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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér 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
hér falet Aicardi syndrom. Familjevistelser med barn med den dia-
gnosen har arrangerats pa Agrenska 1998 och 2002.

Under en familjevistelse & forddrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas da omhand av sarskild personal. Faktainne-
héllet fran forelasningar under en eller flera vistelser pa Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allménheten har forelédsarna
mojlighet att 1asa och |émna synpunkter pa sasmmanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortldpande | samarbete med
forelasarna, antingen till vissadelar 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 i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till forelasarna. Sedan & 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.

Foljande foreldsare har medverkat till framstaliningen av detta
nyhetsbrev:

Overlzkare Méarten Kyllerman, Goteborg, éverldkare Lars Palmér
Umea, 6verlakare Frans Brockmeier, Norge, 6verlakare Anna-L ena
Hérd, Goteborg, arbetsterapeut Britt-Marie Zethraeus, Stockholm,
logoped Mirja Schill, Stockholm, 6verlakare Barbro Westerberg,
Goteborg, gukskoterska Ann Marie Alwin, Géteborg, dvertandldkare
Gunilla Klingberg, Goéteborg, logoped Lotta Sjogreen, Goteborg,
kurator Mats Mansson, Goteborg, handlaggare Agneta Ljungwall-
Bergstrand, Goteborg, sjukgymnast Sonja Hogset, Stockholm
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Aicardi syndrom

Medicinsk information

Docent Marten Kyllerman, Drottning Silvias barn- och ungdomssjuk-
hus, Go6teborg, inledde med att informera om de medicinska aspekter-
napaAicardi syndrom.

-Ett syndrom & en samling gemensamma symptom som helt eller del-
vis maste finnas for att en patient ska fa en diagnos. Enskilda symp-
tom kan férekommai manga olika sjukdomar och syndrom, sa Marten
Kyllerman.

Gruppen barn med svar utvecklingsstorning, totalt sett i samhallet, ar
relativt konstant och bestér av personer med skador eller utvecklings-
rubbningar av olika slag.

-Utvecklingsstorning & ingen diagnos, utan snarare ett pedagogiskt
begrepp. Svar utvecklingsstorning, d v s traningsskoleniva, har 0.3 %
av dla levande fodda barn, vilket innebér att det fods cirka 300 barn
med svar utvecklingsstorning varje & i Sverige.

En undersokning av professor Bengt Hagberg publicerad 2000 visar
att svar utvecklingsstorning i de alra flesta fall orsakas av faktorer
under fosterutvecklingen fore forlossningen. Ett sadant tillstand &r
Aicardi syndrom.

Kriteriernafor diagnosen Aicardi syndrom ar:

a forlust av corpus callosum, forbindelsen mellan hjarnhalvorna (72%
helt, 28% delvis)

o akut smabarnsepilepsi, (infantil spasm), d v s epilepsi orsakad av
hjarnmissbildningar (72% av fallen)

a nathinnedefekt (néthinnedefekter)

Andra symptom som & ofta forekommande och som kan stddja dia-
gnosen:

a Over- eller undertaliga revben, kotférandringar

a utvecklingsstérning

a andra hjarnmisshildningar, exempelvis felorienterade/felplacerade
och felkopplade nerveellsgrupper i den gra substansen i hjarnbarken

@ andra 6gonmissbildningar

a behandlingsresistens av epilepsi

a att barnet & en flicka
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-Alla dessa symptom behover sdledes inte finnas for att ett barn skafa
diagnosen Aicardi syndrom. Alla symptom medfér inte altid funk-
tionshinder, men de kan vara markdrer for diagnosen.

De flesta foréldrar till barn med Aicardi syndrom soker hjdp forsta
gangen darfor att deras barn har fatt kramper.

-Kramperna, som i det har fallet orsakas av férandringar i den gra sub-
stansen i hjarnbarken, kallas infantil spasm, eller spadbarnsepilepsi.
Denna form av epilepsi kan ha manga orsaker, varav Aicardi syndrom
aren.

Barn med syndromet har ett mycket typiskt EEG som & véagledande
nar man ska stélla diagnos, med asymmetri mellan hjarnhalvorna och
skurar av epileptisk aktivitet foljt av EEG-méssig tystnad, som &r vag-
ledande nér man ska stélla diagnos.

-Om man kunde sétta ljud pa EEG-kurvorna skulle man uppleva ett
valdigt sprakande under kanske nagra sekunder, sedan tystnad och sa
pa nytt samma sprakande. Barnen har blandformer av olika anfalls-
typer pa grund av de felaktiga strukturerna. Det innebér oftast stora
svarigheter att behandla epilepsin pa ett bra och effektivt satt.

