hater & ga tur!»

En annen forteller at hun er i fortidrene og kaller seg «frisk og rask», men om forandringer i helse-
tilstanden sier hun:

Jeg er jo faktisk litt ung jeg da i denne sammenhengen. (...). Men jeg har jo slitt med muskel- og

skjelett- og ryggplager som de fleste som jobber i mitt yrke. Jeg har veert utredet litt i forhold til

revmatisme, men de har ikke funnet helt klart noe. (...). Det er ganske taft (i jobben), tungt fysisk,
og nar du ikke har hayden med deg, sd blir det tungt.

Det er ikke lett & vite hva som er hva, og syndromtilstanden og andre kroppslige endringer fungerer i
samspill med omgivelsene. Ettertenksomt foyer hun til: «Men kanskje det at det er tungt, det har &
gjore med diagnosen & gjore ogsa.»

A tolke koder

Syndromet er som nevnt forbundet med vanskeligheter med & tolke sosiale koder. Noen av kvinnene
forteller om slike erfaringer. Det ble serlig vanskelig i ungdommen, da kodene ble mer komplekse og
mer knyttet til kjonn og kjennsidentitet — en erfaringsverden de unge jentene enda ikke hadde tilgang
til. De forteller at de oppfattet ikke hva som foregikk; blikk, erting. «Det er et sprak der ..., et eller
annet.»

En kvinne forteller at hun i barndommen likte best & snakke med gamle folk.

Jeg syntes det var mye kjekkere d snakke med eldre folk. (...). Jeg ser at du er veldig umoden pad
noe, og sd er du moden pad noe annet. (...). Men det jevner seg ut etter at du blir voksen.

Den langsomme samtalen med en som har god tid, var lettere og bedre enn praten i den kjappe og
kompliserte ungdomsverdenen. Andre forteller om samme erfaringer; de likte & samtale med eldre,
mens «dette med kjereste var veldig vanskelig day.

Noen nevner at vanskene med & tolke sosiale koder har gitt «ringvirkninger», usikkerheten sitter i
fremdeles.

A vaere liten med «Turner»

A veere mindre enn de aller fleste innebzarer mange utfordringer. Det starter tidlig: Den lille jenta som
ser sa liten og umoden ut, kan begynne ett &r senere pa skolen enn jevnaldrende, noe som det fortelles
om.



En kvinne forteller at forste gang hun reagerte pa at hun var mindre enn andre, var da hun begynte pa
skolen. En annen forteller om en liten klassekamerat som fikk mindre skolepult enn de andre:

Da jeg begynte (pd skolen) sd var det en i klassen min som fikk en spesialstol og pult, for hun
var ogsd lita, men jeg tror ikke ho var ... Da tenkte jeg at det burde kanskje jeg hatt ogsd. Men
jeg er glad i dag at jeg ikke fikk det, ikke sant. For den gangen var pultene og det lavere, i stedet
for i dag sd regulerer de med stol, pultene er vanlige. I ettertid sd var jeg glad for at jeg ikke ...,
for at jeg brukte vanlig. (...). Hun kom jo pd et mye lavere nivd, ikke sant, enn det andre var.

A vaere omtrent jevnhoye letter oyekontakt. En person som er lavere enn den andre, ma «se opp til»
ham eller henne, og blir «sett ned pa». Dette er vanlige uttrykk for a bli beundret og nedvurdert.
En kvinne forteller om sine erfaringer med & vere liten:

Jeg har pd folelsen som voksen, for nd har jeg merket ..., du merker jo det ndar du er mindre. Du
far den forskjellen der at ..., du far en sann forskjell pd ..., ja, for d fd kontakt med folk. Det er
rett og slett at du fdr oyekontakt og det der.

Hun merker sin hoyde pa reaksjonene til andre. A vaere hoy gjer personen mer synlig, & vare liten gjor
at hun lettere blir oversett.

Det kommer opp flere fortellinger om hvordan den minste kvinnen i en gruppe blir oversett i
butikker, ekspeditrisene henvender seg til den hoyeste. En kvinne har observert at ogsa rullestolbrukere
blir oversett. Hun sier:

Det er ikke sdann at du tar deg neer av det, men ..., du legger merke til det, ja. Men de fleste av
oss sier vel ifra ogsd, tenker jeg, ndr de opplever det, i hvert fall de som er ... For vi ser det og vi
er sapass ..., vi har sapass mange dr pd nakken at vi sier ifra, ikke sant? (hun ler). Det er
kanskje vanskeligere for en som er i tendra d si ifra i forhold til en som er voksen.

En forteller at hun ble mobbet pé skolen, men ikke for at hun var liten.

Jeg var mindre, men ble ikke mobba fordi jeg var lita, men jeg har jo blitt mobba av andre
drsaker. Blant annet sd var jeg tjukk, og det ..., sd jeg fikk jo hore det en del pd det. Ja, jeg ble
litt mobba. Tror mye av det var pd grunn av tjukkheta, for jeg folte ikke at det var pd grunn av at
jeg var lita at jeg ble mobba.

Som vi har vert inne pa, er det et utall av kjennetegn og tilstander som kan brukes som paskudd for
mobbing. Men oftere herer vi at kvinnene mobbes for andre forhold som har ekt hyppighet hos kvinner
med Turner syndrom; som herselshemning, fedme og synsnedsettelse. Den vanlige ungdomserfaringen
er opplevelsen av & falle utenfor.
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Selvbilde

Flere kvinner har fortalt om at de selv fikk sveert lite oppfolging av foreldrene og andre, og ikke fikk
grunnlag verken for frimodighet eller &penhet om sin situasjon, slik dagens ungdom ser ut til & fa. «Det
var aldri den oppfelgingen som de har i dag, ikke sant. (...). Du holdt mye mer for deg selv.»

De ser den store kontrasten fra dagens unge med Turner til egen oppvekst. En forteller om travle
foreldre med stor barneflokk og tradisjonell arbeidsdeling, slik det var vanlig i foreldregenerasjonen:

Jeg vokste opp med en far som aldri hadde tid. Han var alltid ute pd farten, ikke sant, og
mamma strevde med huset og barna og stelte mat og ... Jeg lurer pd hvis jeg hadde hatt litt
mer oppfolging og mer oppbakking, at jeg kanskje hadde litt mer behov...., at jeg hadde veert
litt mer med de andre og det der i oppveksten.

