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P4 Agrenska arrangeras veckovistelser dar familjer med barn med
funktionshinder bor och utbyter erfarenheter. Under en och samma
vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma diagnos, i det
har fallet Leukodystrofi, ALD, MLD. Familjevistelser med barn med
den diagnosen har arrangerats pad Agrenska 1992, 1994, 2000 och
2004.

Under en familjevistelse ar fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas dd omhand av sarskild personal. Faktainne-
hallet fran forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har foreldsarna
mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortldpande i samarbete med
forelasarna, antingen till vissa delar eller i sin helhet. For att illustrera
hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn med
sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

Sist 1 nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till forelasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven aven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
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Myelin, vad ar det?

Leukodystrofi,ALD,MLD

Docent Gosta Blennow, Universitetssjukhuset, Lund, inledde med att
informera om myelin.

I normala fall har en vuxen person cirka 100 miljarder nervceller som,
for att kunna gdra sitt jobb”, bl a behdver gliaceller som "stadar™ bort
giftiga &mnen och "forsvarar™ cellen mot inkréktare.

-Vid myelinbildningen spelar speciella gliaceller, de s k oligodend-
rogliacellerna en viktig roll och dessa celler ser ocksa till att halla
myelinet vid liv.

Signalerna mellan nervcellerna gar genom nervtradar som &r isolerade
med ett skikt fettvdvnad, myelin, som underldttar for signalerna att
fardas snabbt genom nervtraden och inte hoppa 6ver till andra tradar.
Varje nervcell kan vara ansluten till 1000 sadana nervtradar.

-Mellan tradanden och nervcellen finns ett litet mellanrum med ett
kemiskt signalamne som antingen fungerar bromsande eller retande
for impulser. Den vita substansen, som ocksd myelinet kallas, finns
inte nar man fods. Den bildas, nervtraden myeliniseras, fran fodseln
till dess man ar 18 ar gammal, med tyngdpunkten lagd pa de forsta 4-6
levnadsare, sa Gosta Blennow.

En annan typ av gliacell &r de s k astrocyterna som har flera viktiga
funktioner, t ex att halla ihop systemen, transportera naringsamnen
och stada ut salter och kalium, som gar till ateranvandning.
-Astrocyetrna har ocksa andra funktioner som annu inte ar exakt klar-
lagda, men som har med optimering av den miljo nervcellerna befin-
ner sig i.

Olika leukodystrofier ingar i en storre grupp sjukdomar som drabbar
myelinet.

-Leuko betyder vit, dys att det ar illa stallt med nagot och trofi betyder
narande. Begreppet leukodystrofi beskriver saledes att den vita sub-
stansen kring nervtradarna i hjarnan inte mar bra. Den vita substansen
behdvs for att impulserna i nervtradarna mellan hjarnans olika centra
ska fungera battre., sa Gosta Blennow.

Yttre faktorer kan skada myelinet. Det kan vara gifter, infektioner
eller syrgasbrist.
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Leukodystrofi,ALD,MLD

-Detta ska vi inte syssla med den hér veckan. Vi ska istallet belysa de
inre faktorer, medfodda d&mnesomséttningsrubbningar, som leder till
leukodystrofi, sa Gosta Blennow.

| kromosomerna, 23 stycken fran pappan och 23 stycken fran mam-
man, finns var arvsmassa. Varje kromosom innehaller gener, vilka i
sin tur bestar av fyra byggstenar, som kombineras pa olika satt. En
"lasram" laser av byggstenarna tre och tre. Utifran den informationen
bildas olika &ggvitedmnen, enzym, som kroppen behover for att fun-
gera och véxa. Aggviteamnet ar en komplicerad produkt. Det kan lik-
nas vid en lang trad, som drar ihop sig, viker sig och snor sig.
-Nagonstans i denna kringelkrok sitter det aktiva stallet, dar den vikti-
ga kemiska processen sker. Alla bar vi pa fel pa andra stéllen i aggvi-
teamnet an just i det aktiva stallet och da spelar felet séllan nagon roll.
Men ett fel i den aktiva punkten kan leda till ett stympat enzym som
inte fungerar som det ska. Man far en amnesomsattningsrubbning, t ex
nagon form av leukodystrofi, sa Gosta Blennow.

Leukodystrofi & manga fler sjukdomar &n ALD och MLD.

-Vanligast ar Krabbes sjukdom. Andra férekommande leukodystrofier
ar Pelizaeus Mertzbachers sjukdom, Alexanders sjukdom och Cana-
vans sjukdom. Dessutom finns det sjukdomar som annu inte fatt nagot
namn och som annu inte ar beskrivna, sa Gosta Blennow.

Trots att biokemin ser sa olika ut mellan de olika sjukdomarna sa blir

symptomen likartade:

a spasticitet, svaghet

o cerebellara symptom (okontrollerade rorelser pa grund av lillhjar-
nestorningar)

o [angsamt progredierande synforsamringar

a kognitiva storningar

a beteendestérningar

a kramper

Som redan namnts kan bade yttre och inre faktorer paverka myelinet
sa att nagonting gar fel och det inte kan fylla sin uppgift. Exempel pa
sadana inre faktorer ar medfodda @mnesomsattningsrubbningar som
kan orsaka bl a MLD och ALD.

Orsaken till de olika sjukdomarna finns pa DNA-nivan.
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Leukodystrofi,ALD,MLD

-1 cellk&rnorna finns “ritningarna”, anlagen som bestdmmer hur ett
enzym ska se ut. Blir det ett fel i ritningarna blir det ett felaktigt en-
zym, som i sin tur inte Klarar sin uppgift och barnet blir sjukt, sa Gosta
Blennow.

Klinisk bild och behandling, MLD

Docent Gunilla Malm, Barnens sjukhus, Karolinska universitetssjuk-
huset, Huddinge, informerade om Kklinisk bild och behandling vid
MLD och ALD/AMN.

Leukodystrofier/vit substanssjukdomar kan delas in i:

a lysosomala sjukdomar, t ex MLD

a peroxisomala sjukdomar, t ex ALD

a mitokondriella sjukdomar

a gvriga, exempelvis Alexanders leukodystrofi och Pelizaeus-Merz-
bachers sjukdom

-Vi lokaliserar felen langre och langre in i cellerna, i cellernas olika
"fabriker”, organeller sdsom lysosomer, peroxisomer och mitokondri-
er, som har olika uppgifter i amnesomsattningen. Exempelvis bryts
substanser ned i lysosomerna och ateranvands. Sjukdomar i lysoso-
merna kallas darfor lysosomala sjukdomar. | peroxisomerna bryts
langa fettsyrekedjor ned och fel i den processen leder till peroxisomala
sjukdomar, sa Gunilla Malm.

Den lysosomala sjukdomen MLD

| lysososomerna bryts bl a proteiner, fett och kolhydrater ned for att
ateranvandas

-Vid MLD fungerar inte detta och det sker en ansamling av icke ned-
brutna substanser vilket ger fortskridande symptom.

Vid metakromatisk leukodystrofi, MLD, sitter felet pa kromosom
22q13.31. Bada foraldrarna maste ha samma fel for att deras barn,
bade pojkar och flickor, ska fa sjukdomen. Det kallas recessiv arftlig-
het.

-Nar bada foraldrarna bar pa anlagen ar risken att fa ett sjukt barn
25%, ett friskt barn 25% och ett barn som bar pa anlaget 50% vid var-
je graviditet. Felet kan sitta pa olika stallen pd genen och ge olika
sjukdomsbilder. For en del drgjer det Iange innan sjukdomen visar sig,
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Leukodystrofi,ALD,MLD

for andra kan symtomen komma tidigt.

Den genetiska defekten pa kromosom 22 leder till en brist pa ett en-
zym, arylsulfatas A, forkortat ASA. Enzymet deltar i nedbrytningen
av cerebrosidsulfat, ett fettinnehallande amne som bl a finns i cell-
membranerna. Nar cerebrosidsulfat inte bryts ner pa normalt satt ac-
kumuleras det istallet i cellerna och nybildningen av myelin stors. Det
uppstar darigenom en fortskridande forlust av myelinet, vilket ger
neurologiska symtom hos patienten. MLD kan ocksa i séllsynta fall
orsakas av brist pa arylsulfatas aktivatorprotein, saposin B, som ar
nddvandigt for att ASA ska fungera.

MLD (ung 2 barn/ ar fods med sjukdomen i Sverige) finns i olika
former:

a/ sen infantil form, som drabbar barn i 1-2 ars alder.

-Det &r den vanligaste formen i Sverige (60 %). Inte bara centrala
nervsystemet ar paverkat utan ocksa det perifera nervsystemet. Forsta
symtomen ar forsenad gangutveckling eller gangsvarigheter efter det
att barnet borjat ga, med nedsatt eller 6kad muskelspanning och koor-
dinationsstorningar, och tillstandet kan i detta skede latt forvaxlas med
en cp-skada. Detta kan kallas stadie 1 i sjukdomsutvecklingen, sa Gu-
nilla Malm.

| stadie 2, som intraffar ndgra manader senare, tillkommer svaghet i
muskulaturen, tilltagande spasticitet och oférmaga att ga, ostadighet
och balanssvarigheter. Svara smartor kan forekomma. Tal- och sprak-
utvecklingen samt 6vrig mental férmaga stannar upp.

| stadie 3, som omfattar det narmaste aret/aren darefter, sker en suc-
cessiv forsamring med en spastisk forlamning i samtliga extremiteter,
oférmaga att svilja, tilltagande forlust av intellektuella funktioner, ev
epileptiska anfall och tilltagande synsvarigheter.

-1 det sista stadiet, stadie 4, forlorar barnet synen och blir oférmdget
till kontakt. Nar sjukdomen startat kommer férsamringarna snabbt.
Manga barn avlider inom en femarsperiod.