Aicardi syndrom & ett sdlsynt syndrom och man uppskattar att det
fods cirka ett barn/ar med syndromet, att det finns ett tjugotal barn
med syndromet i Sverige och c:a 500 kandafall i hela varlden.

-Jag tror att det finns ett stort morkertal, d v s att manga med mer
ospecificerad utvecklingsstérning och ingen diagnos kan ha Aicardi
syndrom.

De flesta av flickorna fods helt friska och har en normal utveckling de

forsta manaderna. Déarefter far flertalet infantil spasm och de flesta far
diagnosen Aicardi syndrom nér de & mellan tre och fem manader.

Sophie har Aicardi syndrom

Sophie 9 &, har Aicardi syndrom. Hon kom till Agrenskas familjevis-
telse tillsammans med mamma Lene, pappa Bjorn, syster Mathilda, 7
ar och bror Tobias 11 &r.
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Embryologi

Aicardi syndrom

L enes graviditet med Sophie var normal och likasa forlossningen. Vikt
och langd var ocksa normal.

-Det enda ovanliga direkt efter forlossningen var att Sophie saknade
sk trampreflexer. Till att bdrja med tittade hon bara med ena 6gat och
det drojde en hel vecka innan hon Oppnade ocksa det andra. Vi fick
en kansla av att hon kanske var ljuskanslig. Redan fran borjan skriker
hon mycket, sager Lene.

De forsta tva manaderna hemma hande ingenting uppseendevéckande.
Sophie fortsatte att skrika mycket och Lene och Bjérn funderade pa
om hon mgjligen hade kolik.

-Né&gra enstaka ganger "himlade” hon med 6gonen under de varsta
skrikattackerna, vilket vi tyckte var orovackande, séger Bjorn.

Marten Kyllerman beskrev 1998 (uppdaterad 2002) i korthet fosterut-
vecklingen (embryologi).

-Den normalafosterutvecklingen omfattar 40 veckor. Om man delar in
utvecklingen i tre faser karaktériseras den forsta fasen av att det ut-
vecklas en " prototyp”.

Fran att ha haft en plattliknande forsta struktur i tre lager, svéller och
buktar den s k neuralplattan ut. Pa baksidan av plattan sker en for-
tjockning som sa smaningom Overgar till neuralroret, ett tidigt anlag
till det centrala nervsystemet. | den framre delen av neuraroret bildas
hjarnans tva halvor med kopplingsforbindel sen corpus callosum.
-Bakom den har utvecklingen finns en ytterst noggrant planerad me-
kanism, dar varje del bildasi exakt ratt dgonblick pa exakt rétt plats.
Processen styrs av generna. Naturligtvis ar det mycket som kan ga fel
i den tidiga utvecklingen, sa Marten Kyllerman.

Den andra fasen, fran det fostret &r cirka tre manader gammalt, kan
kallas kontrollfasen. | den fasen sker en omfattande forfining av den
ursprungliga konstruktionen.

-Av nagon marklig anledning kan méanniskan klara sig bra utan hjarn-
balken. Man vet t ex att fullt friska och "normala” manniskor helt kan
sakna forbindel sen mellan hjarnhalvorna.
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Nér fostret & 100 dagar, d v s drygt tre ménader gammalt, ar stor-
hjérnan bildad, men den & helt slét. Ryggmargs- och lillhjarnestruk-
turer finns pa plats. Vid sju manaders dlder &r hjarnan fortfarande helt
dét. Men strax fore fodelsen fér den sin karaktaristiska veckbildning,
ett sétt for storhjarnans barklager att fa béattre plats. Huvudets storlek
far inte vaxa ytterligare fore fodseln, eftersom barnet da kan fa svarig-
heter att passera genom moderns backenring.

Sophie far den forsta krampen

Vid tvamanaders dlder fick Sophie sin forsta kramp.

-Det kom som en chock, vi var ju inte alls forberedda pa detta. Pa
BV C lugnade man oss med att det inte alls var ovanligt att sma barn
krampade. Vi vande oss da till barnkliniken och dér uppmanade de
oss att komma in genast med Sophie, vilket vi ocksa gjorde, sager
Bjorn.

Det forsta anfallet gick 6ver efter nagon minut och foljdes av trétthet.
Pa barnkliniken blev Sophie inlagd for observation och undersokning.
-Efter nagra timmar fick hon en ny kramp och nu kunde sjukvardsper-
sonalen avgora att det rorde sig om infantil spasm, d v s spadbarns-
epilepsi. Orsaken visste man inte, men man satill oss att det var troligt
att problemen var évergaende, siger Lene.

Det beslutades att Sophie skulle fa epilepsimedicin och under nastan
tva manader provades de flesta medicinerna och nastan alla gav stora
biverkningar.