Flere understreker at det som var serlig vanskelig & akseptere da de fikk diagnosen, var opplysningen
om at de ikke kunne fa barn. Noen var ikke si opptatt av dette da de var i fjorten—femtenarsalderen. En
sier: «Egentlig ikke. Vi prata mest om gutter og sann. Unger var vel noe tema, men ikke sa store
greiene, liksom.» Derimot ble det et mye mer patrengende og viktig tema da hun kom 1 tjuearene.
«Tenkte jo veldig mye pa at du ikke kunne i unger og sann.»

Det fantes jo andre jevnaldrende som ikke kunne f4 barn. En forteller:

Jeg hadde en venninne som jeg prata litt med da, for ho kunne ikke fi unger sjol. Vi prata litt om
det, men ikke sd ..., det var mye du holdt for deg sjol, liksom.

For kvinnelig selvbilde og livsplanlegging, har det & f& barn vert sentralt. Dette peker mange pa som
det vanskeligste & forholde seg til nar det gjelder diagnosen.

A etablere parforhold

Kvinnene med Turners syndrom har — med hormonbehandling — likevel kommet inn i puberteten. Den
vanskelige ungdomsfasen ble lettere. «Jeg syntes det ble lettere egentlig, du feler deg mer som en
dame eller jente.»

Mange er likevel «sent ute», og nelende og usikre i forhold til gutter/menn og til & g& inn i parfor-
hold. Noen hadde som nevnt gétt pa anabole steroider i en periode.

Men ndr det gjaldt dette med gutter og sdnn, sd var det jo litt annerledes da, for da var du jo litt
spent pd hvordan det fungerte. Tok lenge for jeg liksom turte d prove d gd inn i et forhold og
sdnn da. (...). Jeg var jo forelska og sann da, vet du, syntes jo gutter var kjekke og alt det der,
men liksom d ga videre med det, det bremsa jeg liksom litt pd. (...). Det tok sa lang tid for jeg
provde et forhold, for jeg endelig skjonte hvordan det gikk med meg ogsd. (...). Jeg var jo litt
redd for hva gutten mente og ..., om jeg klarte a gjennomfore et samleie og alt det der.



Vi herer fra mange at de lenge var usikre og nelende nar det gjaldt gryende tiltrekning og forhold til
gutter, med flert, forelskelse, seksualitet og parforhold.

Enkelte har ikke opplevd & leve i parforhold. «Nei, har ikke hatt sdnne forhold, nei, og det tror jeg
ogsa har en del med at jeg er lita og sann da, pluss at det har med min personlighet & gjare. (...). Det
har bare ikke blitt sdnn.» En annen fikk forst kjereste etter at hun var over forti ar.

Flere forhold holdt kvinnene tilbake og gjorde at seksuell debut, kjeereste- og parforhold ble aktuali-
sert og ensket forst sent i livet. Noen har opplevd det som en stor hindring at de ikke kunne fa barn.
Det nevnes erfaringer da de tror det er grunnen til at partneren trakk seg tilbake, selv om det ikke ble
sagt.

Noen har opplevd at den partneren de fikk, kanskje sent i livet, fullt ut aksepterte barnlgshet i
forholdet. Kommet litt hoyere opp i alder er det mange menn som har brutte forhold og skilsmisser bak
seg —noen menn har allerede barn og er ikke spesielt opptatt av a fa flere. Samtidig oppdager kvinnene
at det er andre barnlgse kvinner og mange ulike grunner til at de ikke har barn. En kvinne sier — som
mange — at det & ha Turners syndrom preget henne serlig i ungdomstiden og ung voksen alder.

1 forhold til det med partner og d fa barn og sdnne ting. Ja, sd kom jeg i en fase hvor jeg hadde
etablert en rolle som singel. Jeg hadde gjort noen erfaringer pd godt og vondt. (...). Mange av de
problemstillinger er jo refleksjoner som kvinner uten barn, det er jo de samme som andre
kvinner uten barn har. Ja.

Kvinnenes erfaringer gjennom livet gdr sammen med en historisk utvikling av mer mangfold og
variasjon 1 kvinners livslep. Det er blitt mer legitimt & velge et liv uten barn, og det er etter hvert blitt
mange utradisjonelle mater & fa barn pa. I denne store — og aksepterte — variasjon av partnerforhold og
foreldreskap, er deres barnlgshet ikke lenger spesielt avvikende eller annerledes.

Tidlig kroppslig slitasje

A veere liten inneberer pdkjenninger som medforer kroppslig slitasje. En far storre problemer med &
lofte, vanskeligere for & na opp til ting, ma oftere strekke seg etter noe, ma begye nakken for & se opp,
far ikke bena ned i gulvet nir en sitter, og ma ga/smalepe fortere for & holde folge med andre. En mé
bruke relativt mer krefter og energi for & utfere samme gjoremal. Det gjelder mange bevegelser og
mange detaljer andre vanligvis ikke tenker over. Verden omkring — alle dimensjoner — er planlagt for
heyere mennesker. Det blir belastninger bade privat og i arbeidslivet — og «ute 1 den store verden».

Det var jo mye armer og skuldre og rygg. Mest armene. Ndr jeg jobba var det mest bare armene.
Det er jo ingen ting som er tilrettelagt. Nar du er ute i det store, sd er det ingen ting som er
tilrettelagt, vet du. Bare nar du skal ut og handle, sd er det forskjellig hoyde. Det er det jo for
alle da, men vi mad jo strekke oss mer. (...). Det blir mer belastning, ja. Og ndr du beerer, sd
beerer du jo sdann (viser), sd de (posene) ikke skal slepe i bakken — du beerer jo ikke der nede
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(viser). (...). Og bare ndr jeg tar skritt, sd tar jo jeg to—tre skritt pd et vanlig skritt for en vanlig
voksen person, ikke sant. Sd du bruker mye mer energi pd alt det du gjor.

Hun og andre begynte tidlig & merke at kroppen ble sliten. Hun sier at hun begynte 4 merke det alle-
rede i slutten av tjuearene. «Det var ikke lokalisert noe spesielt sted, det var generelt i hele kroppen.»

Mange av kvinnene med Turners syndrom har pa ulike mater merket aldrings- og diagnoserelaterte
sykdommer, kroppslige endringer og helseplager relativt tidlig i livet.

Tretthet: «Utladet batteri»

Flere av kvinnene forteller at de i dag opplever at de har mindre krefter og ofte opplever at de er
«veldig slitne» eller helt «uttemte» nar de har foretatt seg noe.
En kvinne som jobber 50 prosent sier:

Sd spor legen meg ‘og ellers er du frisk og rask?’ Sa begynte jeg d le. "Jeg kan si at jeg er frisk,
men jeg vet ikke om jeg kan si at jeg er rask’ (hun ler). (...). Jeg ser andre damer etter jobb, ikke
sant, sd drar de plutselig til byen og gdr i butikker og pd kafé. Jeg klarer det ikke etter at jeg har
veert pd jobb, for da er jeg sd trott at jeg ma hvile for d klare en kveldsetappe. Sa det merker jeg,
at jeg har mindre batteri, for jeg har mindre d gd pd.