(stadieindelning: professor Bengt Hagberg)

b/ tidig juvenil/juvenil form drabbar barn i 4-6 ars aldern resp 8-10

aa.
Debutsymtomen ér tilltagande gangrubbning med spasticitet, foljt av
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Leukodystrofi,ALD,MLD

balans- och koordinationssvarigheter, samt fortskridande forlust av tal
och intellektuella funktioner.

¢/ adult form drabbar vuxna efter 16 ars alder.

-Patienten insjuknar vanligtvis med psykiatriska symtom, personlig-
hetsforandringar och demens innan motoriska symtom med gangrubb-
ning och spastisk forlamning upptrader, sa docent Goran Solders, Ka-
rolinska universitetssjukhuset, Huddinge, som informerade om vuxen-
formerna av leukodystrofi. (se mer om vuxenformen i sérskilt kapitel)

Diagnos (MLD)

Det &r ofta inte latt att stélla diagnosen MLD. Féljande undersdkning-
ar gors:

a undersokningsfynd, sjukhistoria

a neurofysiologi, bl a nervledningshastighet

o ryggmargsvatska

o matning av enzymhalter (Iag halt av ASA vid MLD)

a analys av sulfatider i urin

g mutationsanalys

Diagnosen MLD stélls pa

o |ag halt av enzymet arylsulfatas A, s k ASA i blodet

Det kan finnas en lag halt ASA utan att sjukdomssymtom foreligger,
vilket kallas pseudobrist. Det finns metoder att skilja pseudobrist fran
det sjukdomsframkallande enzymbristtillstandet, exempelvis genom:

a forhéjd utsdndring av sulfatid i urin och ryggmargsvatskan.

a forhojd halt av aggvita i ryggmérgsvatskan.

a férandringar i hjarnans vita substans, vilket visar sig vid dator-
tomografi eller pa magnetréntgen.

a forlangd nervledningshastighet uppmatt i armar och ben.

MLD kan upptéackas genom fosterdiagnostik, vilket & mojligt att géra
med prov fran moderkakan i vecka 9-10 och i vecka 16-17 fran foster-
vattnet.

Behandling (MLD)

-Ingen behandling kan for narvarande bota sjukdomen. Man kan hjél-
pa till att behandla olika symptom hos barnet, ge smartlindring, epi-
lepsimedicin, néringstillskott och bidra med habiliteringsinsatser.
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Leukodystrofi,ALD,MLD

Under det senaste decenniet har man forsokt ersétta det saknade en-
zymet genom benmaérgstransplantation fran friska givare. Langtids-
uppféljning av transplanterade barn med seninfantil form har dock
visat att sjukdomen inte kan stoppas upp. Vid den juvenila och den
adulta formen kan BMT 06vervégas i ett mycket tidigt skede av sjuk-
domen, da symptomen fortfarande &r lindriga, sa Gunilla Malm.

Klinisk bild ALD och AMN

Den peroxisomala sjukdomen ALD, adrenoleukodystrofi och AMN,
adrenomyeloneuropati

a ALD férekommer hos 1/100 000 pojkar/mén, vilket innebdr att det
fods cirka en pojke vartannat ar med sjukdomen.

a ALD ér &rftlig (X-bunden Xq28)

-ALD orsakas av brist pa ett enzym (VLCFA-COA syntetas), vilket
deltar i nedbrytningen av langa fettsyror (VLCFA) i cellernas perox-
isomer (cellernas "renhallningsverk"). ALD kallas darfor en peroxi-
somal sjukdom, sa Gunilla Malm.

Enzymet tar sig inte in i cellen darfor att ett sarskilt transportprotein
(ALDT-protein) over peroxisomens membran ar blockerat. Nedbryt-
ningen och den normala omséttningen av fettsyrorna forhindras. De
langa fettsyrekedjorna, som forekommer i stor utstrackning i det mye-
lin som omger och isolerar nervtradarna i hjarnan, ryggmargen och
binjurarna, lagras upp och myelinet forstors.

ALD dér ett tillstdnd som &r kant sedan 1912. 1923 beskrevs den forste
pojken med ALD. 40 ar senare visste man var pa X-kromosomen ge-
nen for ALD fanns, X q 28. Ytterligare trettio ar senare, 1993, be-
skrevs genen.

-Om man har anlagsférandringen fér ALD kan man séga att man arvt
ALD-genotypen. Den kan sedan ge upphov till olika sjukdomsbilder
(ALD-fenotyp), sa Gunilla Malm.

Har man arvt ALD-genen kan sjukdomsbilden saledes yttra sig pa
manga olika satt. En enkel indelning i huvudtyperna ar:

a/ Svar klassisk ALD, som debuterar hos pojkar i 5-8 arsaldern med
successiv forlust av mentala och motoriska funktioner, vilket sker hos
cirka 30-40% av pojkarna som fatt ALD-genen. Vid denna form sker
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en relativt snabb fordndring av hjarnans vita substans med en
inflammatorisk reaktion i hjarnan.

b/ AMN, adrenomyeloneuropati, som debuterar hos man i 25-30
arsaldern eller senare. Symtomen &r gangsvarigheter, svarigheter att
urinera och ofta binjuresvikt. Denna sjukdomsbild upptréder hos ca
25-50 % av méannen med ALD-genotypen. En liknande bild kan, be-
tydligt senare i aren, upptrada hos kvinnor som ar bérare av anlaget. (i
ca 10 % av fallen)

¢/ Addisons sjukdom, med symtom pa binjuresvikt (brist pa korti-
son), antingen som enda symtom hos pojkar och man (hos ca 10 %
med ALD-genotypen) eller som tillaggssymtom hos personer av bada
kdnen med neurologisk sjukdom.

d/ Adult ALD, hos cirka 5-10 %

d/ Symtomfri ALD, dar patienten kan ha den biokemiska defekten
utan neurologiska symtom eller symtom fran binjurarna (man vet idag
inte hur manga med ALD-genen som &r symtomfria).

Binjurarnas uppgift ar bl a att halla saltbalansen pa en bra niva, balan-
sera insulin, minska inflammationer och skydda mot stress.

-Fungerar inte binjurarna som de ska kan detta resultera i trotthet,
viktforlust, illaméaende, yrsel och svimningar och kan da dven vara
direkt livshotande. Behandling vid binjuresvikt sker genom tillforsel
av kortison och hydrokortison, sa Gunilla Malm.

Nicki har ALD

Nicki, 12 &r, har ALD. Han kom till Agrenskas familjevistelse till-
sammans med sin mamma Annika och systrarna Amanda, 19 ar och
Johanna 14 ar.

Annikas graviditet med Nicki var normal, likasa forlossningen. Nicki
vagde 3,4 kg och var 52 cm lang.

-Jag ammade honom och han var valdigt duktig och behaglig redan
fran borjan. Hans psykomotoriska utveckling de foljande sju forsta
aren var ocksa helt normal. Om jag ska ndmna nagonting sa ar det att
han var lite sen med att hoppa pa ett ben, det ar det enda, sager Anni-
ka.
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Det forsta tecknet pa att allt inte var helt normalt kom sent pa varen
nar Nicki var atta ar och arskurs ett i skolan var nastan slut.

-Da plotsligt borjade han att skela. Det tyckte jag var konstigt, efter-
som jag sjalva skelade som liten och visste att det borjar man inte med
nar man ar atta ar. Nar jag bad honom blunda och sedan titta igen hade
skelningen forsvunnit.

Nar skolan slutade reste Nicki och hans systrar till USA for att vara
hos sin pappa en tid.

-Nar Nicki ringde hem forsta gangen fran USA bdrjade han plotsligt
séga va, va, hur sa, hur sa? Det var markligt eftersom flickorna horda
bra vad jag sa. Nickis pappa undrade ocksa "om det var nagot sarskilt
med Nicki”. Systrarna tyckte emellertid att han var som vanligt, sdger
Annika.

Né&r barnen kom hem efter besoket i USA fortsatte Nicki med att sdga
va, va och hur sa?. Annika tog da kontakt med BVC for att fa remiss
till bade 6gon- och Gronspecialister.

-Under tiden som vi vantade pa att fa traffa specialisterna blev Nicki
mer och mer desorienterad. Nar jag t ex lade fram klader till honom sa
klarade han plotsligt inte att ta pa sig dem och hittade heller inte skor-
na. Han borjade ocksa tappa kontrollen nér han var ute och cyklade.

Forsta dagen i skolan efter sommarlovet gick storasyster Johanna med
Nicki.

-Nér jag hamtade honom pa eftermiddagen undrade hans froken vad
som hade héant Nicki, hon kénde inte igen honom. Dérefter fick en
fritidspedagog vara med Nicki i skolan och hjélpa honom med skolar-
betet. Hon tog ocksa med honom till skolskoterskan for att kontrollera
synen. Kontrollen visade sig att han hade en rétt kraftig synnedsétt-
ning.

Den konstaterade synnedsattningen innebar att Nickis remiss for syn-
undersokning tidigarelades.

-Da jagade jag inte upp mig, for jag visste att valdigt manga pa Nickis
pappas sida skelade och hade glasdgon. Vid testerna hos égonlakaren
kunde Nicki bara lasa dversta raden pa bokstavstavlan. Men om han
anstrangde sig kunde han lasa ytterligare nagra rader. Detta forvanade
till och med 6gonldkaren som tyckte att Nicki skulle undersokas av en
barnlakare.
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Hos barnlékaren gjordes olika test och undersokningar, bl en datorto-
mografi.
-Under tiden som vi vantade pa svar pa alla undersokningar hade jag
kontakt med Nickis larare varje dag. Tillsammans utvecklade vi meto-
der och skolmaterial som var anpassade till Nickis problem, séger
Annika.

Nicki har en hjarnskada

Behandling ALD

Datortomografiundersokningen visade att Nicki hade “forandringar pa
hjarnan”.

-Vad det betydde kunde, eller ville man inte sdga sékert. Jag forstod
emellertid att det kunde innebara bade nagot allvarligt och nagot
mindre allvarligt, sdger Annika.