-Antingen skrek hon eller sdvar hon helt neddrogad och utslagen. Den
motoriska utvecklingen uteblev helt under den hér perioden, sager
Bjorn.

Lene och Bjorn tyckte att det var 14t att fa 6gonkontakt med Sophie,
sa mentalt tyckte de inte att ndgonting var avvikande.

-Forst efter nagra manader fick Sophie komma till en universitets-
klinik och dér traffa en barnspecialist. Redan under férsta bestket
kunde barnldkaren konstatera att Sophies kramper troligen orsakades
av nagonting mer alvarligt, sager Bjorn.
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EEG-undersdkningar, epilepsi generellt och speciellt hos barn
med Aicardi syndrom

Overlakare Frans Brockmeier, Specialsjukhuset for epilepsi, Sand-
vika, Norge, informerade om EEG-undersokningar och epilepsi gene-
rellt och speciellt hos barn med Aicardi syndrom.

Man skiljer pa epileptiska anfall och epilepsi. Epileptiska anfall &r
korta avbrott i den normala hjarnfunktionen med 6kad urladdning av
alaéler deflestanerveceller i ett bestamt omrade av hjarnbarken.
Epilepsi & kroniska aterkommande krampanfall i hjarnan som fdljs
av Okad urladdning av nervceller i hjarnbarken med olika symptom
som f6ljd. Mellan 5-10 % av befolkningen har epilepsi.

-Den vanligaste orsaken till epilepsi & hjarnblddning/-infarkt.

Epileptiska anfall delas upp i partiella anfall (enkla eller kompli-
cerade) som & vanligast forekommande och generaliserande anfall
(toniska, atoniska, kloniska mm). Symptomen vid partiella anfall &r
ofta muskelryckningar, muskelspanningar, urkopplingsattacker, auto-
matiska rorelser och kanselfornimmelser. Det kan ocksa réra sig om
psykiska symptom dér patienten tycker sig se saker och kdnna markli-
gasmaker och lukter. En del far rodnader och svettningar.

Vid generaliserande anfall kan patienten f& urkopplingsattacker och
uppstannandeattacker, sma eller stora muskelryckningar, muskel-
spanningar eller forlust av muskel spanningar.

-Vid béde toniska och atoniska anfall faller patienten omkull, sa Frans
Brockmeier.

Behandlingen inriktas pa hela barnet; d v s man behandlar medicinska
problem (farmaka, kirurgi), sociala problem, psykologiska och peda-
gogiska problem.

Den optimala antiepileptiska medicinen (AED):

o &r effektiv

a saknar biverkningar

o & |&tt att dosera

a interagerar inte med andra &mnen

a innehdller inga kanda metaboliter (Bmnesomséttningsprodukter)
a har en kand verkningsmekanism
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Dérefter informerade Frans Brockmeler Oversiktligt om de olika
AED-medicinernas historik, anvandningsomrade, dosering, effekti-
vitet och kanda biverkningar. Han berérde ocksd annan behandling
(ketogen kost, kirurgi)

Forutom denna kortfattade sammanfattning av Frans Brockmeiers
forelasning kan den intresserade |&sa bifogat dokument pa norska av
Frans Brockmeier pa sidan 28.

Epilepsibehandling

Eftersom barnen med Aicardi syndrom oftast har blandformer av olika
anfallstyper ar deras epilepsi svarbehandlad.

-Modern epilepsibehandling gar ut pa att kartlagga anfallstypen och
behandla darefter. Man har sedan mediciner som antingen ” bromsar”
eller "gasar” i systemet mellan hjarncellerna. | de flesta fall & det ett
talamodsprévande arbete att finna den medicin som &r effektivast i det
enskilda fallet. Det finns sdledes inga generella regler att folja vid be-
handlingen av epilepsi. Sarskilt svart & det darfor att behandla barn
med Aicardi syndrom eftersom anfallstyperna hela tiden varierar, sa
Mérten Kyllerman.

Flerafordldrar undrade om barnens kramper & skadliga.
-Jag tror inte att barnen med syndromet far hjarnskador av sina kram-
per, men jag tror att de stér dem valdigt mycket.

Nagra foraldrar beréttade att deras barns epilepsi minskade nar de var
infekterade och hade feber.

-Vad det beror pavet vi inte. Det kan vara sa att kroppen vid infektio-
ner producerar ett &mne som & bra for barnens kramper. Vi vet t ex att
htga doser gammaglobulin fungerar mycket bra hos barn med en vis
typ av epileps, vilket ocksa &r en géta.

Epilepsikirurgi kan i négra fa fall ge gott resultat nér det géller svar-
behandlad epilepsi vid Aicardi syndrom. (1998, uppdaterad 2002)
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Sophie far diagnosen Aicardi syndrom

Sophie lades in, nya prover togs och nya undersokningar (bl a magnet-
réntgen) gjordes.