Hun far spersmél om det har veert slik bestandig, men hun mener det er blitt mer etter at hun er blitt
eldre og kommet i overgangsalderen. Samtidig mener hun at det er noe kvinnene med Turner har felles
— de fleste av dem.

Vi har et mindre batteri. Det er ..., jeg bare tror det. Og jeg ser det veldig godt nar vi er samlet
alle sammen pd drsmoter eller pd Frambu.

Trettheten kan komme i mange sammenhenger hvis de har vert «for» aktive. «Da blir jeg helt slatt ut,
hvis jeg tar meg veldig ut.» Da bruker de vanligvis lang tid pa & hente seg inn; neste dag eller eventuelt
flere dager.

En kvinne sier hun ser det samme mensteret hos dem som er unge (med Turner) — de blir ogsé «slatt
uty». Da blir den beste dags- og ukerytmen den jevne, der man kan planlegge det man vet man har nok
krefter til: «perioder med jevn aktivitety.

A vaere oppmerksom pa at tretthet ofte folger med Turner-tilstanden gjor at det er lettere 4 vere
apen om det og tilrettelegge for barn og unge med Turner.

Jeg veldig glad for at de som er unge vet masse, sda kan de ta hensyn til det. De vet masse, og de
md hvile.



Valgets kvaler — a fortsette 1 jobben eller ei

De femten kvinnene har eller har hatt varierende posisjoner i yrkeslivet, og flere arbeider fortsatt i full
stilling. Deltagelse i yrkeslivet er svart sentralt pA mange méter. Arbeidet gir innhold i hverdagsliv og
helg, arbeidet gir vanligvis et sosialt milje, og gir grunnlag for selvfolelse og yrkesstolthet. Men med
opplevelsen av at den ndvarende jobben krever mer enn kreftene rekker, begynner valgets kvaler, og
det blir pé tide & vurdere hele arbeidssituasjonen:

Jeg tenker mye pd om jeg kan prove d gjore noe for d komme meg over i en annen jobb. Men sd
er jo ikke det sd enkelt. For jeg har jo hatt en del problemer, og hvis jeg skal gjore det sd md jeg
gjore det nd. Enten ta mer utdanning eller finne en annen jobb. For alderen jobber mot meg
ogsd, sd jeg md gjore det nd, tenker jeg. Og sd tenker jeg pd familien — foreldrene mine og
sosknene mine — og min egen helse selvfolgelig.

Mens noen har valgt et yrke som ikke er serlig fysisk belastende, er det andre som ikke har tenkt noe
serlig pa hva belastninger pa jobben kan komme til & bety pa lengre sikt. Fleksible arbeidstidsordnin-
ger og ulike kombinasjoner av arbeid og trygd kan bidra til at kvinnene ikke stenges ute fra yrkeslivet:
«Jeg ser jo at det nd er en himmel i forskjell i forhold til det & ga fullt, du har jo en del mer fri.»

Mange forhold spiller inn nir en overveier om en klarer 4 fortsette i arbeidslivet. A matte slutte i
jobben kan oppleves som svaert vanskelig. I tillegg til helseplagene er det tretthet og slitenhet som er
den medvirkende arsak til uferepensjonering. Kreftene strekker ikke til lenger. Ofte er det leger som
har hatt en avgjerende rolle nér beslutningen tas. Legene har papekt at kvinnene ikke ber slite seg helt
ned.

De fleste av kvinnene som har redusert arbeid eller er gatt ut av arbeidslivet, har lagt omstillings-
prosessen bak seg, mestret overgangen og trives med sitt nye liv — slik de forteller om det. «Det er blitt
bedre med full uferetrygd, for for orket jeg ikke noe, jeg kunne bare sitte i sofaen og sove hele kvel-
den.»

Ufoerepensjonen gir dem na anledning til & ivareta seg selv, pleie kroppen og sette ned tempoet. Nér
livet kan tas mer med ro, kommer ogs& muligheten til & prioritere aktiviteter som gir glede i tilvaerel-
sen, noe som igjen virker helsefremmende. «Jeg har orket mer nd nar jeg har sluttet, jeg har orket & ha
det sosialt og treffe venner og sénn.»

Kvinnene gnsker respekt for hva de har ytt i hverdagslivet, forstielse for at det ble for slitsomt &
fortsette i arbeidet, og at de ma slippe nedvurdering fordi de slutter i yrkeslivet.

A drive fysisk trening

Flere kvinner forteller om treningsopplegg som virker godt, der de er under veiledning av fagfolk.
«Trener ene uka, og andre uka sa har jeg benkbehandling som da er litt varme og massasje og trening.»
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Flere bruker svemmebasseng som treningsarena. De har gode erfaringer med individuelt tilpassede
ovelser i temperert vann. Dette bedrer funksjonen i ledd og muskulatur. A veare fysisk aktiv i vann er
forskjellig fra & veere i aktivitet pa land. Ikke bare blir belastningen pa bena sterkt redusert pa grunn av
oppdriften i vannet, det blir ogsd mindre trykk pa leddene, samtidig som mange og store muskelgrup-
per tas i bruk. Badet gjor kroppen mer smidig og myk:

Jeg merker godt den varmtvannstreninga, for ndr jeg kommer hjem pa mandagskvelder etter a
ha veert der — er sa myk og deilig! Bare d sette meg her og se pd TV! Er sd deilig, behagelig i
kroppen liksom — et helt nytt menneske altsd.

A g4 tur er ogsa en fin méte 4 holde seg i form pa. Mange har stor glede av & vaere ute i naturen, og
trener planmessig pa egen hind: «Vi gér ofte en runde her, fem kilometer, jeg har som mal & holde den
helst to ganger i uka i hvert fall.»

A lytte til kroppens signaler er med rene blitt svaert viktig: «Jeg fungerer best nir jeg kan gjore
ting 1 mitt eget tempo. Ga rolige turer, ikke for mye.»

Hvor fysisk aktive personene er, varierer svert. Dette er selvsagt ogsa avhengig av helsetilstanden.
Malet er & unngé ytterligere funksjonsreduksjon, og all fysisk aktivitet bidrar til bedre fysisk form. Det
er mange avelser som ikke krever sa stor innsats. Flere ensker og etterlyser individuelt tilpasset fysio-
terapi eller opptrening.

