Forandrat sjukdomspanorama staller nya
krav pa halso- och sjukvarden

Albert de la Chapelle, Finlands forsta professor i
medicinsk genetik och hedersmedlem i Finska La-
kareséllskapet, publicerade 1975 en artikel med
rubriken Medicinsk genetik - forskarens eldo-
rado? i Medicinarklubben Thorax tidskrift Medi-
trina. I artikeln ingick ett schema som illustrerade
den relativa betydelsen av genetiska och icke-
genetiska faktorer vid uppkomsten av sjukdomar.
Langst till véanster i schemat fanns de monogent
betingade sjukdomarna och langst till hoger fanns
infektionssjukdomarna, dér genetiska faktorer till
synes spelade en underordnad roll. Forfattaren
ansag det mojligt att nya forskningsresultat kom-
mer att leda till att infektionssjukdomarna flyttas
ett stycke ndarmare de genetiskt betingade sjukdo-
marna. Hans forutsédgelse har visat sig vara riktig:
mottagligheten f6r mikroorganismer och i synner-
het den kliniska bilden vid infektioner bestams i
betydande utstrackning av genetiska faktorer.
Bland de forskningsomraden som var aktuella
pa 1970-talet framholl de la Chapelle Finlands
sdaregna anrikning av genetiska sjukdomar som
ar sillsynta eller helt okdnda i andra ldnder, det
vill sdga de sjukdomar som gar under namnet
”det finldndska sjukdomsarvet”. Gruppen bestar
av ett fyrtiotal arftliga sjukdomar, vars fenotyp
beskrevs i detalj under den senare hilften av
1900-talet och vars genetiska etiologi sedermera
tack vare molekyldrgenetiska metoder har kun-
nat identifieras. de la Chapelle tog ocksa upp det
faktum att vissa andra érftliga sjukdomar, som
i en del lander &r vanliga eller anrikade, nédstan
helt saknas i Finland. Som exempel nimnde han

cystisk fibros och fenylketonuri. Anrikningen och
bristen pa anrikning har samma orsaker: det sitt
pa viket landet koloniserades, det ringa antalet
urinvdnare, sammanséttningen av deras genpool
och isoleringen.

Under de senaste artiondena har sjukdomspa-
noramat i vart land forandrats till f6ljd av globa-
lisering och 6kad invandring. Manga infektions-
sjukdomar och en del arftliga sjukdomar som
tidigare varit ovanliga eller aldrig varit en del av
vart sjukdomspanorama traffar vi nu pé i 6kande
omfattning. Till dem hor genetiskt betingade
hemolytiska anemier och vissa inflammatoriska
sjukdomar.

Importerade genetiskt betingade hemolytiska
anemier kan bero pa en storning i hemoglobin-
syntesen eller p& enzymbrist. Bland de forra
marks talassemier och sickelcellanemi, vilka
nedarvs recessivt, och bland de senare brist pa
glukos-6-fosfatdehydrogenas (G6PD), som dr en
X-kromosomal sjukdom. Alfatalassemier férekom-
mer framst i Sydostasien och Vistafrika, medan
betatalassemiernas utbredningsomrade stracker
sig frain Medelhavsomradet 6ver Arabiska halvon
och Indien till Sydostasien. Sickelcellanemi
forekommer framfor allt i de malariaendemiska
omrédena i Afrika, viket skulle tyda pa att sjuk-
domen har en viss skyddande effekt mot malaria.
Vid talassemier ses hemolys av varierande svarig-
hetsgrad och ofta mikrocytdar anemi, som maéste
skiljas fran jarnbristanemi. Sickelcellanemi orsa-
kar ett brett spektrum av symtom, dér de centrala
fynden dr kronisk hemolytisk anemi och hypoxi
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i parenkymatosa organ till foljd av forsvagad
perfusion.

Liksom sickelcellanemi patréffas brist pA G6PD
i de malariaendemiska omradena. Vid G6PD-
brist orsakas hemolytiska episoder av faktorer
som kan ge upphov till oxidativ stress. Sadana
faktorer ar infektioner och lakemedel, bland
andra antimalariamedel, nitrofurantoin, sulfa och
acetylsalicylsyra. Favism, det vill sdga hemolys
efter intag av bondbonor, har varit kdnd sedan
antikens dagar.

Familjar medelhavsfeber dr vanligast hos per-
soner med ursprung i 6stra Medelhavsomradet.
Sjukdomen, som i typfallet nedérvs recessivt,
utmarks av dterkommande kortvariga skov av
hog feber i kombination med peritonit, pleurit,
artrit, erysipelasliknande hudutslag och allmédnna
symtom pé inflammation. Den kliniska bilden
kan vara svar att skilja fran akut appendicit. En
multifaktoriell inflammatorisk sjukdom som san-
nolikt kommer att patréffas allt oftare hos oss dr
Behcets sjukdom, ocksa kidnd redan under anti-
ken. Sjukdomen &r vanligast i Ostra Medelhavs-
omradet och langs den gamla Sidenvdagen. Som
orsak till feber och andra inflammationssymtom
ska @nda mojligheten av smittsamma sjukdomar i
forsta hand beaktas.

Nar sjukdomspanoramat fordndras behover de
som arbetar inom varden anpassa sig till situatio-
ner dir de férvintas ta hand om personer med
sjukdomar, som endast ytligt behandlats i deras
grundutbildning. Att beméta patienter fran andra
kulturer stéller nya krav pa ldkare och sjuksko-

tare. Det &r inte bara kunskapsluckor som maste
fyllas och sprakliga svarigheter som maéste over-
vinnas, utan det géller att inse att en ménniskas
kulturella bakgrund i hog grad bestimmer hennes
uppfattning av och forhallningssatt till hilsa och
sjukdom. I en del kulturer betraktas den vister-
ldndska medicinen med misstro, medan folkme-
dicinen och traditionella behandlingsmetoder har
stor betydelse. Kvinnans och barnens stédllning

i familjen varierar mycket fran kultur till kultur.
Upplevelsen av smarta dr som kant i hog grad
kulturbunden. For patienter frdn andra kulturer
kan det vara nodvandigt att reservera mera tid dn
vanligt p4 mottagningen for att de ska kunna ta
till sig all information som meddelas och for att
en fortroendefull relation ska kunna byggas upp.
I fall av bristande ldskunnighet maste all informa-
tion ockséa ges muntligt. Nar det géller arftliga
sjukdomar stédlls manga fragor péa sin spets. Hér
spelar faktorer som vérderingar, trosuppfattningar,
konsangvinitet och eventuella skuldkédnslor hos
fordldrar ofta en betydande roll.

Det skulle vara angelédget att yrkesverksamma
inom hilso- och sjukvarden redan under sin
grundutbildning vid universitet och yrkeshogsko-
lor bibringades fardigheter att respektfullt och
fordomsfritt beméta patienter fran andra kulturer.
Finska Lékaresillskapet och Medicinarklubben
Thorax &r virda en eloge for sitt initiativ att varen
2023 ordna en gemensam temakvéll om mangkul-
turalitet pa lakarmottagningen.
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