-Man satte ut en del mediciner och lade till andra. Efter nagra dagars
behandling med kombinationen Ergenyl® och Lamicta® sag vi en
klar forbattring. Det kandes som om Sophie kom " upp ur dimman” pa
nagot sétt, blev klar och vaken. Det var fantastiskt, séger Lene.

Bland de understkningar som gjordes ingick en 6gonundersokning
samt en undersokning av hjdrnan med datortomografi och magnet-
kamerarontgen. D& upptacktes det att Sophie saknade forbindelsen
mellan hjarnhalvorna (corpus callosum) och att det fanns s k lakuner i
Oogonnéthinnan, d.v.s vita flackar dar nahinnans pigmentlager och
aderhinnan var defekta. (se mer om dettai kommande kapitel)
-Kombinationen 6gonférandringar, avsaknad av corpus callosum och
epilepsin innebar att man nu kunde saga att Sophie hade Aicardi syn-
drom. Vi fick veta att man upptéckt stora skador pa hjarnan, vilket
skulle innebéra svér utvecklingsstorning. Man var ganska sakra pa att
Sophie exempelvis inte skulle kunna ga, sta, sitta eller &a galv, sager
Bjorn.

Genetik

Overlakare Lars Pamér, Norrlands universitetssiukhus, Umed, infor-
merade om genetik (arftlighet)
-1 varje cell i var kropp finns ménniskans sasmmantagna arvsmassa i

form av en strang av DNA, som &r knappt 2 m lang. Denna stréng ar
ett kompakt informationspaket som har en central roll for hur vi
fungerar och hur vi blir som méanniskor. Strangen delas upp i 46
bitar och packas sedan ihop till kromosomer. Kromosomerna fore-
kommer altid parvis, med undantag fér kdnskromosomerna hos
mannen som &r olika (XY).

En ny méanniska &r fran borjan bara en enda cell. Nér vi fods har
manniskan fleramiljarder celler. Vid befruktningen kommer 23 kro-
mosomer fran mannens sadescell och 23 kromosomer fran kvinnans
agg. Dessa kromosomer bildar 23 kromosompar och cellen far 46
kromosomer. Kromosomerna & sedan kopierade i sa gott som alla
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celler i kroppen. Det betyder att varje kroppscell har al information
som behdvs for att skapa en manniska.

En flicka har kénskromosomerna XX, dar en X-kromosom kommer
fran mamman och en fran pappan. Pojkar, som har XY, far alltid X-
kromosomen fran mamman och Y -kromosomen fran pappan.
-Generna i kromosomerna utgér underlag for bildandet av alla olika
aggviteamnen som kroppen behover for uppbyggnad och funktion,
sa Lars Palmeér.

Aicardi syndrom beror sannolikt oftast pa en engadngsmutation i en
X-kromosom i det befruktade &gget.

-Flickor som da har en frisk och en "sjuk” X-kromosom kan da ut-
veckla gukdomen, medan pojkfoster, som saknar den friska X-
kromosomen inte kan Overleva fostertiden. (Aicardis syndrom be-
skrivet hos pojkar har uppvisat s k XXY-syndrom, d.v.s. de har en
extra X-kromosom).

Ett arvsanlag & en bestamd bit av DNA-stréngen, pa en bestamd plats
panagon av kromosomerna.

-ldag tror man sig kanna till omradet dar genen som orsakar Aicardi
syndrom finns (Xp22-omradet pa X-kromosomen), men trots ivrigt
letande har man annu inte mer exakt kunnat beskriva vilken genetisk
avvikelse det ror sig om, och darfér har man annu ingen mgjlighet att
exempelvis kunna genomféra fosterdiagnostik med hjélp av ett blod-
prov, sa Lars Pamér.

Ogonforandringar vid Aicardi syndrom

Ogonlékare Anna-Lena Héard, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
gukhus, Goteborg, informerade om o6gonférandringar vid Aicardi
syndrom.

-Jag borjar med att informera ndgot om Ggats anatomi. Langst fram
pa 6gat sitter hornhinnan, som & blank och klar och bakom denna
finns frdmre dgonkammaren som &r fylld med vétska. Déarefter kom-
mer iris, som har ett ha (pupillen) i mitten.

Bakom iris ligger linsen, glaskroppen och néhinnan. Utanfor nét-
hinnan ligger aderhinnan som forser néthinnan med blod. Langst ut
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ligger senhinnan och muskler. Pa framsidan runt hornhinnan ligger
bindehinnan som & den hinna som blir infekterad vid vanlig 6gon-
katarr.