«Hva er Turner, hva er aldring, hva er meg?»

Kvinnene reflekterer over hva som skjer under aldringen. De har som gruppe en rekke konkrete syk-
dommer og plager — noen har nesten ingen, andre har flere. Mange opplever som nevnt at de er ekstra
slitne, og at det har gkt pé de siste drene. De lurer pa hva som er Turner og hva som er «vanlig» ald-
ring. Nar de merker kroppsforandringer og -signaler, stiller de andre spersmal til kroppen enn personer
uten diagnosen. De spor: «Hva er Turner, hva er aldring, hva er meg?» Det er spersmal uten klare svar
og avgrensninger.

Sdnn som i gdr sa merket jeg at ah, nd er jeg sliten, lurer egentlig pa hvorfor. (...). Du md huske
pd at jeg tror mange av oss egentlig tenker veldig mye, skjonner du, pd sanne ting. Det er mange
som kanskje tenker at ’er dette i forbindelse med Turner, og er dette Turner-ting?’ og litt sann.
Sdnn er det.

Forestillinger og spersmal om hva som er «Turner-ting» og hva som er «andre ting», er rimeligvis
sterkt pavirket av informasjon om diagnosen som de har fétt fra mange kilder, ogsa fra andre pa
«Turner-treffy». Det er mye som kan forbindes med & vaere kvinne med Turners syndrom, og som
vanskelig kan avgrenses mot vanlige reaksjoner og tilstander alle kan rammes av under aldringen:



Hva som er Turner og egentlig naturlig ndar du har passert femti ... Jeg opplever at jeg blir veldig
mye mer sliten enn kanskje andre damer, kolleger og slikt, som jeg ser har en helt annen kapasitet.
Det ser jeg veldig mye bedre nd enn for noen dr tilbake.

Mer sarbar eller mindre sirbar med alderen?
Andre peker pé naertagenhet og depresjon som noe som gjerne rammer kvinner med Turners syndrom:

Men som sagt, jeg har inntrykk av at mange av de Turner-jentene er litt deprimerte egentlig. Jeg
vet om flere. Vi har kanskje litt lett for a bli deprimerte og sdann, litt neertagende mange ganger,
noen av 0ss. (...). Vi prover kanskje ikke d veere sann ..., jeg prover d ikke veere sa neertagende
mange ganger, men er det kanskje likevel.

I fokusgruppeintervjuet nevner en kvinne at hun er blitt mer sarbar i de siste arene. «Jeg tenker pa det
at det er veldig lett 4 ta ting i ..., nér folk sier ting til deg som de ikke mener negativt, si er det lett &
tenke: *Jaha, det er meg det er noe galt med na.’»

Da er det en annen kvinne i fokusgruppen som forteller at for henne var barndom og ungdom verre,
og at livet har endret seg til det bedre.

Jeg folte at det hang sammen med selvbildet, og det d komme seg ut og fd seg en jobb. Og det
henger sammen med det ..., du klarer i hvert fall det. Og det vokste jeg pd. Og da jeg ble femog-
tyve dr, sd ble verden mer avslappet. Arene frem dit var mye mer ...

En tredje kvinne sier at hun ogsé opplever sterre modning, trygghet og selvtillit na.

I tillegg kommer hver enkelts spesielle livserfaringer og pakjenninger. Dette kompliserte samspillet
kan gi helt motsatte utviklingstendenser under aldringen; noen blir mer sirbare, andre mindre sirbare.
Spersmalet om hva som er Turner og hva som er aldring gjentas stadig — og har ikke noe klart svar.

Kontakten med helsevesenet

Legene og helsevesenet har rimeligvis meget stor betydning for hvordan livslepet og aldringsprosessene
utvikler seg for mennesker som har en sjelden diagnose. Det helsemessige grunnlaget i annen livshalv-
del bygger pa behandling og tilrettelegging tidligere i livet, like fra barndommen. Studier har doku-
mentert mangelfulle kunnskaper og tilfeldig oppfelging fra leger og sykehus (Grue 2008, Grut mfl.
2008).

Intervjupersonenes fortellinger vitner om stor sprik i interessen for Turners syndrom hos fastlegen
— den som primert har ansvaret for 4 felge dem opp. En kvinne byttet fastlege etter at han uttalte: «’Du
skremmer vettet av meg, for jeg har aldri hert om Turner for, jeg.” Sa da bytta jeg.»
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Andre har et godt personlig forhold til fastlegen, men opplyser at det er de selv som ma ta ansvaret for
oppfelgingen over tid:

Men jeg md folge opp: 'Nd md du ta den og den blodproven og sjekke’ sann og sann, og: "Ja vel,
ok’ (svarer legen).

Atter andre er vel tilfredse med helsevesenet, slik det fungerer for dem:

Da md jeg bare si at jeg er veldig fornayd som jeg har det nd. Jeg blir fulgt opp av fastlegen min
og har alt pa Oslo universitetssykehus — ore, nese, hals, hud. Jeg synes jeg har det bra.

Kunnskapen: Foreningens, Internetts og kompetansesenterets
betydning for informasjon om diagnosen

Siden kunnskapen om Turners syndrom lenge har vert liten i1 helsevesenet, og informasjon og oppfel-
ging ofte tilfeldig og ufullstendig, har som nevnt mye informasjonsinnhenting veert overlatt til perso-
nene selv. Da har bade diagnoseforeningen, Internett og kompetansesenteret veert til stor hjelp. En
kvinne omtaler sin inntreden i og anvendelse av foreningen pa denne méten:

Jeg bruker den litt for d fa ny kunnskap og litt pd en mdte, for d danne meg et bilde, for d se
andre med Turner: Hva er dette? Jeg kan jo lese mye pa nettet, men jeg sd med en gang at det
var noe, sd jeg meldte meg inn.

Diagnoseforeningen brukes ikke bare som kilde til kunnskap. Flere opplever ogsé god sosial stette i
fellesskapet sammen med de andre som er medlem av foreningen.

Jeg syns den har veert veldig bra, betydd veldig mye. Treffer, som jeg har sagt mange ganger,
treffer andre jenter i samme situasjon og far prate og diskutere ting og sdnn.

Kvinnene med Turners syndrom har Frambu som «sitt» kompetansesenter.’ Frambu har spilt en vesent-
lig rolle for intervjupersonene, bade nar det gjelder informasjon, spesiell oppfelging av enkeltpersoner,
grupper eller familier, og ved 4 etablere kontakt mellom avdelinger og andre etater. Ansatte ved Fram-
bu «reiser ut» til sykehus, foreninger og andre instanser og gir stette og informasjon. Mange av dem
som ble intervjuet setter stor pris pa en slik individuell oppfolging.