Nicki skickades vidare till ett stérre universitetssjukhus och lades in
for utredning och observation, bl a gjordes en MR-rontgen, en under-
sokning av blodfetterna och ett ryggmargsprov togs.

-Vi fick dka hem och vénta pa svar fran sjukhuset. En vecka senare
ringde de och ville att jag och Nicki skulle komma upp till sjukhuset.
De foreslog ocksa att jag skulle ta med min mamma, vilket jag tyckte
var lite markligt. Senare forstod jag varfor.

Pa sjukhuset métte en barnlakare, en kurator och en skoterska.
-Lakaren berattade da att Nicki hade en sjukdom som kallades ALD
och pa ett ungeféar vad den innebar. Bland annat sa han att sjukdomen
“inte var dodlig direkt” men att jag inte kunde arbeta sa lange som
Nicki levde” Da forst fattade jag hur allvarligt det var. Forst blev jag
naturligtvis valdigt ledsen, sedan forsokte jag vara "fornuftig” och ta
reda pa sa mycket som mojligt om sjukdomen, sager Annika.

Behandlingen av ALD har inriktats pa olika principiella angreppsatt.
Genom diet, tillforsel av speciell olja (s k Lorenzos olja) och fettsy-
resankande lakemedel hoppades man kunna minska méngden skad-
liga langa fettsyrekedjor i kroppen.
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-Speciell diet for att sanka halten langa fettsyrekedjor har visat sig var
helt utan effekt. Vid behandling med Lorenzos olja (glyceroltrierukat,
GTE och glyceroltrioleat, GTO) har man funnit att nivan langa fettsy-
rekedjor i blodet normaliseras inom en manad hos flertalet patienter.
Tyvarr har detta inte paverkat sjukdomsforloppet hos barn med tydliga
sjukdomssymtom. Man vet inte sakert om man genom oljebehand-
lingen kan skjuta upp symtomdebuten nagot ar hos barn som annu inte
har symtom, sa Gunilla Malm.

Man har gjort forsok att paverka den inflammatoriska komponen-
ten i hjarnan med exempelvis hdga doser gammaglobulin, men utan
resultat. Pentoxyphyllin har inte heller visat pa nagon positiv effekt
och detsamma galler troligen ocksa behandling med betainterferon
och thalidomid, men har pagar fortfarande férsok.

Den enda behandling som hittills tycks kunna stoppa upp tillstandet
hos vissa barn med den klassiska formen av ALD, & benmargs-
transplantation (BMT).

-De goda resultat med BMT, som vissa rapporter visat, forutsatter att
man finner en l&mplig benmargsdonator och att det bara finns obetyd-
liga neurologiska symtom vid transplantationstillfallet hos dem dér
forandringar konstaterats i den vita substansen i hjarnan, sa Gunilla
Malm.

I USA har man just sammanstallt ett material dér 126 transplanterade
barn fran hela varlden ingar. Kliniska symptom, neuroradiologiska
fynd och neuropsykologiska beddmningar ligger till grund for re-
kommendationer nar det géller vilka barn som kan ténkas bli botade
med BMT.

Om barnet redan har patagliga neurologiska symtom kan en transplan-
tation i varsta fall ge motsatt effekt; en fortsatt férsémring som t o m
kan Oka i hastighet efter transplantationen.

Benmargstransplantation med friska benmérgsceller fran en givare ges
som blodtransfusion.

-Innan de nya cellerna ges maste mottagarens egna benmargsceller
forst forstéras genom behandling med mediciner eller stralning. Giva-
ren och mottagarens vavnadstyper maste ocksa vara sa lika som moj-
ligt ( s kK HLA-identiska), i annat fall dkar risken for livshotande bort-
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stotningsreaktioner. Béasta mojligheterna att finna en HLA-identisk
givare har man inom familjen, dar syskon ar HLA-identiska i 25 % av
fallen, sa Gunilla Malm.

Psykologiska, sociala och pedagogiska stodinsatser ingar ocksa i den
behandling som sjukvarden och samhallet kan erbjuda nar det galler
behandlingen, stdd och hjalp till barn med ALD och deras familjer.

Nicki far behandling

Efter diagnosen ALD, som stélldes i september 2000, tittade Annika
dagen efter pa filmen ”Lorenzos olja” och ytterligare en dag senare
kom Nickis pappa till Sverige fran USA dar han bodde.

-Mitt sétt att reagera innebar att jag sog at mig alla information om
ALD som jag kunde komma 6ver. Nicki skrevs in i habiliteringen och
det kdndes som om det skulle vara mojligt att géra mycket som var
bra for Nicki, trots sjukdomen. Redan de forsta dagarna efter diagnos-
beskedet beréttade jag for Nicki och hans systrar om sjukdomen. Det
blev mycket tarar just da, men bara efter ndgon dag kandes det lite
lattare.

Den behandling som bestamdes inriktades pa diet, Lorenzos olja och
en eventuell benmérgstransplantation.

-Jag fick kontakt med foraldrarna till en jdamngammal pojke med ALD
som hade transplanterats och det betydde mycket for mig. De stéttade
mig pa ett valdigt fint satt.

Annika bestdmde sig tidigt for att ge Nicki maximal trygghet och
harmoni och leva sa normalt som det bara var mojligt. 1 den ambitio-
nen ingick att tidigt utveckla en alternativ kommunikationsmetod som
skulle fungera langre fram nar Nicki inte langre kunde tala och se.

-Jag var med Nicki i skolan fran det vi fick diagnosen och kréavde att
personalen skulle lasa den information om ALD som jag hade tillgang
till. Tillsammans med en dietist kom vi ocksa 6verens med koksper-
sonalen om vilken mat Nicki skulle ha. Skolan stéllde upp till hundra
procent och Nicki fick allt han behdvde, utan att vi behdvde tjatade.
Och lika bra fungerade kontakten med habiliteringen.
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Nickis forsamring gar snabbt

Efter diagnosen forsamrades Nicki snabbt. Bara ett drygt halvar senare
maste han anvanda rullstol for att forflytta sig.

-Kontakten med sjukhuset och Nickis ldkare har fran borjan varit fan-
tastiskt bra. Mycket av det som tas upp under kapitlet ”Habilitering,
allmént leukodystrofi” i detta nyhetsbrev fungerade perfekt i Nickis
fall, sdger Annika.

Fragan om behandling med benmargstransplantation diskuterades re-
lativt snart efter diagnosen.

-Men det fanns invandningar mot behandlingen. Manga menade att
Nicki kommit for langt in i sjukdomsprocessen och att riskerna med
en benmargstransplantation kunde vara storre an de eventuella forde-
larna. Vi bollades lite grand mellan olika sjukhus i Sverige innan vi
fick kontakt med specialister i USA.

Nicki och Annika blev dérefter inbjudna till ett specialistsjukhus i
USA for bedomning. Dit akte man ocksa nar det var klart med att
landstinget betalade resan och vistelsen dar.

Nicki behandlas inte med BMT

Annika och Nicki stannade sju veckor i USA och under den tiden
gjordes manga undersokningar och togs manga prover.

-Nicki var nio ar nar vi akte till USA och da sag han valdigt frisk ut
och talet var nastan helt normalt. Men testerna visade att han var langt
inne i sin sjukdom. Vi fick veta att det inte fanns nagonting att vinna
med en fortsatt diet och behandling med Lorenzos olja, sa da slutade
vi med den behandlingen.

Den lakare som ansvarade for Nicki under besoket pa sjukhuset var
positiv till benmargstransplantation ”off record”, d v s ej dppet.
-Lékaren var inte tydlig i sin bedémning och darfor slutade det med att
vi bestamde att avsta fran att gora en benmargstransplantation.

Hemma i Sverige satsade man nu krafter pa att Nicki skulle fa bo-

stadsanpassning, personliga assistenter och béttre hjalpmedel, bl a en
dator. Man bestdamde ocksa att operera in en baklofenpump, sétta en
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magsond och en port-a-cath. (det senare dr en central venkateter ge-
nom vilken man kan ta blodprover, alternativt ge néringslésningar).
-Den logoped som Nicki fick innan USA-resan hjalpte ocksa till att
utveckla alternativa kommunikationssystem, bl a med hjélp av datorn,
séger Annika.

Nickis tal forsémrades nu efterhand. Konsonanterna férsvann mer och
mer och snart blev det svart att tyda hans tal. Annika utarbetade da ett
system med fragor i en logisk foljd och kom 6verens med Nicki om att
bocka huvudet for ja och skaka for nej.

-Det fungerade bra i de flesta fall, men nar det inte fungerade, och
Nicki inte kunde gora sig forstadd, skrek och grét han uppgivet.

P& sommaren 2001 gjordes de planerade operationerna. Da hade Nicki
borjat bli spastisk och hade hjalp av en sjukgymnast fran habilitering-
en.

-Samma dag som han skulle opereras blev han valdigt sjuk och krék-
tes mycket och operationerna stalldes in. De ndrmaste tre veckorna
forsamrades Nicki, tal och syn forsvann mer och mer, spasticiteten
Okade och han fortsatte att krdkas. Dessutom blev han inkontinent och
maste borja anvanda bloja, sager Annika.

Nickis lakare foreslog trots detta att man genomfdrde operationerna
och sa skedde ocksa inom kort. Allt gick bra och Nicki hamtade sig
bra efter ingreppen.

-Men jag tyckte att hans allmantillstand forsamrades efter operationen.
Spasticiteten minskade, men han fortsatte att kréakas fyra ganger/dygn,
vilket han gor an idag.

Idag, september 2004, har det gatt tre ar sedan operationen. Nicki &r
blind och hor daligt. Han har dubbel assistenthjélp dygnet runt. Han
sitter eller ligger mestadels i sangen, men kommer ut ibland och da
aker han rullstol. Han valjer sjalv vad han vill gora.