Den skarpa synen har vi i den sk gulaflacken i ndthinnan och det som
man ser med néthinnan utanfor gula flacken ar ganska oskarpt. Nér
man tittar in i 6gat kan man bl a se gula flacken och synnerven dér den
kommer ini dgat.

-Viktiga ljusbrytare & hornhinnan och linsen. For att kunna se bra pa
olika hall krévs att linsens brannvidd kan forandras, vilket sker med en
muskel bakom iris i vilken linsen & upphangd med ett slags tradar.
Vid seende pa langt hall & muskeln avslappad. For att se pa néra hall
spanner man muskeln och linsens form andras sa att dess brytkraft
Okar. Detta kallas ackommodation. Med stigande alder blir linsen stel
och ror sig inte trots drag i tradarna och da behtver man speciella las-
glastgon, sa Anna-Lena Hard.

De 6gonmissbildningar som man ofta hittar vid Aicardi syndrom &r
sa kallade lakuner d v s vita flackar dér nathinnans pigmentlager och
aderhinnan &r defekta och den vita senhinnan darfor ses tydligt.
-Dessa 6gonforandringar forsamrar inte barnens syn ndmnvért om inte
flackarna upptrader precis i gula flacken, dar de medfor nedsatt syn-
skdrpa. Man har funnit ett samband mellan lakunernas storlek och
prognosen vad gdller tal- och gangférmaga. Ju storre lakuner man har
desto sémre verkar prognosen vara.

Andra avvikelser som férekommer i 6gonen &r:

@ misshildning av synnerven

a |iten hornhinna

o grastarr

a |itet 6ga

o underutveckling av gulaflacken

a nathinneavlossning

a brytningsfel

-Dessutom finns ofta en paverkan pa synbanorna i hjarnan fran 6gat
till syncentrum i bakhuvudet. Vid hjarnskador som paverkar syn-
banorna kan man fa nedsatt synskéarpa och inskrankt synfalt och dess-
utom svarigheter att forsta och tolka det man ser. Det & darfér man
kan ha stora synproblem &ven vid sma 6gonforandringar, sa Anna-
Lena Hard.

Eftersom de flesta barn med Aicardi syndrom inte kan bokstéver &r
det svart att fa en uppfattning om hur de ser.
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-Visserligen finns det indirekta metoder att méta barnens syn, exem-
pelvis med hjdp av rutmonsterstimulering och avlasning av impulser
Over hjarnbarken, men det & osdkra metoder.

Brytningsfel, sdsom dversynthet och astigmatism (som ocksa ar vanli-
ga hos barn i allmanhet och ofta vaxer bort) samt nérsynthet kan fore-

kommavid syndromet.
-Brytningsfel kan korrigeras med hjalp av glasdgon, linser eller laser-

operation. Vid grava forandringar i 6gon och/eller synbanor ar det inte
sékert att synen blir béttre for att man korrigerar det optiska felet. Vid
brytningsfel tycker jag att barnen ska erbjudas glasdgon. Vill de an-
vanda dem &r det troligt att de upplever att glasbgonen gor nytta. An-
nars far de vara utan, sa Anna-Lena Hard.

Sophie laggs in pa hemsjukhuset

Omvardnad

Efter ndgon vecka fick Sophie komma hem och lades da ater in pa
hemsjukhuset.

-Vi vet inte riktigt hur vi ska beskriva det som dérefter skedde. Men
det blev lite av ett medicinkrig mellan sjukhusen. Den forbéttring vi
sett lade sig och man féreslog justeringar av doserna och tillaggsmedi-
ciner, sager Lene.

Sophie & bra och utvecklades mentalt, men den motoriska utveck-
lingen var fortsatt |angsam.

-Hon skrek otroligt mycket och déremellan krampade hon. Nétterna
blev mardromslika. Allt kénde jobbigt och meningslost just da. Sar-
skilt som Sophies l&kare han sagt till oss att de hér barnen séllan blir
ddre an tre &r. | det 14get hade det varit fantastiskt bra att fat tréffa en
familj med ett 8ldre barn, sager Bjorn.

Habiliteringstverldkare Barbro Westerberg, Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus, Géteborg, informerade om omvardnad vid Ai-
cardi syndrom.

-Efter diagnosen &r stdlld kan den medicinska omvardnaden och habi-
literingen paborjas, sa Barbro Westerberg och gjorde en samman-
fattning av de insatser som kan bli aktuella:
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Epilepsin & ofta svarbehandlad, trots mediciner och annan behand-
ling.

-Inte sdllan &r detta det svaraste problemet for barnet och familjen vid
Aicardi syndrom. Att ge barnet ketogen (fettrik och kolhydratfattig)
kost kan mgjligen lindra kramperna i vissa fall. Gammaglobulin int-
ramuskulart en gang i manaden har provats av en del, men det finns
ingabevis att denna behandling hjé per, sa Barbro Westerberg.