A delta pa «samlinger» i regi av Frambu betyr mye for kvinnene p4 flere méter:

5) Intervjupersonenes forhold til kompetansesentrene er inngéende beskrevet i Lisbet Gruts bok: «Livslep og
aldring med en sjelden diagnose» (2011).



Det er greit d vite om situasjonen din, og hva du har for rettigheter! Og ikke minst er det greit d
komme sammen med likesinnede, ikke minst det sosiale om kvelden.

Hva kan kompetansesenteret og gvrige hjelpeapparat
bidra med under aldringen?

De femten kvinnene med Turners syndrom har brukt egen innsats og ekstraordinaer mestringsvilje for &
handtere skader og overvinne funksjonsnedsettelser som folge av kromosomfeilen. Men selv om de
vanligvis er godt orientert om sin tilstand, ensker mange mer faglig help. De savner kunnskap og
veiledning om hvordan de best kan innrette seg bade i dag og i arene som kommer, for at de skal
beholde best mulig funksjon og mestringsevne, og for at tilstanden skal sette s& fa begrensninger som
mulig.

Kvinnene tar opp en rekke spersmal knyttet til det & bli eldre. Dette er spersmal som ikke har enkle
generelle svar. Hvordan skal de forsta og hindtere de psykiske og fysiske helsemessige forandringene
som de opplever? Hvordan skal de takle viktige overganger og hendelser i livet, som det & forlate
arbeidslivet eller bli mer avhengig av hjelp? Hva kan de vente seg i drene som kommer etter hvert som
de blir eldre, og hvordan ber de innrette seg? For mange er det viktig & kunne stille spersmélene og
reflektere over temaene slik de utspiller seg i eget liv, i samtale med ansatte som har fagkunnskap og
bred erfaringsbakgrunn. Det dreier seg om & fa medisinsk og helsemessig kunnskap, informasjon og
veiledning om tilbud og muligheter, stimulering og oppmuntring, og psykisk stotte.

Kvinnene ensker a bli mett pé en helhetlig méte. Ikke minst vil det veere et vedvarende behov for
kyndig veiledning i den vanskelige avveiningen mellom for mye, passe og for lite trening, mellom stort
forbruk av krefter og nedvendig hvile.

Noen nevner de har et enske om det vi kan kalle samtale om livet. Det kan vere behov for & snakke
med noen som har kunnskap om og forstéelse for hvordan det er 4 leve med diagnosen, uten at det
alltid er dén som er problemet. Dette kan vaere samtaler som dreier seg om a bearbeide tanker, folelser
og opplevelser knyttet til parforhold og familie, kontakten med venner, deltagelse i arbeidslivet; ikke
minst knyttet til de endringene som skjer i livslopet. At funksjonsnivaet endrer seg, smerter gker og
energien avtar, vil pavirke samspillet i familien. Enkelte opplever at de blir mer avhengige av samboer
eller ektefelle. Dette pavirker parforholdet ved at samspillet mellom de to endres nar en av dem, og i
noen tilfeller begge to, ikke lenger klarer det de alltid har klart for. Det kan vaere vanskelig nér funk-
sjonsnedsettelser oppstar tidligere i livslgpet enn de vanligvis gjer hos andre.

Béade Frambu og andre i hjelpeapparatet ber bygge opp kunnskap slik at de kan gi god personorien-
tert veiledning og stette under aldringen.
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Vedlegg 1
Noen aktuelle konkrete tiltak

Studien viser at det er et forbedringspotensial i maten personer med en sjelden diagnose blir mett pé av
tjenesteapparat og helsevesen, slik de forteller om det. De nasjonale kompetansesentrene er etablert
nettopp for & gi dem ¢én instans & henvende seg til med det de lurer pa. Men i hverdagslivet er personene i
all hovedsak henvist til det ordinaere helse- og velferdsapparatet, enten det er kommunale tjenester eller
spesialisthelsetjenester, med de svakheter disse sektorene og samhandlingen mellom dem kan ha.

Under aldringen inntrer ofte gkende ledd- og muskelplager, smerter, storre kroppslig slitasje og
eventuelt flere kirurgiske inngrep. Dette samspiller med andre aldersrelaterte kroppslige forandringer
og sykdommer som kan inntre. Personene far behov for tilrettelegging av omgivelser og arbeidsplass,
og rehabilitering og trening for & forhindre unedig funksjonsnedsettelse. De gnsker individuell veiled-
ning og tilrettelegging fra fagfolk som har kunnskap om nettopp deres tilstand.

Nedenfor vil vi konkretisere noen sentrale tiltak som ville kunne bedre forholdene for personer som
aldres med en sjelden diagnose. Vi understreker at det er stor individuell variasjon, som bade skyldes
utviklingen av den spesielle tilstanden eller syndromet og personens alder, livsstil og helseforhold.

Sjeldentelefonen — 800 41 710 — er en gratis rddgivningstelefon der fagpersoner gir informasjon om
sjeldne diagnoser og om tjenestetilbud for de ulike grupper.

Jevnlig medisinsk oppfolging

Adekvat medisinsk behandling er sentralt. Noen er godt tilfreds med den oppfelgingen de far, men
ikke alle. Leger ma fa bedre kjennskap til sjeldne tilstander, vite hvor mer kompetanse finnes, slik at
de kan henvise videre til andre instanser ved behov (som til et av de 16 landsdekkende kompetanse-
sentre).

Individuelt treningsopplegg i regi av kyndig fagpersonell

Fysisk aktivitet er viktig. Tilbud om et kunnskapsbasert og personlig tilpasset treningsopplegg vil
kunne gi bedre fysisk funksjonsevne og forebygge ytterligere funksjonsnedsettelser.

Lavterskeltilbud for stgttesamtaler

Intervjumaterialet avdekker behov for oppfelging i form av stettesamtaler der personene kan ta opp
temaer blant annet knyttet til familieliv og hverdagsliv, og det 4 leve med en sjelden diagnose.
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System for tilrettelegging i arbeidslivet

Det framgér i heftet at yrkesaktivitet er viktig for at kvinner med Turners syndrom kan leve et vanlig
liv — slik det ogsa er for andre. A matte slutte tidlig i arbeidslivet pa grunn av redusert funksjonsevne
kan veere sveert vanskelig og frustrerende. Arbeidstagere har riktignok en rekke rettigheter, som prak-
tisk og teknologisk tilrettelegging, funksjonsassistent og eventuelt en alternativ jobb pa sin arbeids-
plass. Men systemet for tilrettelegging i arbeidslivet slik det er na, fungerer ikke alltid som det skal. En
bedre tilrettelegging av arbeidsforholdene ville kunne forlenge den yrkesaktive delen av livet for dem
som matte onske det. Bedre tilrettelegging ville ogsé kunne medvirke til at utgangen av arbeidslivet ble
mindre belastende.