-Numera kan han bara uttrycka ja och det gér han genom att gapa och
dra upp mungiporna. Med hjélp av det fragesystem som jag arbetat
fram gar det att fa reda pa hur han mar, vad han behéver och vad han
vill gora. Idag pratar vi aldrig om sjukdomen och framtiden och Nicki
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fragar heller inte. Vi arbetar med att anpassa huset sa att det kan fun-
gera bra bade for Nicki, hans assistenter och for mig och mina andra
barn. Det kénns just nu som en huvuduppgift, sager Annika.

LaboratorieundersOkningar vid vitsubstanssjukdom, MLD, ALD

Docent Jan-Eric Mansson, Sahlgrenska universitetssjukhuset/Mélndal,
informerade 1999 (uppdaterad 2004) om laboratorieprover och vad
som ar mojligt att gora.

-For att pavisa processer som forstor hjarnan, t ex nervcellsnedbryt-
ning, myelinskador eller myelinférandringar har vi enbart den s k spi-
nalvatskan (ryggmargsvatskan) att arbeta med, sa Jan-Eric Mansson.

Spinalvatskan bildas i huvudsak i hjarnventriklarna (halrummen i
hjarnan).

-Hjarnan "flyter" i spinalvéatskan och utan den vatskan skulle vi myck-
et lattare fa hjarnskakning.

Spinalvétskan, som hos vuxna ar ungefar 1,5 dl, och omsatts fyra
ggr/dygn, har flera uppgifter. En av uppgifterna &r att ta hand om olika
amnen som utsondras fran hjarnan.

-Prover fran spinalvatskan blir bara ett medelvarde av vad som skett i
hjarnan. Det behdvs hogst patagliga forandringar i spinalvatskans
sammansattning for att man ska kunna "se" nagot.

Med hjalp av prover fran spinalvatskan kan man se hur val blodhjarn-
barriaren fungerar. Man kan ocksa gora en immunglobular undersok-
ning och finna eventuella tecken pa infektion.

-Vi kan ocksa gora olika undersokningar av amnesomséttningen och
gora riktade undersokningar mot k&nda vitsubstanssjukdomar. Detta
antingen for att konfirmera eller utesluta olika antaganden. Dessutom
kan vi gora enzymundersokningar i vita blodkroppar eller i prover fran
huden (hudfibroblaster) for att utesluta vissa kénda vitsubstanssjuk-
domar. Forutom metabolitundersokningar med spinalvatska anvander
vi ocksa blod och urin for samma typ av undersokningar.

Den normala utredningsgangen for lysosomala sjukdomar &r; diagnos-
tik av indexfall, biokemisk undersokning, undersokning av urin och
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plasma mm, enzymaktivitetsbedémning av den primdra genproduktio-
nen, mutationsanalys, barardiagnostik och behandling.

-Vid metakromatisk leukodystrofi foreligger brist pa ett speciellt
lysosomalt enzym, arylsulfatas A. Bristen leder till upplagring av
lipiden sulfatid i olika vavnader. Det finns en gréns for all upplagring
och nar den uppnas upphor cellfunktionen och vavnaden blir fibrotisk.
Nar ASA inte fungerar far barnet symtom i de organ dar detta ut-
trycks, framfor allt i nervvdvnad.

Vid den peroxisomala sjukdomen adrenoleukodystrofi sa &r omsatt-
ningen av langkedjade fettsyror stord.

-Dessa fettsyror forekommer framfor allt i den vita substansens lipi-
der, vilket delvis ger en forklaring till lokalisationen av symptom, sa
Jan-Eric Mansson.

AMN/MLD hos vuxna, benmargstransplantation

Docent Goran Solders, Karolinska universitetssjukhuset, Huddinge,
informerade om leukodystrofi (ALD/AMN och MLD) hos ungdomar
och vuxna samt symptom och exempel pa uppfoljning efter benmargs-
transplantation.

MLD hos ungdomar och vuxna

Symptomen vid MLD hos ungdomar och vuxna debuterar efter 16 ars
alder och yttrar sig som

a personlighetsforandringar, avvikande socialt beteende, skolproblem
a demens- eller schizofreniliknande symptom

a forlust av tal

o balans- och koordinationsproblem, ffa vid insjuknande i tonaren

a polyneuropati (nedsatt funktion i perifera nerver)

-Hur mycket symptom den enskilda patienten far beror pa hur uttalad
enzymbristen &r.

MLD hos ungdomar och vuxna, diagnos

Diagnosen MLD hos ungdomar och vuxna stélls pa

a typiska symptom, med skador i centrala och perifera nervsystemet
som leder till personlighetsférandringar samt balans- och koordina-
tionsproblem

o |aga nervledningshastigheter
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a typisk magnetkamerabild

o |3ga halter ASA i blod och hog utséndring av sulfatid i urin och
ryggvatska

a ibland d&ven DNA-analys

Goran Solders redovisade tre exempel pa vuxna MLD-patienter som
behandlats med benmargstransplantation. En av dessa var

o en idag 21-arig kvinna

o som 16 ar gammal fick balans- och koordinationsproblem

o som 18 ar gammal fick tilltagande psykiska problem

o och da genomgick benmargstransplantation

-Forloppet efter operationen blev komplicerat, med en férsamring av
symptomen efter operationen och darefter, gradvis en langsam forbatt-
ring.

o 20 ar gammal behdvde hon hjélp att ata och kunde bara ga korta
strackor. Kunde l6sa korsord, svarade med enstaka ord och hade néra
till skratt och tarar

o 21 ar gammal éar tillstandet stabilt. Kvinnan talar nu hela meningar.
ASA &r normalt

o Kvinnan har en aldre syster som insjuknade i 11arsaldern, som idag
ar 29 ar, rullstolsburen, blind och utan tal.

Den peroxisomala sjukdomen AMN (vuxenvarianten av ALD)
a forekommer hos farre d&n 1/100 000 vuxna man.

o forsta symptomen kommer vanligen i 25-30 ars aldern
symptomen ar:

o [angsamt tilltagande gangsvarigheter, stelhet, spasticitet

a nedsatt kénsel i benen

a urininkontinens, med tiden dven impotens

a binjurebarksvikt hos flertalet

a psykiska symptom, bl a depression hos en del

a en liten andel har inga andra symptom &n binjurebarksvikt eller for-
blir symptomfria

En liknande symptombild kan férekomma hos en mindre andel an-
lagsbérande kvinnor.

-Det handlar da om lindriga symptom, latta gangrubbningar/kansel-
nedsattningar i benen, hos cirka 15-20 % av kvinnorna och de har i
sadana fall sallan binjurebarksvikt, sa Goran Solders.
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Diagnos/uppféljning AMN

o forhojda halter av langkedjiga fettsyror

a magnetkameraundersdkning av hjarna och ryggmarg
a cortisoltester

a DNA-analys

a neurofysiologi

a psykologtest

Behandling AMN

a kortison vid binjurebarksvikt

a symptomlindring av spasticitet och inkontinens

a diet, minskat intag av VLCF

a ”Lorenzos olja”, blodfettssainkande medicin och antiinflammatorisk
behandling har provats, men har ingen bevisad effekt om neurologiska
symptom redan foreligger

o penmaérgstransplantation kan Gvervdgas om magnetkameraunder-
s6kning visar tecken pa att d&ven myelinet i hjarnan borjar bli paverkat
av sjukdomen

Habilitering, allmant leukodystrofi

Overlakare Lars Palm, Malm¢ allmanna sjukhus, Malmo, informerade
allmént om habilitering vid leukodystrofi.

-Nér man namner ordet habilitering tror jag att de flesta tanker pa en
organisation. Personligen vill jag se det som en process dar det géaller
att ta hand om och varda sa att patienten far storsta mojliga frihet. For
detta krévs ett arbetslag, ett team, som kan folja barnet upp i aldrarna.

| ett habiliteringsteam bor inga personer med bade specialistkunskaper
och mer generella kunskaper.

-Hos alla bor det dessutom finnas grundldggande kunskaper om till-
stand som &r framatskridande. Teamet maste ligga ett steg fore sjuk-
domens utveckling hos den enskilda individen. Det maste ocksa finnas
metoder for att gora ny personal delaktig nar nagon slutar, sa Lars
Palm.

En svar uppgift for habiliteringsteamet att ta stallning till ar hur dia-

gnosen ska meddelas foréldrarna och hur man ska hantera de kata-
strofreaktioner som ofta foljer.
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Mer konkreta habiliteringsfragor ar exempelvis vilka satt att kommu-
nicera som ar anvandbara nar barnets formaga att se, forsta och tala
forsvinner.

-Det finns inga enkla generella svar pa den fragan. Allt beror pa hur
sjukdomen breder ut sig och paverkar olika funktioner. En magjlighet
kan vara enkla signaler fran barnet och fragor fran foraldrarna. Men
nér hjarnan inte langre styr musklerna och barnet blir spastiskt, inte
séllan i kombination med smaérta, begransas mojligheterna till kom-
munikation ytterligare, sa Lars Palm.

| habiliteringsprocessen ingar bl a sjukgymnastik, dar uppgiften ofta ar
att finna

a bra stallning for barnet att forflytta sig

a pra sittstéllning

a bra liggstallning

a bra stallning for att skota hygienen

-Men i habiliteringsuppgiften ingar ocksa att titta pa hela familjens
situation, dess ekonomi, bostaden och att hjélpa till att hitta en bra
skolform for barnet. Det ar séllan normalklass som ar bast for ett barn
med leukodystrofi.

Atsituationen paverkas ofta mycket vid leukodystrofi.

-Barnen ater allt sdmre ndr sjukdomen utvecklas och ganska tidigt kan
det bli aktuellt med knapp i magen, genom vilken maten kan tillforas
barnet.

Andra problem dar habiliteringsteamet kan erbjuda hjélp ar bl a

a smarta i matstrupen p g a reflux

o spasticiteten, som ocksa kan vara smartsam

-Hér har baklofen visat sig kunna lindra smartorna i en ny metod som
innebar att medlet leds runt ryggmérgen. Botoxinjektioner lokalt i
spastisk muskulatur kan ocksa ha lindrande effekt. Problemet med
bada behandlingarna ligger i att hitta ratt dos.

a immobiliteten, ordrligheten, kan fororsaka trycksmarta.