Somnsvérigheter na kan méjligen lindras av ketogen kost och mela-
tonin.

Motoriska problemen kréver oftast storainsatser av sjukgymnast och
arbetsterapeut eftersom barnen oftast saknar egen forflyttningsfor-
maga och behdver hjalpmedel.

K ognitionsproblemen, d v s problem som har med forstaelse och
inlarningsférmaga att gora, orsakas av utvecklingsstorningen som of-
tast & mattlig eller svar.

-Hér krévsi deflestafall specialpedagogiskainsatser.

Kommunikationsproblemen kraver oftast alternativ tilltalat sprak
och darmed insatser frén logoped €eller talpedagog.

-Alla barnen gar att na om man ger dem tillrackligt mycket tid att
"processa’ vad man séger till dem.

Synproblemen kan i vissa fall vara sadana att barnet kan bli hjapt
efter synbeddémning.

Infektionskandighet forekommer, men alls inte hos alla med syn-
dromet.

-Detta kan vara ett bekymmer for en del, eftersom barnet i vissa fall
kan fa andningssvarigheter och astma.

Ortopediska problem, i form av exempelvis skolios, forekommer
och bor i méjligaste man forebyggeas.
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Sophie far kontakt med habiliteringen och far komma hem

Under tiden pa sukhuset fick familjen kontakt med barnhabilitering-
en, en kontakt som till att borja med inte blev sa bra som man tankt
Sig.

-Det kdndes som om Sophie huvudsakligen blev ett utstalinings-
foremal som skulle visas upp for olika intresserade professioner. | det
laget, nar ingenting fungerade bra med Sophie, och vi madde daligt
och inte klarade av situationen, avbrét vi kontakten med habiliteringen
tills vidare, séger Lene.

Efter sex manader pa siukhuset fick Sophie komma hem och det fol-
jande halvéret fortsatte hon att skrika och krampa mycket.

-Hon var tillgénglig endast korta stunder. Det ké&ndes som om vi
kommit in i en ond cirkel som inte gick att bryta. Till sist fick hon
plats pa ett korttidshem varannan helg och det blev réddningen for
hela familjen, sager Bjorn.

Under Sophies andra levnadsar skedde en successiv forbéttring, vilket
Lene och Bjorn tror berodde pa att medicinerna nu borjade fungera.
-De mediciner hon fick da var Lamictal®, Ergenyl®, Stesolid® och
Friseum, ett preparat som liknar Stesolid. Det mérkliga & att de doser
av medicinerna man stéllde in da har hon behdllit och har &an idag,
sager Lene.

Ortopediska och sjukgymnastiska aspekter

Sjukgymnast Sonja Hogset, Habiliteringscenter Stadshagen, Stock-
holm, informerade 1998 om ortopediska och sukgymnastiska aspekt-
er.

-Jag anser att fordldrar till barn med Aicardi syndrom bor konsultera
en ortoped nar barnet & cirka 1-1,5 & gammalt, for att bland annat
titta nérmare pa barnets rygg.

Ovrigt omhandertagande av barnen de forsta &ren kan innebéra att
man ger barnet motorisk traning, att man gor en beddmning av mus-
kelspanningen och sétter upp kort- och langsiktiga mal. Ett sadant mal
kan vara att hjalpa barnet upp i stéende stallning.

-Det innebar ocksa att vi forsoka hjalpa barnet att klara det dagliga
livet pa basta sétt. Den hjalpen ska utga fran barnets eget behov. Den
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behandling vi foreddr ska ocksa vara méjlig att klara av, sett ur bade
barnets och foréldrarnas perspektiv. Hjapmedel ska i det fallet vara
ett komplement for att uppna vissamal.

Sonja Hogset visade en film om barn som lockades till 1ekfulla aktivi-
teter.

-Att std upp, t ex med hjalp av staskal, & oerhort betydelsefullt for
barnet. Det stimulerar bl a skelettutvecklingen och motverkar ben-
skorhet. Ur social synvinkel & det ocksa viktigt for barnet att fa
kommaupp i samma niva som andra barn.

Planerad lek dar man "trénar” nagra fa moment &t gangen &r oftast ett
bra sétt for att fa barnet att utvecklas.

-Det & en stor fordel om foraldrarna da vet sd mycket som méjligt om
den normala motoriska utvecklingen. De har da storre mojligheter att
hjélpa barnet att komma vidare om det blir problem.