Egen primerkontakt/koordinator

Mange intervjupersoner gnsker de hadde fzrre a forholde seg til i behandlings- og tiltakskjeden. En
egen primerkontakt/koordinator ville kunne redusere den pakjenningen det er for folk med sterkt
redusert helse a skaffe seg oversikt over mange tilbud og sd matte administrere bade sin egen tilstand
og de tjenester som de skal ha.

Velfungerende ordninger med stpttekontakt og brukerstyrt personlig assistanse

Mulighetene til & drive med fritidsaktiviteter varierer sterkt for intervjupersonene. Ulik praksis i
kommunene resulterer i forskjellsbehandling av sgkerne, men stottekontakt og brukerstyrt personlig
assistanse ville kunne utvide handlingsrommet og dermed bidra til & berike livet for dem som har sterkt
redusert helse.

Individuell plan

Alle som har behov for langvarige og koordinerte tjenester har lovmessig rett til & fa utarbeidet en
individuell plan. Det er forutsatt at tjenesteytere i kommuner og helseforetak rutinemessig informerer
aktuelle tjenestemottagere om muligheten til & fa utarbeidet en slik plan, tjenesteyterne skal ogsa serge
for at en slik plan blir utarbeidet og fulgt opp. En individuell plan egner seg godt til planlegging og
oppfelging i et livslapsperspektiv for personer med sjeldne tilstander.



Vedlegg 2

Generelt om aldring med en tidlig
funksjonsnedsettelse

Hva er aldring? «Aldring er forandringy, sier aldersforskerne Svein Olav Daatland og Per Erik Solem
(2000/2011). Aldring innebeerer at vi forandres uoppherlig gjennom livslgpet. Aldring betyr at person-
lig utvikling ikke stopper etter ungdomsfasen, heller ikke etter at vi er blitt eldre. Aldring betyr at vi
meter stadig nye utfordringer, far nye oppgaver og roller, og forlater tidligere. Vi kan ikke stoppe
prosessen, om vi aldri s mye skulle gnske det. Aldring er personlig utvikling i et samfunn i forandring.
Livet igjennom ser vi tilbake pa det som har skjedd, og det far en ny mening i lys av nye erfaringer.
Barndoms- og ungdomsopplevelser ser annerledes ut etter et langt liv, nar nye livsfaser og erfaringer
har gitt oss «fortsettelsen». Vi vet mer om hvordan det gikk i livet enn da vi var pa vei ut i livet.

I aldersforskningen skiller en mellom biologisk, psykologisk og sosial aldring; kroppen og sinnet
forandrer seg, og vi far nye roller og oppfattes forskjellig ettersom vi blir eldre. Kroppslig eller biologisk
aldring er beskrevet forst og fremst innen medisin, biologi og helsefag. Lenge har en vert seerlig
opptatt av det som ikke fungerer som «normalty, det som skal repareres og gjores mest mulig friskt. En
skal redusere kroppslig lidelse og helsemessige plager. Nar vi blir eldre inntrer uvegerlig flere alders-
relaterte sykdommer og funksjonsnedsettelser. Kroppen blir skrepeligere, kreftene avtar og kroppen
mister sin reservekapasitet (Edland 2011).

I de svenske dalmaleriene (folkekunst fra Dalarna) er livet forst en oppoverbakke i ungdommen til
voksen alder, s& begynner tilbakegangen og trappen gér nedover. Det dominerende bildet er at det gar
«nedoverbakke» med oss nar det gjelder kroppslig aldring. Det betyr at alle 1 ekende grad far funk-
sjonsnedsettelser; synet svekkes, harselen reduseres, musklene svekkes, brusken mister sin elastisitet,
hjerte- og lungekapasiteten avtar. Men det er store variasjoner, en veltrent sekstidring kan ha kropps-
funksjoner og prestasjoner som en trettidring.

Disse aldersrelaterte kroppslige forandringene vil ogsé personer med medfedte eller tidlig ervervede
funksjonsnedsettelser oppleve. Forandringene vil spille sammen med de funksjonsnedsettelsene som
skyldes diagnosen eller tilstanden, og eventuelt fore til at enkelte aldersrelaterte helsemessige plager
kommer tidligere til dem, eller forsterker vanlige aldersforandringer. Disse samspilleffekter vil vere
forskjellige for hver diagnose eller tilstand. Personer med tidlige funksjonsnedsettelser som blir eldre
kan stille spersmalet: Hva skyldes diagnosen og hva skyldes aldringen? Dette er ikke lett & gi noe klart
svar pd. Ulike diagnoser/sykdommer har forskjellig utvikling over tid, med ulik risiko for funksjons-
nedsettelser og tilleggslidelser. Det er stor variasjon i hvordan mennesker tar vare pa helsen og driver
(opp)trening og mosjon. Noen mennesker med funksjonsnedsettelser har storre vanskeligheter enn
andre med dette; det er ikke like lett for en som sitter i rullestol som en som er fullt forlig & trene.
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Vanligvis vurderer mennesker sin helse som bedre enn helsepersonell og kliniske helseregistreringer vil
gjore det. En undersgkelse (Statistisk sentralbyrds Helseundersekelse) fant at 96 prosent av alle per-
sonene uten varig sykdom og 71 prosent av dem med varig sykdom rapporterte at de hadde god eller
meget god helse (Lunde 1999). Deres subjektive helse — slik de selv oppfatter den — er bedre enn den
«objektive». Mennesker ser mer optimistisk pa helsenedgang enn en kanskje skulle tro. Vi venter at
helsen reduseres med alderen. De fleste forsoner seg med det. Studien av «Helse pa norsk» finner at
«folk flest» har en mangefasettert oppfatning av helse (Fugelli og Ingstad 2009). Helt sentralt star
oppfatningen av helse som helhet.

Eldre, liksom yngre, maler helsetilstanden sin mot andres helse. Vanligvis er sammenlignings-
gruppen de jevnaldrende, hva man kan forvente i sin aldersgruppe. Eller det kan vere egen helse slik
den var for. Eldre tillegger gjerne sine helseplager og sitt funksjonsfall til «aldringen». De venter en
tilbakegang, og kan endatil fole seg bedre stilt sammenholdt med skrepeligere eldre som de leser om
eller ser rundt seg. De vektlegger de positive sider og nedtoner betydningen av det som er gatt tapt
(Thorsen 1998).