-Pain in the brain, d v s att hjarnan sjalv genererar sméarta och radsla
kan forvarra smarttillstdnd. Nar barnet blir svarare sjukt kan man inte
sitta pa akuten och vanta, utan barnet maste fa ett s k VIP-kort. Det &r
ocksa viktigt att ha en skriftlig information som man kan ldmna till
exempelvis jourhavande lakare nar barnet ar svart sjukt, sa Lars Palm.
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Omvardnad, erfarenheter fran Norge

Overlakare Alf Bjornstad, Rikshospitalet, Oslo, informerade om om-
vardnad utifran erfarenheter fran Norge.

Norsk sjukvard utfors via
o primarvard i kommunerna
a fylkessjukhus (ung lanssjukhus) och habiliteringsteam
a regionsjukhus (kallas numera regionala halsofdretag)
a flerregionala funktions- och specialcentra
a landstackande specialcentra
uppdelat pa fem regioner: dst, syd, vast, nord och mitt-Norge

-Sjukvarden i Norge ar rattighetsbaserad (patientrattighetslagar) och
innebar att alla kan fritt valja vilket sjukhus de vill vanda sig till och
extra sjukvardsforsakringar behdvs inte. Efter en undersokning far alla
ett datum néar de ska vara fardigbehandlade. Om den vardgarantin inte
halls har man ratt att fritt valja nagot annat sjukhus pa samma behand-
lingsniva, sa Alf Bjérnstad.

Epidemiologi MLD (sjukdomens utbredning)

a 11 nu levande kanda barn med MLD i Norge nu

o det fods 1-2 barn/ar med MLD

a stora geografiska ansamlingar, t ex 6 av barnen bor néra Oslo.

Epidemiologi ALD
a 8 personer med ALD &r kénda i Norge och av dessa har 2 AMN, 1
cerebral ALD och 1 Addisons sjukdom

-Totalt finns det 300 barn med progredierande neurologiska sjukdo-
mar i Norge idag. Manga har kanda diagnoser, men manga saknar
exakt diagnos. Mellan landerna i Skandinavien har vi diagnossamar-
bete.

Utredning och primér diagnostik

-Vid utredningar och primar diagnostisering har ofta primarvarden en
undfallande, utslatande attityd till problemen. Inte sallan foreslar de
foraldrarna att "ta det lugnt” och att det ordnar” sig. | alla steg inom
sjukvarden varierar det mycket vad det galler kunskaperna om leuko-
dystrofier. Feltolkningar av symptom férekommer dven pa specialist-
niva. Det finns ocksda mycket “snubbeltradar” nar det galler de har
sjukdomarna. Bland annat ar det inte ovanligt att debutsymptomenvid
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klassisk ALD och juvenil MLD uppfattas som problem som tillhor
barn- och ungdomspsykiatrin, sa Alf Bjornstad.

Utifran de utredningserfarenheter man har samlat har det visat sig vara
viktigt:

a att gora en snabb vidareutredning nér man misstanker neurodegene-
rativa sjukdomar

a att ha informationssamtal med foréldrarna, dér man visar att det
finns gott om tid for samtalet och att de far med sig hem ett referat av
det nar de gar hem

a att erbjuda professionell stottning for att hantera krisreaktioner

Uppféljningsfasen

o barnet bor fa en flexibel uppféljning i narmiljon och den bor anpas-
sas till barnets individuella behov utifran sjukdomsutvecklingen

o det bor finnas centraliserade erfarenheter och kunskaper, sa att dven
mer komplexa medicinska fragestallningar kan fa ett svar

o den centraliserade kunskapen samlas utifran formellt och informellt
samarbete

a familjekontakter och stodforeningar ar viktiga for fordldrarna i upp-
foljningsfasen, eftersom de bl a efterfragar behandlingsmajligheter
som andra i samma situation haft nytta av

o det ar ocksa viktigt att stod och hjalp fran samhallet ar flexibelt och
utgar fran samarbete, sa att familjerna hela tiden upplever att de far
den basta tillgangliga hjalpen och uppféljningen

Terminalfasen

-Terminalfasen, d v s slutfasen i livet, har ofta valdigt speciella pro-
blem. Exempelvis kan det vara svart att exakt ange nar den borjar och
langden kan variera mycket.

| storsta mojliga man bor vardpersonalen se om man tillsammans med
foraldrarna kan diskutera vad som kénns riktig for det enskilda barnet,
vad som bor ske om barnet laggs in pa sjukhus akut och om barnet vill
leva sin sista tid i hemmet.

-Det &r viktigt att vardpersonalen tar mod till sig for det har samtalet,
ofta ar foraldrarna tidigt beredda pa det och tacksamma fér mojlighe-
ten att prata med nagon om de svara sakerna. Vardpersonalen maste
ocksa vara saker pa om insatser som gors ar avsedda att forlanga livet
eller inga i en oundviklig dodsprocess. Beslut om medicinsk behand-
ling ska oavsett detta vara vardpersonalens ansvar, baserat pa respekt
och vardighet for barnet och foraldrarna.
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Speciella problemomraden

Vad kan man forvénta sig hos det enskilda barnet, vad bor behandlas,
vad kan accepteras?

a Smarta och spasmer, kraver lakemedel vid indikation, barnet ska i
mojligaste man ha det bra. Baklofen via subklutan pump ar for nagra
en bra behandling vid smértfulla spasmer, men krdaver omfattande
uppféljning.

a svalj- och uppfodningsproblem, I6ses ofta med hjalp av gastrostomi
och den bor anldggas tidigt, innan barnet forsamras

o reflux (magsacksinnehall tranger upp i matstrupen) och ventrikelre-
tention (ndr maten stannar kvar i magsacken) bor behandlas med aktiv
behandlingsstrategi baserade pa vanliga medicinska principer

a obstipation (forstoppning, trog mage) kan vara smartsamt och kan
forsamra livskvaliteten om man inte forsoker behandla den

a respiration (andning)

-Andningsproblemen kan bli svara, med infektioner och nedsatt se-
kretmobilisering (fa loss och fa ut slem fran lungorna)
Respirationsunderstodjande behandling med exempelvis hostmaskin
kan for en del vara till stor nytta.

a hud och slemhinnor, kraver speciell uppféljning, sérskilt nar barnet
ar svagt och ror sig lite, vilket kan leda till tryck- och liggsar

o | alla dessa omraden maste man forsoka bestamma sig for hur aktiv
man ska vara med behandlingen och vad som gar att acceptera obe-
handlat.

Sammanfattningsvis framholl Alf Bjoérnstad foljande:

o leukodystrofier ar ovanliga tillstand dar erfarenheterna lokalt ofta ar
sma

o samarbetet mellan kommunerna &r bade formellt och informellt

a det ar viktigt att vara forutseende for bra behandlingsresultat

a lev nu
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Diskussion kring maten

Dietist Marie Wermeling och Gunilla Malm, bada fran Karolinska
Universitetssjukhuset, Huddinge, informerade och ledde en diskussion
kring nutrition vid leukodystrofier.

— Nutrition = néring i vetenskapliga sammanhang kommer av det la-
tinska ordet nutrire, som betyder amma/néra. Naringsdmnen ar de de-
lar av maten som har speciella funktioner i kroppen som protein, kol-
hydrater, fett, vitaminer och mineraler.

En dietist kan ge praktiska rdd och gora teoretiska berdakningar av
energi-, vatske- och naringsbehovet. Barnets energi- och néringsintag
uppskattas utifran uppgifter om hur mycket och vad barnet &ter. Ener-
gibehovet styrs av hur mycket energi barnet gér av med.

— Nar vi berdknar behovet tar vi bland annat hansyn till sadana fakto-
rer som lag muskeltonus, aktiviteter och sjukdomsspecifika krav. Hur
ofta barnet ater och hur lang tid en maltid tar ar viktiga uppgifter.
Andra fragor som ingar i bedomningen ar bland annat tugg- och svalj-
svarigheter, krakningar och forstoppningar. Dietisten ger forslag pa
atgarder som ar anpassade till barnet och familjens individuella forut-
sattningar. Att kontinuerligt folja langd- och viktutveckling ar ett satt
att bedéma om barnet far i sig tillrackligt.

Till ett barn som inte far i sig den naring det behdver kan man inled-
ningsvis prova att berika maten med extra fett och kolhydrater. Ofta
behovs en mer komplett berikning i form av néringsdrycker som inne-
haller matens alla naringsamnen. Konsistensen kan anpassas for att
passa barnets forutsattningar. Val av tjockare drycker, slata puréer
eller timbalkost kan underlétta.

— Nar det inte racker med berikning eller andra atgarder behover bar-
net en “extra mun” for att kunna ge enteral nutrition det vill sdga nar-
ingstillforsel direkt i magsacken. Det bekvamaste for barnet ar att fa
en gastrostomi (knapp pa magen). | akuta lagen satts en sond genom
nésan. Sondndring kan ges och vétske- och néringsbehov kan tillgodo-
ses sa bra som majligt.

Manga olika sondnaringar finns att tillga. Till viss del kan &ven vanlig
mat anvandas i samrad med dietist som gor en berékning pa lamplig
mangd och sammansattning.

-Viktigast ar att det man véljer fungerar rent praktiskt i vardagen.
Men det &r ocksa viktigt att inte smak- och luktupplevelser samt mal-
tidsgemenskapen forsvinner da barnet far en gastrostomi. Barnet fort-
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satter ata sa mycket det dnskar och formar. Mat ska njutas vilket &r ett
argument for att inte vanta for lange med gastrostomi.