Sonja Hogset gav exempel pa hjdlpmedel for olika behov som hon
tyckte foraldrarna kunde begéra att f&

Hygien: skotbord/duschbord
badkarsstol
toalettstol/sits

Ata: sarskilda muggar
tallrikar med petkant
specialbestick
antihalkunderlagg

Sitta: babysitter
specia stol
matstol
sittskal
" Charlottastol”

Sta: staskal
tippbréada
stastod
starullstol
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G& gastol
rullator
gdbord

Forflyttning: vagn
manuell rullstol
elrullstol
cykel

-Dessutom maste ni forddrar begéra att fa lyftanordningar av olika
slag for att spara era ryggar. Ni har ocksa rétt att fa hjalp till anpass-
ning av bostaden sa att den fungerar for barnets olika behov, sa Sonja
Hogset. (1998)

Sophie gor sma framsteg och borjar tidigt pa traningsskola

Sophie har inte utvecklat nagot talat sprak. Hon har forstétt alltmer av
vad férddrarna och syskonen sdger, men kan gdalv inte uttryckasig.
-Vi har forsokt med olika alternativa kommunikationshjépmedel, men
inget har passat henne. | familjen har vi lart oss tyda vad hon vill och
nér hon mar braeller daligt, sager Bjorn.

Under Sophies andra & fungerade kontakten med habiliteringen batt-
re. Bland annat fick hon hjdlp av en ukgymnast och Lene och Bj6rn
fick ett tréningsprogram som de kunde folja.

-Sophie gjorde sma motoriska framsteg och klarade snart att bl alyfta
huvudet och sla med handen, siger Lene.

Né&r Sophie var 2,5 & ordnade hennes arbetsterapeut sa att hon fick
borjai en tréningsskoleklass 15 timmar/vecka.

-Detta blev sa bra det bara kunde bli. Nu blev den motoriska tréningen
regelbunden och Sophie gjorde framsteg. Traningen att sta i staskal
innebar att hon fick majlighet att komma upp och fa en béttre rorlighet
och béttre social kontakt. Det innebar ocksa att hon idag utvecklat
handmotoriken sa mycket att hon exempelvis kan styra datorn med en
touch-kontakt, séger Bjorn.

Samma ar som Sophie borjade i traningsskolan fick hon ocksa en per-
sonlig assistent. Nar hon blev tre & borjade hon att regelbundet bada
och trénaen gang i veckan pa rehabbadet.
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-I och med att medicinerna fungerade béttre, att Sophie borjade pa
traningsskolan, hade korttidsvistelse och fick personlig assistent, sa
blev vardagen efterhand lugnare for familjen. Det marktes ocksa tyd-
ligt pa Sophie att hon nu madde valdigt mycket béttre, sager Lene.

Efterhand har Sophie ocksa fétt en rad hjapmedel for att kunna st,
sitta, forflytta sig och utfora aktiviteter. Hemmet har ocksa anpassats
sA att det fungerar sa bra som majligt for hela familjen.

Overlakare Lars Pamér informerade dven om familjeaspekter utifran
en grupp flickor och ungakvinnor (11 st) i ddern 4-26 & som Lars
Palmeér traffat och undersokt i borjan av 2002.

-Flickorna hade samtliga avsaknad av eller underutvecklad corpus
calosum, lakuner i 6gonbotten och svar epilepsi. Det fanns ingenting
ovanligt fére, under eller efter graviditeten och alla var pigga och
normalstora vid fodelsen. En flicka fick diagnosen nér hon var 12 &r,
dvriganar de var 2-6 manader, sa Lars Pamér.

Flickorna har genomgat EEG-undersokningar, rontgen m fl undersok-
ningar med syftet att ta reda pa hur véa de uppfyller diagnosen Aicardi
syndrom. Nagra stycken hade avvikelser pa ryggkotorna, de flesta
utan betydel se.

-Hos tva flickor startade kramperna redan nér de var tva dagar gamla,
hos Gvriga forst néar de var 2-5 manader gamla. En av flickorna hade
inte haft nagra kramper alls de senaste fyra &ren, dvriga hade fran tva
kramper i veckan upp till tio kramper per dag. De flesta hade ryck-
ningar eller toniska kramper, fem stycken hade mer an en sorts kramp-

typ.

Under sin levnad hade flickorna anvant mellan 5-11 olika typer av
antiepileptiska mediciner och alla anvande minst en sorts medicin vid
undersokningstillfélet. Sex stycken anvénde valproat, fyra clonaze-
pam, fyra lamotrigin, tre vigabatrin och tva topimarat. Majoriteten av
flickorna behdvde diazepam cirka en gang/manad.

Oversiktligt visade understkningen att alla utom en flicka hade hog
handikappniva nar det galer grovmotorik, finmotorik och kommu-
nikation. Alla 10 flickorna ar kontinuerligt beroende av hjdp fran an-
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nan person, de flesta har en totalt inskrankt rorlighet och ingen gar att
sysselsdtta. Samtliga kan endast ha begransade sociaa kontakter.