Det er vanligvis forskjell mellom kronologisk alder (antall ar vi har levd), funksjonell alder (hvor-
dan kroppen fungerer) og opplevd alder (hvor gamle vi feler oss) (Daatland og Solem 2000/2011,
Gjertsen 2008). De fleste opplever seg som yngre enn de er, og gapet mellom egen opplevd alder og
ideell alder gker med alderen.®

Sosial aldring er forbundet med forventninger om hvordan roller, faser og overganger folger etter
hverandre i et «vanlig» livslep (Hagestad 1990, Neugarten og Hagestad 1985). Slike tidstabeller kan
vaere helt klare, som ved skolestart, eller etter hvert lgsere og mer valgfrie — som overgangen fra
yrkesliv til pensjonsalder. @vre aldersgrenser skyver mennesker ut av arbeidslivet, selv om de har
evner og funksjonell kapasitet til 4 delta fortsatt. Andre barrierer og krav i arbeidslivet til hoy effektivitet,
kompetanse og omstillingsevne, skyver mennesker ut av arbeidslivet for tiden. Uferetrygd kan opp-
leves som en uensket og for tidlig utgang av yrkesrollen — som en for tidlig sosial aldring. A vare
«selvhjulpen» er en sentral verdi i virt samfunn.

Vi tenker langsommere og reaksjonsevnen reduseres, mens spraklige ferdigheter og evne til reson-
nering gjerne opprettholdes bedre. I hoy alder eker risikoen for & oppleve aldersdemens (Engedal og
Haugen 2009).

Psykologisk aldring skjer ved kognitive forandringer som rammer alle, mer eller mindre (Daatland
og Solem 2000/2011).

Var tilpasnings- og mestringsevne er stor, og bevares livet igjennom. Mennesket er i stand til &
oppleve og bevare sin livskvalitet pa tross av helsetap og plager (Thorsen 1998, Hansen og Slagsvold
2009).

%) Eldre mennesker foler seg vanligvis gjennomsnittlig atskillig &r yngre enn de er. @berg (2005) sammen-
fatter sine funn slik: Attidringer tror de ser ut som om der er 70 ar, de kjenner seg som 60 r, men skulle
onske de var 50 ar. Avstanden mellom subjektiv alder (den alder man foler seg som) og kronologisk alder
blir storre dess eldre man blir (Daatland 1995, @berg 2000, 2005, @berg og Tornstam 2003).



Sett i et perspektiv pd hva som fremmer opplevelse av god helse og godt liv, er det snarere menneskets
mestringsevne som er bemerkelsesverdig (Antonovsky 1988). Mennesker utviser stor fleksibilitet
under aldringen, og drar nytte av tidligere erfaringer av hva de har klart. Sett i et livslapsperspektiv byr
livet pa stadig nye utfordringer og oppgaver, med tap og vekstmuligheter i nye omstillingsfaser. Men-
nesker utviser stor evne til & skape mestring og sammenheng i det som ytre sett kan se ut som tap og
tilbakegang.

At ogsa andre mennesker opplever kroppslige forandringer, helsetap og sosiale forandringer under
aldringen — far flere sykdommer, mer slitasje og mindre krefter — kan fore til at en opplevelse av at
mennesker i eldre ar «er i samme bat». En deler erfaringer, forskjellene oppleves kanskje ikke sa
markante lenger. Sosiale forskjeller blir mindre nar andre i femti- og sekstidrene ogsd ma redusere
yrkesaktiviteten, som nr de rammes av infarkt, slag, kreft, psykiske vansker eller annet.

Aldring er komplekse forandringer pa mange plan. Kroppslige, psykiske og sosiale forandringer
spiller sammen. Vi pavirkes av hvilke forventninger, hap og krav vi stiller til et godt liv og en god
alderdom (Naess, Moum og Eriksen 2011). Vi drar nytte av den mestringsevne vi har opparbeidet
tidligere i livet. Hos noen har livserfaring gitt okt selvtillit til at «jeg kan klare» vanskelige livsover-
ganger. De er blitt «herdet» og mer robuste nér de opplever motgang.

Mennesker med tidlig ervervede funksjonsnedsettelser kan mene at de vil mestre helseforandringer
og helsetap bedre enn andre som opplever bré forandringer — som for eksempel plutselig & miste syn,
hersel eller bevegelsesevne. «Tidlig funksjonshemmede» har trent og opparbeidet mestring og nedven-
dige ferdigheter lenge. Men noen mennesker kan oppleve at vanskeligheter akkumuleres, og samles til
en gkt sarbarhet. Aldring er mangfoldig, variert og metes pa forskjellig mate blant mennesker med
tidlig ervervede funksjonsnedsettelser.
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Vedlegg 3
Informasjon om Turners syndrom

Arsak og forekomst

Turners syndrom er en medfedt tilstand som bare rammer jenter. Den skyldes en feil pa arvestoffet,
slik at det ene av to X-kromosomer mangler helt eller delvis i alle eller noen av kroppens celler. Turners
syndrom forekommer hos cirka 1 av 2000 levendefadte jenter.” Det vil tilsi at det fedes cirka 12—15
jenter i Norge hvert ar. Tilstanden er betydelig underdiagnostisert. Diagnosen stilles i lopet av forste
levear hos 15 prosent, i tenarene hos 33 prosent og i voksen alder hos 38 prosent. De resterende far
diagnosen i barnearene (Stochholm mfl. 2006).

Fysiske kjennetegn, kognitiv funksjon, motoriske ferdigheter og sosial livssituasjon

Syndromet kjennetegnes av lav slutthgyde og manglende pubertetsutvikling hos kvinner. De aller fleste
kvinnene blir infertile. Andre kjennetegn kan vere blant annet medfedt hjertefeil, herselstap, avviken-
de form pa nyrene og ulike grader av ikke-verbale lerevansker.

Noen sykdommer kan forekomme oftere hos kvinner med Turners syndrom enn hos befolkningen
for @vrig, som for eksempel diabetes type 2, hypotyreose og heyt blodtrykk, gjentatte erebetennelser
og herselstap (Gravholt 2004, Hjerrild mfl. 2008).

Kvinner med Turners syndrom har normal intelligens, men 70 prosent har leerevansker som pavirker
nonverbale visuospatielle ferdigheter, sosial forstaelse og motorisk tempo (Sybert og McCauley 2004).
En del jenter med Turners syndrom kan derfor mete spesielle utfordringer i skolen, i utdanning og nér
det gjelder det sosiale samspillet med andre.