Forstoppning och krékningar ar ofta anledning till att manga onda
cirklar bildas.

a Orsaker till forstoppning kan vara neuromuskuldra orsaker (omfat-
tande och komplex reglering). Fiberfattig kost och for lite vatska bi-
drar &ven samt oregelbundna mat- och toavanor.

o Orsaker till krakningar kan vara for stora matmangder, for langsam
tomning av magsacken, reflux/gastrit, forstoppning, betingat illama-
ende/krakning samt reaktion pa tvang

Vissa av barnen har stor slemproduktion dar reflux och felsvaljning
kan vara grunden. Vikigt ar att ha en logopedkontakt for att bedéma
svaljférmagan.

— Till sist vill jag rekommendera en liten men innehéllsrik bok: Olund
A-K, Westerberg B, Larsson Ch. Det & NU som raknas. Gothia 2003,
sa Marie Wermeling.

Sjukskdterska Andreas Tallborn, Agrenska, informerade om syskon-
rollen.

-Vi har pa Agrenska, under manga ar, intresserat oss for syskonens
situation och syskonrollen i familjer med barn med funktionshinder.
Syskonen och deras problem uppmarksammas séllan, darfor att famil-
jen oftast ar sa fokuserad pa barnet med funktionshindret och den fa-
miljesituation detta ger upphov till.

Under familjevistelserna har vi program for syskonen i detta ingar bl a
syskonsamtal.

-Syskonrelationen ar i allmanhet den relation man har langst i livet.
Hur den ser ut, och vilka problem den medfor, beror pa flera faktorer,
men diagnosen och dess allvarlighetsgrad spelar stor roll. Men det
finns bade olikheter och likheter i syskonrollen 6verhuvudtaget. Det ar
mycket syskonen uttrycker som ar gemensamt, oavsett syskonets dia-
gnos, sa Andreas Tallborn.

Foljande ar exempel pa vad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-
konsamtalen:
a att bli ”sedd” for den man &r och inte bara jamférd
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o att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa

-Syskonen uttrycker ofta att de vill veta mycket om syskonets sjuk-

dom/funktionshinder. Om de inte far tillrackligt med information drar

de egna slutsatser och dessa kan vara mer skrammande &n det som &r

verkligt.

a att bli "inslappt” och delaktig, eftersom det &r en familjeangeldgen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

-Inte séllan uttrycker syskonen att de vill félja med till doktorn, till

habiliteringen osv. Syskonens kunskap &r en “nyckel” till ett bra satt

for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpa till/ slippa hjalpa till

o att fa uppskattning nar man anstranger sig

o att bara fa vara barn och inte ha for stora krav

o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

o att fa vara ifred, ha sina saker ifred, inte bli stérd

a att inte behdva kanna rédsla, k&nna sig hotad eller utsatt

a att kunna ha kamrater hemma

-Inte séallan uttrycker syskonen “svara” kanslor som de forsoker for-
halla sig till sa bra som majligt, exempelvis skam, skuld, oro, rattvi-
sa/oréttvisa, bekymmer/omsorg, kréankningar. Syskon vill ofta prata
om hur det blir ”sedan”, ndr féréldrarna inte finns i livet langre. Ut-
markande ar ocksa den oerhort starka lojaliteten syskon kanner for den
egna familjen och for syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn.

| slutet pa familjeveckan informeras foraldrarna allmant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foraldrar kan forhalla sig
till syskonsituationen.

-Det handlar da oftast om de ndamnda fragorna. Manga syskon uttryck-
er ocksa stor gladje och tillfredsstallelse med att fatt traffa andra sys-
kon i samma situation, att fatt dela bekymmer och gladje med syskon
som forstar utan en massa forklaringar.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlakare Gunilla Klingberg och logoped Lotta Sjégreen, Mun-
H-Center, Goteborg, informerade om funktioner i och kring munnen.
-Mun-H-Center, som &r ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte)
kunskapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper, erbjuder
information, utbildning, konsultation och behandling.
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Exempel pa funktioner i och kring munnen &r andning, naringsintag,
tal och icke-verbal kommunikation, t ex mimik.

-Omradet har en mycket komplicerad muskulatur och minsta storning
kan leda till problem. Idag finns det olika munmotoriska traningspro-
gram som i vissa fall kan forbéattra funktionen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformulér om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling. Ytterli-
gare kunskap om de orofaciala problem som férekommer vid leuko-
dystrofier far Mun-H-Center genom att gora en 6versiktlig under-
sokning av tédnderna och munmotoriken hos de barn med sjuk-
dom/syndrom som kommer till familjevistelsen.

-De uppgifter vi samlar in 1aggs in i en databas, MHC-basen. Informa-
tion om diagnosen blir darmed tillganglig for exempelvis foraldrar och
vardpersonal. Har er tandldkare behov av information sa be honom
eller henne att vanda sig till oss.

I manga fall, dar barnen har ovanliga funktionshinder och sjukdomar,
kravs att tandvarden avdelar mer tid for undersokning och behandling.
Det kan behovas forberedande samtal med foraldrarna och sérskild
kunskap hos personalen. Specialisttandvarden kan ge bade rad, infor-
mation och ibland behandling.

Forebyggande tandvard kan behdvas eftersom det kan vara svart att
skota barnens munhygien pa ett tillrackligt bra satt. Ibland kan det
underlatta vid tandborstning att anvdnda en dubbeltandborste som
borstar in- och utsidan pa tanderna samtidigt.

Om man maste ata ofta och dessutom har latt for att krakas 16per man
en storre risk att fa karies. For att minska risken for karies ar det vik-
tigt att tillfora fluor. Tandkram med fluor rekommenderas till alla.
Dessutom behover en del extra fluor t ex i form av fluortabletter, flu-
orskéljning, fluortuggummi eller regelbunden fluorlackning.

En del av barnen kan vara kansliga for stark tandkramssmak. Det ar da
bra att veta att det finns tandkrdm utan smak t ex Salutem®.
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Barnens bok

Sjukskoterska Lotta Thomasson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Géteborg och socionom Anna Lindfors, Agrenska, in-
formerade om ”"Barnens Bok”.

-Barnens Bok ér ett litet och behandigt fotoalbum som innehaller in-
formation om barnet och barnets funktionshinder. Meningen med bo-
ken, som egentligen ar ett arbetsmaterial som foraldrarna fyller i med
uppgifter, ar att underlatta for foraldrarna i kontakten med sjukvarden,
kommunen, skolan och andra institutioner som barnet kommer i kon-
takt med.

Den prototyp till Barnens Bok som Lotta Thomasson visade foraldrar-
na kan innehalla

a personliga uppgifter, namn, fodelsedatum, foto, grunddiagnos,
tillaggsdiagnos, dverkanslighet, kommunikationsmetod, 6vriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

a pbarnets mediciner, aktuella mediciner, styrka, dos, vem som ordi-
nerat dem, hur de ska intas, mm

o barnets mat, vad barnet &ter/inte &ter, hur mycket, mag-tarm-
problem

a specialbehandling, ex RIK

a hjalpmedel, ex stol, korsett, tippbrador, séng, sdngutrustning mm

a skola, personlig assistent, gruppbostad, vad barnet tycker om att
goral/inte gora, habiliteringsteam, viktiga telefonnummer, fler fo-
ton, osv

-Barnens Bok har jag tdnkt mig som en lank mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foréldrarna vill formedla och istéllet for att sjalva alltid behdva
berdtta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de dverlamna bo-
ken till personal som barnet moter. Boken ska darfor alltid vara dar
barnet ar och bor hallas aktuell av foraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte & nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.
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Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om vardbidrag och
lagar som ber6r alla ménniskor, samt speciallagar som ber6r barn med
funktionshinder och kurator Mats Mansson informerade (2003) om
LSS (Lagen om stéd och service till vissa funktionshindrade) som
kom 1994.

-Ju mer stéd och hjalp och behandling ett barn med funktionshinder
behdéver desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjalp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for foraldrarna att ta reda pa vilken hjalp
som ar mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stod och det tar mycket tid och kraft. Det
bésta man kan gora som foraldrar till ett barn med funktionshinder &ar
att hitta en person som hjélpa till med ansokningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handlaggare pa forsakrings-
kassan, sa Anna Lindfors.

De lagstiftning som tidigare var en sarlagstiftning fér manniskor med
sjukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) ar ersatt av lagar som
galler for alla, exempelvis Skollagen, Socialtjanstlagen, Halso- och
sjukvardslagen (som inte gar att 6verklaga), Forvaltningslagen, AFL-
lagen om allman forsakring.

-Men dérutover finns LSS, Lagen och stéd och service till funktions-
hindrade, som ar en ”pluslag” som kom 1994. (Se mer om denna lag
langre fram i kapitlet).

Landstingen administrerar foljande stod och insatser (och de olika
landstingen kan lagga upp det som de vill)

a habiliteringen

a psykiatriskt stod (BUP)

a hjalpmedel

o hemsjukvardsbidrag

a sjukresor
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Det gar bra att kontakta forsakringskassan och socialtjansten och be
om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsakringskassan”.

Foljande ar sammanfattad information fran kurator Mats Manssons
forelasning “Samhallets stod” hamtad fran familjevistelsen om Neuro-
fibromatos pa Agrenska i april 2003.

| borjan pa 1980-talet kom en véandning och samhéllet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvardiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som atta ar senare utvidgades till
LSS. LSS ar en mycket bra lag dér det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjalpinsatser. Det s&gs att lagen ar en réttighetslag,
men jag anser att det snarare &r en mojlighetslag. Tanken med lagen &r
att "den enskilde ska fa mojlighet att leva som andra” (58). Den mal-
sattningen anser jag ar lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
tera vad det innebér att leva som andra, sa Mats Mansson.

Oavsett om barnet tillhor personkretsen som har ratt till insatser enligt
LSS, eller ej, bor foraldrar lara sig mer om olika lagars innehall och
om forhandlingsteknik.

-Om nagra foraldrar exempelvis anser att deras barn behover personlig
assistent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa
vad som star i Skollagen om detta stod. Men detta &r inte enkelt gjort.
Lagarna ar inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man
har. De &r mer resonerande och évergripande och darmed luriga. For
att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man lasa forarbeten till
lagarna och domstolsutslag.

Ett ytterligare problem &r att man &ndrar standigt i lagarna och inte
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar foérandras utan
att detta framgar tydligt. Bast dr det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har frdgorna, t ex nadgon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

Né&r man anser sig veta vad lagen sdger om personlig assistent i skolan

begar man méte, elevvardskonferens, med rektor, larare, kurator och
annan berord personal som har makt att fatta beslut.
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-Om inte den person som har rétten att fatta beslut i &rendet inte kan
vara med, sa ar det battre att vanta med matet tills den personen kan
narvara. Till det motet sedan ar det bra att med sig ett dagordnings-
forslag. Eftersom ni séllan &ar ute efter att ha trevligt pa sadana har
moten ar det ocksa viktigt att det utses en protokollférare, sa Mats
Mansson.

Varje beslut om stéd och hjalp som fattas pa maétet bor kopplas till en
namngiven utférare, en person som ansvarar for att insatsen blir av.
-Man bor inte n6ja sig med att skolan séger "att de ska titta narmare pa
problemet, underséka om det finns resurser mm och att man ater-
kommer”. Krav i sadana fall ett namn pa personen som ska utreda
fragan, samt datum och plats for ett nytt méte. Om skolans ledning
bestamt sig for att avsla begaran ska ni krava att de har med sig ett
skriftligt avslagsbeslut sa att ni kan éverklaga. Det &r inte alltfor ovan-
ligt att myndighetspersoner héanvisar till ”policybeslut” och det kan
man bara gora muntligt. | ett skriftligt avslagsbeslut maste man ange
vilken lag och vilken lagparagraf man stoder sitt beslut pa.

LSS ér till for en sérskild personkrets som delas in i féljande tre grup-
per:

a personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.

o personer med betydande och bestdende begdvningsméssigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, féranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

a personer som till foljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, har betydande svarig-
heter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stdd och
service.

-1 den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska komma ifraga for stod och hjalp.

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:
o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avl@sarservice i hemmet
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a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

a boende i familjehem eller i bostad med sarskild service for barn och
ungdom

a bostad med sarskild service for vuxna eller annat sérskilt anpassad
bostad for vuxna

a daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta nagot att fa stod och service enligt den
nya lagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjélp i lagen fran
1994. For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om std och hjalp.

I varje enskilt fall gors en individuell bedémning av sarskilda tjanste-
méan i kommunen (LSS-handlaggare).

-Som ansokande forédldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig no6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan 6verklaga det om ni inte ar néjda, sa Mats Mansson.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stod fran sam-
hallet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhallets stod. Den heter "Rattig-
heter/méjligheter”.

Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall Bergstrand fran Forsakringskassan, Goteborg, in-
formerade om de ekonomiska stod familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
kapperséttning, bilstéd, personlig assistans och tillfallig foraldrapen-
ning.

-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kréaver extra vard, tillsyn och/eller har merkostna-
der. Ett krav ar att den sarskilda insatsen behévs under minst sex ma-
nader.
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Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (98 250 kr/ar,
2004), tre fjardedels (73 688), halvt (49 125) och en fjardedels
(23 563). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Darefter kan barnet sjalvt even-
tuellt erhalla handikappersattning.

Bilstod ar ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Foralder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan aka med all-
manna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det mojligheter att anséka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag pa 30 000 kr samt
ett inkomstprovat anskaffningshidrag pa upp till 40 000 kr. Dessutom
kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjalvstandigt liv. Om det grundlaggande behovet, d v s hjalp med per-
sonlig hygien, pa- och avkladning, att ata och kommunicera samt att
assistenten ska vara val fértrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar ersattning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.

-Det & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter i sddana fall assistansen de 20 for-
sta timmarna/vecka. Nar det galler barn maste dess behov av hjélp och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt stérre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall néar en
foralder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersattning-
en kan utga maximalt 120 dagar/ ar och barn. Ersattningen kan betalas
ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa fall upp till 16 ar.

-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. Fér dem kan ersattning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Foraldrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis fordldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet.
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Information fr&n Agrenskas barnteam

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, bade barnen med
funktionshindret och syskonen, har under dagarna aktiviteter som fol-
jer ett sarskilt schema dar skola och inomhus-/utomhusaktiviteter
blandas. Det pedagogiska program Agrenskas barnpersonal schema-
lagger tar hansyn till barnens funktionshinder, individuella styrkor och
svarigheter, intressen mm.

-Infor vistelserna tar tva stycken ur barnteamet kontakt med foraldrar
och skolpersonal och inhdmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen laser tillganglig information om funktionshindret och infor
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att traffa
medicinsk och psykosocial expertis, sager specialpedagog Astrid Em-
ker, Agrenska.

Utifran den insamlade informationen bestams det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande malet ar att framja sjalvstandighet, samhérighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sager Astrid Emker.

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: www.sos.se/smkh

Center for sma handikappgrupper, Danmark
internetadress: www.csh.dk

Frambu, center for sallsynta funktionshinder
internetadress: www.frambu.no
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artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.lakartidningen.se

(har krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjélpa till med)

OMIM- Online Mendelian Inheritance in Man
internetadress:
wwwa3.ncbi.nlm.nih.gov/OMIM/searchomim.htmi

National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar fran vetenskapliga tidskrifter
internetadress: www.nlm.nih.gov

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Doc/6verlékare Gosta Blennow
Barn- och ungdomssjukhuset
Universitetssjukhuset

221 85 Lund

Tel: 046-17 81 26

Doc/6verlakare Gunilla Malm

Karolinska Universitetssjukhuset, Huddinge
141 86 Stockholm

Tel: 08- 58 58 00 00

Doc/6verlakare Jan-Eric Mansson
Sahlgrenska Universitetssjukhuset/MéIndal
Hus V3

431 80 MélIndal

Tel: 031- 343 24 87

Doc/6verlékare Goran Solders

Karolinska Universitetssjukhuset, Huddinge
141 86 Stockholm

Tel: 08- 58 58 00 00

Overléakare Lars Palm
Barn- och ungdomscentrum
205 02 Malmo

Tel: 040- 3310 00

Overlakare Alf Bjornstad
Rikshospitalet
N-00270slo

Norge

Tel: +47 22 59 33 24
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Dietist Marie Wermeling

Karolinska Universitetssjukhuset, Huddinge
141 86 Stockholm

Tel: 08- 58 58 00 00

Overtandlikare Gunilla Klingberg
logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovas

Sjukskoterska Lotta Thomasson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Socionom Anna Lindfors
sjukskoterska Andreas Tallborn
specialpedagog Astrid Emker
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Kurator Mats Mansson
Borgmastarvagen 34
441 50 Alingsas

Handl&ggare Agneta Ljungwall-Bergstrand

Forsakringskassan
405 12 Goteborg
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Videokonferens med professor Charles Peters, USA

Blodbildande stamcelltransplantationer (HSCT)
vid leukodystrofier

Under Agrenskas veckovistelse med familjer med barn med leukody-
strofier anordnades en videokonferens den 7 september med den ame-
rikanske specialisten professor Charles Peters, University of Minneso-
ta, USA.

Hér foljer en sammanfattning av professor Peters inledning och svar
pa fragor som stalldes av forelasare och konferensdeltagare pa
Agrenska. Sammanfattningen &r gjord av Jan Engstrom, Agrenska och
faktagranskad av docent Goran Solders, Karolinska Universitetssjuk-
huset, Stockholm.

Professor Peters valde att dela in sin inledning i tre punkter:
g introduktion
a leukodystrofier
-cerebral X-ALD
-GLD
-MLD
o sammanfattning

Introduktion

Orsakerna till att man transplanterar blodbildande stamceller for olika
metabola hjarnsjuk-domar &r vid

o MLD som orsakas av brist pa ett speciellt enzym, arylsulftatas-A

o ALD som beror pa en brist pa ett enzym, VLCFA-CoA syntetas

Cross-correction och HSCT (stamcellstransplantation)

a lysosomala enzym, som tillverkas av normala donatorceller, resulte-
rar i utrensning av upplagrat material i véardcellerna

o en inplantering av blodbildande stamceller fran en donator normali-
serar enzymnivan hos en mottagare som haft en niva pa i det narmaste
0

o efter en lyckosam transplantation har mottagaren samma enzymniva
som donatorn

-Naér vi pratar om blod och blodbildande stamceller pratar vi om celler
som kan bilda nya blodcellsfabriker i den nya benmargen. Vi fokuse-
rar intresse pa en sarskild typ av vita blodceller som bildas i "fabriker-
na”, de s k monocyterna, ett namn de fatt nar de lamnat benmargen
och borjat cirkulera i blodet. Avkommor av monocyterna far i sin tur
olika namn beroende pa i vilka organ eller vavnader de verkar i, ex-
empelvis makrofager i lungorna, Kupffer-celler i levern och mikroglia
I hjarnan.
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Kort historik HSCT (blodbildande celltransplantationer)
a 1980 Forsta lyckade benmérgstransplantationen
a 1990 Forsta lyckade benmaérgstransplantationen for cerebral X-ALD

HSCT och utvalda genetiska sjukdomar

a foljande ar mojliga kéllor for blodbildande stamceller; benmérg,
perifert blod och navelstrangsblod

a forberedelser och genomférande innebér en omfattande, valkoordi-
nerad och multidisciplinar omvardnad utifran en modell som utveck-
lats pa universitetet i Minnesota (och vid Karolinska, Huddinge).