Kvinner som har problemer med dette kan oppleve at det er krevende & mestre komplekse sosiale
sammenhenger. I en av de fa studiene som er gjort pa motorikk og Turners syndrom (Nijhuis-van der
Sanden mfl. 2003), kommer det fram at mange jenter har forsinket motorisk utvikling. De kan ha
tilleggsproblematikk, som nedsatt leddstabilitet, nedsatt sansemotorisk integrasjon samt hypotoni. De
voksne kvinnene har mer normal motorikk, men kan fortsatt ha vansker med visuospatielle ferdigheter
og visuomotorisk integrasjon. Dette kan fore til at sammensatte bevegelser som krever planlegging er
vanskelige ogsa for en del voksne (Ross mfl. 2002).

Til tross for at leerevansker kan forekomme, og et betydelig sykdomsbilde, viser det seg at unge
kvinner med Turners syndrom tar like mye utdanning som andre kvinner og er i arbeid pa lik linje med
jevnaldrende (Landin-Wilhelmsen mfl. 2001, Nass mfl. 2010).

7) Vedlegg 3 — Informasjon om Turners syndrom — er i stor grad basert pa opplysninger fra Frambu senter for sjeldne
funksjonshemninger.
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To studier har vist at voksne kvinner med Turners syndrom sjeldnere enn andre kvinner lever med en
partner og at de ogsa har en hgyere seksuell debutalder (Leo-Starowicz mfl. 2003, Naess op.cit.), mens
en annen studie har vist at det ikke var forskjell pé kvinner med og uten Turners syndrom nar det gjaldt
a leve med en partner (Landin-Wilhelmsen op.cit.).

Behandling og medisinsk oppfplging

Det er ingen behandling for kromosomavviket. Lav sluttheyde og manglende pubertetsutvikling
kompenseres i dag til en viss grad med veksthormon- og estrogenbehandling. S& snart diagnosen er
stilt, vil jenta fa veksthormonbehandling. Ved slik behandling kan 6—8 cm gkt lengdevekst oppnas,
avhengig av nar behandlingen starter, foreldrenes hoyde, dosering og hvor lenge behandlingen pigar
(Baxter mfl. 2007). Ubehandlet er gjennomsnittlig heyde pé en kvinne med Turners syndrom i Nord-
Europa 147cm 7,8 cm (Rongen-Westerlaken mfl. 1997).

Hos 70-85 prosent av jentene starter ikke pubertetsutviklingen spontant, og 90 prosent har behov
for gstrogenbehandling (Bondy 2007). Akkurat nar denne behandlingen skal starte vil avhenge av
hvordan en eventuell vekstspurt kan forventes. Sma doser gstrogen hemmer ikke veksten, men store
doser kan pavirke veksten negativt. Det forskes fortsatt pd hva som er det ideelle startpunktet. Grunner
til dette er at det blir stadig tydeligere at utsatt pubertet er en mental belastning for jentene, samtidig
som gstrogen er viktig for oppbygging av benmasse for & forebygge osteoporose (Hjerrild op.cit.).

Det er beskrevet okt sykelighet hos kvinner med Turners syndrom (ibid.), noe som gjer det sveert
viktig med god medisinsk oppfelging ogsé i voksenlivet. Halvparten av kvinnene over 50 &r har hypo-
tyreose (El-Mansoury mfl. 2005) og like mange har redusert toleranse for glykose (Hjerrild op.cit.).
Siden 25 prosent av jenter med Turners syndrom har heyt blodtrykk, og enda flere blant de voksne har
dette, skal kvinnene folges noye for & forebygge andre hjerte-/kartilstander (Bondy op.cit.).

Bare 13 prosent av kvinnene over 40 ar har normal hersel. Nedsatt hersel influerer negativt pa
mange omrader i livet. Horselstap er blant annet assosiert med nedsatt psykologisk velbefinnende
(Boman mfl. 2004), og to andre studier viser at herselstapet forer til lavere skare innenfor helserelatert
livskvalitet (helsestatus) mélt med SF-36 (Carel mfl. 2005, Nass op.cit.).

Neess (op.cit.) viste i den norske studien at kvinnene rapporterer samme helsestatus innen mental
helse, vitalitet, kroppslig smerte, fysisk og emosjonell rollebegrensning (mélt med SF36) som kontroll-
gruppen, med unntak av omradene fysisk funksjon og generell helse. Til tross for problemene som ofte
beskrives 1 litteraturen, ser kvinner med Turners syndrom ut til & leve folelsesmessige stabile og selv-
stendige liv (McCauley og Sybert 2006).
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Et langt liv med Turners syndrom

Heftet handler om hvordan det er & leve lenge med Turners syndrom, som er en
sjelden medfedt tilstand hos jenter. Den innebaerer manglende pubertetsutvikling,
lav slutthayde og okt risiko for ulike andre helseproblemer. Studien er basert pa
gruppeintervju med syv og dybdeintervjuer med atte kvinner (40—70 &r) som har
Turners syndrom.

Heftet beskriver hvordan ulike sider ved syndromet har pévirket kvinnenes livslep,
valg og selvforstaelse, og hvor viktig det er & leve et vanlig liv. Noen har mange
helseplager, andre har f4. Mange opplever gkende tretthet under aldringen, enkelte
begynte a fole seg slitne sé tidlig som i tjuedrene. Qkende ledd- og muskelplager,
kroppslig slitasje og eventuelt kirurgiske inngrep, har medfert behov for rehabili-
tering og jevnlig trening for & forhindre unedig funksjonsnedsettelse.

Heftet retter seg mot fagfolk, ansatte i tjenesteapparatet, undervisningspersonell,
studenter, forskere og kvinner med Turners syndrom og deres parerende.

Kirsten Thorsen, psykolog, dr.philos., forsker ved NOVA og professor Il ved Hagskolen i Buskerud, har
veert leder av enheten Funksjonshemning og aldring (FoA) ved Nasjonalt kompetansesenter for aldring
og helse siden 1999. Hun har skrevet en rekke beker, rapporter og artikler over et bredt felt innen
gerontologi og forskning om funksjonshemning; med tema som livslep og livshistorier, formell og
uformell omsorg, kjgnn og aldring, kulturpsykologi, velferdstjenester i endring, og funksjonshemning
og aldring.

Vigdis Hegna Myrvang, etnolog, ph.d., er seniorforsker ved FoA, Nasjonalt kompetansesenter for
aldring og helse. Hun har blant annet gjort studier rettet mot aldring hos tidligere poliopasienter,
personer med multippel sklerose, personer med sjeldne diagnoser og personer med utviklings-
hemning og foreldrene deres.
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