Cerebral X-bunden ALD

Prof Charles Peters berattade om internationella erfarenheter av blod-
bildande stamcelltransplantationer 1982-1999 publicerad i den medi-
cinska tidskriften Blood den 1 aug 2004.

o 126 patienter med X-ALD transplanterade mellan 1982 och 1999 pa
43 olika HSCT-center placerade runt om i hela varlden

a kompletta data var tillgangliga for 94 patienter, med cerebral X-
ALD alla yngre &n 19 ar och transplanterade pa 32 centra

-Vi fokuserade bl a pa femarsoverlevnaden hos de transplanterade. Vi
var ocksa intresserade av att fa reda pa om patienterna hade neurolo-
giska sjukdomar, horsel-, syn- eller talproblem och neuropsykologiska
data 1Q och PIQ, samt hur langt demyeliniseringen hade gatt. Tidigast
6 manader efter transplantationen insamlade vi data betr neurologiska
funktionshinder och tidigast efter ett ar betr neuropsykologiska funk-
tioner.

status 1999
a 59/94 patienter levde
o uppskattad 5-8-arsoverlevnad; 56 %
o uppskattad 5-arsoverlevnad for narbesléktad donator; 64 %,
for icke narbeslaktad donator; 53 %

Sammanfattningsvis

a | ratt tid genomford HSCT vid cerebral X-ALD-patienter med neu-
rologiska/ neuro-psykologiska funktionshinder kan leda till langtids-
overlevnad, neurologisk stabilitet och bevarande av kognitiva funktio-
ner.

o Bést resultat uppnas nar transplantationen genomfors i ett mycket
tidigt skede av sjukdomen

o Patienter med P1Q lagre dn 80 far en storre kognitiv forsamring efter

HSCT

o Aven patienter i ett tidigt skede av sjukdomen kan forsamras efter
HSCT

o Overvagande orsak till att patienten avlider efter HSCT ar ALD-
progress

X-ALD: fragor/framtida direktiv
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a standardiserat omhandertagande av biokemiskt diagnosticerade poj-
kar

o etablera en bestamd niva nar det galler hjarnsjukdom for att accepte-
ra HSCT

o mangarig standardiserad uppfoljning av transplanterade pojkar/méan
for att upptacka eventuella spar av AMN

a gvervagande betr HSCT for méan med AMN

a internationell databas nddvéndig

MLD

MLD karaktariseras av

a progressiv demyeliniserande CNS- sjukdom

a cerebrosidsulfatas lagras upp i hjarnan och andra vévnader
o arysulfatas A-aktiviteten &r lag

a sulfatid utsondras i urinen

Kriterier for HSCT:

a Arylsulfatas A-brist

a sulfatid i urinen

a MRI positivt

a neuropsykologiska funktionshinder

MLD HSCT sammanfattning

o nar det géller sendebuterande MLD sa forsamras de kognitiva funk-
tionerna nagot de forsta 1-2 aren efter SCT men ar dérefter stabila upp
till 7-8 ar (mer an 11 ar enligt erfarenheter fran Karolinska, Huddinge)

Fragor

MLD

o Hur manga presymtomatiska syskon har ni transplanterat?

-Jag har inga exakta siffror men det ror sig om cirka 35 stycken sys-
kon med MLD som har transplanterats. Vi haller just nu pa att sam-
manstalla vara erfarenheter. Vi ifrdgasatter riktig-heten i att transplan-
tera syskon enbart pa grund av en familjehistorik. Men en viktig upp-
gift &r att sammanstalla erfarenheterna fran évriga varlden, sa dr Pe-
ters.

a Vilka av patienterna med vuxenformen av MLD bdr transplan-
teras? Enbart de som ar &ldre &n 18 ar med psykiska problem?
Tonaringar med ataxi?

-Vi har bara ett fatal patienter och kan inte ge nagra generella svar.
Men jag kan berétta om en kvinna som upptacktes tidigt darfor att hon
var med om en motorcykelolycka. Hon fick en huvudskada och ront-
gades med MRI och da upptécktes en leukodystrofi langt innan nagra
symptom eller andra tecken visat sig. En transplantation gjordes. Men
utifran sa fa fall som vi har kan vi inte dra nagra relevanta slutsatser.
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o Har ni nagra nya erfarenheter av transplantation med mesen-
kymala stamceller, ny forskning? Har ni nagra langtidserfarenhe-
ter?

-Vi har en del erfarenheter fran personer med Hurlers syndrom och
nagra med MLD och anledningen till att vi testat behandlingen ar att
vi ville veta om man kunde uppna nagra extra fordelar betr nervsy-
stemet. Preliminéra resultat visar att det ar en séker behandling att ge
mesenkymala (fran navelstrangsblod) stamceller till de har patienter-
na. Men vi har inte konstaterat varaktiga fordelar, tyvarr. Vi vet heller
inte hur manga celler vi maste ge eller hur ofta, for att uppna varaktiga
fordelar. Jag anser att det ar véldigt mycket mer som vi behdver lara
0ss nér det galler att transplantera mesenkymala stamceller. Vi har
heller inget bra sétt att fa cellerna att hamna dar de bast behdvs. Vi har
heller inget bra satt att spara cellerna, sd det maste vi arbeta mer med.
Tyvarr sa aterstar mycket arbete innan vi hittar en bra behandling bada
vid MLD och ALD. Jag 6nskar att jag hade haft mer positiv informa-
tion att komma med.

a Genterapi vid MLD, ar det mojligt?

-Genterapi som behandling vid MLD, befinner sig i samma lage som
for manga andra sjuk-domar. Manga problem och komplikationer gor
att vi maste vara valdigt forsiktiga vad galler utsikterna de narmaste
aren. Forst och framst maste terapin var séker, sa att vi inte riskerar
liv. Nar det géller MLD tror jag att vi maste fa fram en form av nerv-
stamcell. Darefter maste vi I6sa problemet med att fa in dessa celler i
centrala nervsystemet, vilket &r en stor utmaning for nutida forskning.
De ar olika problem som maste I6sas, som jag ser det.

1/ Vi maste kunna ta fram nya oligodendrocyter som kan tillverka
myelin

2/ Vi maste kunna ersétta eller reparera forstérda neuroner

3/ det krévs normala astrocyter och andra supportceller

-Jag tror att vi behdver stamceller som kan klara alla uppgifterna, till-
rackligt snabbt och i tillréckligt antal for att behandlingen ska innebéra
tillrackliga fordelar, sa prof Charles Peters.

o Finns det nagon tillganglig webbadress dar det ar mojligt att
folja forskningen pa omradet?
-Jag bifogar foljande adresser till webbsidor som har med leukody-
stropfier att gora:
a National Organization for Rare Disorders (NORD)

email: orphan@rarediseases.org

web site: www.rarediseases.org

a United Leukodystrophy Foundation:
email: ULFOFF@TBC.NET

web site: www.ulf.org

a Hunter's Hope
web site: www.huntershope.org
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Fragor

Pelizaeus-Merzbacher och Alexanders leukodystrofi

o Kan ni séga nagonting om behandling och rehabilitering nar det
galler dessa tva sjukdomar?

-Jag skulle dnska att jag kunde gora det, men det finns kollegor som ar
mycket mer specialiserade pa sjukdomarna och som tréffat patienter.
Men sa mycket kan jag sdga att ingenting talar for att benmargstrans-
plantation &r aktuellt som behandling av sjukdomarna just nu. Men det
forskas runt om i varlden pa den méjligheten och for att battre forsta
den genetiska orsaken. Professor Marjo van der Knaap pa Free Univ.
Medical Center in Amsterdam, Holland kan kontaktas.

Fragor

ALD/AMN

o Kan ni sédga nagonting om “Lorenzos oil” fére och efter en
transplantation?

-Lange trodde vi att Lorenzos oil kunde normalisera de langa fettsy-
rorna och att det var en viktig sak att gora innan transplantation. Jag &ar
inte alls 6vertygad om att detta &r nédvandigt langre. Framst darfor att
transplantationsprocessen numera &r mycket sékrare. Vi anvander inte
langre Lorenzos olja varken fore eller efter en transplantation. Lang-
tidseffekten efter en transplantation nar det galler langa fettsyror
(VLCFA) ar att de sjunker, men de nar inte en normal niva, vilket
heller inte & nddvéndigt. Vad det betyder att ha en forhéjd VLCFA-
niva behover vi forsta battre.

o Hur lang uppféljning har ni néar det galler transplantation vid
ALD?

-Den langsta uppfoljningen vi har &r 13 ar efter transplantation och har
har vi inte kunnat se  nagon utveckling till AMN efter en transplanta-
tion vid ALD. Men vi anser det viktigt att gora langtidsuppféljningar
pa de har pojkarna sa att de inte utvecklar problem som kan knytas till
AMN.

o Ar det troligt att pojkar med ALD som har blivit transplantera-
de utvecklar AMN?

-An sé lange har vi inte sett nagra tecken pa neuropati. A andra sidan
har vi inga pojkar som ar aldre &n 20 ar. Framdver blir det viktigt att
félja dem nar de blir aldre.

o Har ni nagra erfarenheter av att transplantera méan med AMN?
-Vi transplanterade en man med AMN for ett antal ar sedan. Tyvarr
avled han av en infektion bara en manad efter transplantationen. Vi
hoppas kunna finna metoder att stoppa demye-liniseringsprocessen.

a Prenataldiagnostik och ALD-screening, ar det mojligt?

-Det ar absolut mojligt med prenataldiagnostik och jag har diskuterat
fran med bl a prof Hugo Moser. Jag kan formedla visst material fran
bade honom och hans fru Ann som arbetar med fragan. Fragan om
nyfoddhetsscreening vid ALD é&r under diskussion och utveckling
bade har i USA och pa andra platser i varlden. Vi vet att det finns
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VLCFA éaven i navelstrangsblod och darfor ar det mojligt att goéra ny-
foddhetsscreening.

o Finns det ndgon Gverensstammelse mellan genotyp och fenotyp?
-Vi har inte kunnat se det, men det lar vara sa att det i vissa grupper av
AMN finns en Overensstimmelse mellan genmutation och hur sjuk-
domen yttrar sig. Men detta kanner jag inte riktigt till. Fragan bor nog
stéllas till professor Moser, sa professor Charles Peters.
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