Flickornas familjer anger att de stora problemen i forsta hand ror epi-
lepsin, ndgra anger epilepsi i kombination med sdmnproblem, &situa-
tionen, forstoppning mm. De flesta & ndjda med samhéllets stod,
hjalp och omvardnad.

-Nér det exempelvis galler foraldrarnas syn pa den sjukvard flickorna
fétt sa ar allamycket nojda eller ganskandjda, saLars Pamér.

Vardagssituationer och hjalpmedel

Arbetsterapeut Britt-Marie Zethreaus, Habiliteringscenter Blackeberg,
Stockholm, informerade om vardagssituationer och hjdlpmedel.
-Hjalpmedel kan ha olika funktion, men i grunden ligger att de pa n&
got sétt ska underlatta for familjen. Hjapmedel ska stimulera barnets
utveckling sava motoriskt som socialt och psykiskt. De kan ocksa
underlétta vardagsaktiviteter som lek och skola samt bidra till goda
lek- och arbetsstéllningar. Pa sa sétt kan hjadlpmedel minska funk-
tionshindret och underlétta for fordldrar och eventuella assistent-er.

Hjapmedelsmarknaden & stor och det kan vara svéart att hitta det
hjélpmedel som passar just ert barn bast.

-Det maste vara barnets behov som styr vilka hjdlpmedel som behovs
och hur de ska vara utformade.

Dérefter informerade Britt-Marie Zethraeus om olika hjadpmedel for
olika situationer, fran det barnet ligger i sin sang, far hjalp att komma
upp pa morgonen, att skota hygienen, kla sig, &ta, forflytta sig, aktive-
ras mm, tills det gar och lagger sig pakvallen. For var och en av dessa
vardagssituationer finns hjalpmedel som pa olika sétt téacker de behov
barnen har. Tyvarr finns det ingen mojlighet att i detta nyhetsbrev,
utan tillgang till illustrationer, redovisa hjapmedlens olika utform-
ning och funktion

Britt-Marie Zethraaus informerade ocksd om bostadsanpassning och
bilanpassning.
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Sprakutveckling och sprakstimulans

Logoped Mirja Schill, Habiliteket, Stockholm, informerade i korthet
om verbal kommunikation (tal, skrift) d v s kommunikation med
abstrakta symboler och ickeverbal kommunikation (gester, kropps-
sprak, mimik mm).

-Det & den ickeverbala kommunikationen som dominerar i kommuni-
kationen mellan vuxna manniskor, cirka 70 % &r ickeverba kom-
munikation och 30 % &r verbal. Det & ocksa den ickeverbala kommu-
nikationen som erabarn & bast pa, saMirja Schill.

Det lilla barnets ickeverbala kommunikation &r till en borjan omed-
veten, det skriker. Dérefter blir kommunikationen mer medveten, bar-
net inser att skriket kan leda till olika behov tillgodoses, exempelvis
att det far mat.

Dérefter blev det en diskussion om olika sétt att utveckla kommunika-
tionen med barnen t ex med olika hjdlpmedel sasom bilder, tecken,
forema mm.

-Det géller att finna ut vad just det egna barnet har l&ttast for och se-
dan utveckla en kommunikation utifran detta. Da & det viktigt att ni
fordldrar och personal som arbetar med barnen |&r sig att se aven
mycket sma signaler fran barnet, exempelvis att det tittar pa nagon-
ting. Aven om det inte & en medveten handling av barnet fran borjan,
kan det bli det om ni svarar pa dessa signaler pa nagot sétt. De flesta
av barnen behover valdigt gott om tid for att fa fram ett svar pa en
fraga och ni forddrar & kanske de enda som orkar, och kan, vanta sa
lange som det & nddvandigt, sa Mirja Schill.

Funktioner i och kring munnen

Overtandldkare Gunilla Klingberg och logoped Lotta Sjogreen frén
Mun-H-Center, informerade om funktioner i och kring munnen.

Mun-H-Center &r ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte) kun-
skapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper som er-
bjuder information, utbildning, handledning, konsultation och behand-
ling.
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-Munnen var lange en |&gprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det &r inte sa konstigt, eftersom nagra av krop-
pens viktigaste funktioner finnsi just munnen.

Exempel pafunktioner i och kring munhdan &r andning, néringsintag,
tal och ickeverbal kommunikation, t ex mimik. Omradet har en myck-
et komplicerad muskulatur och minsta stérning kan leda till problem.
Idag finns det olika munmotoriska traningsprogram som i vissa fall
kan forbéttra funktionen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformuldr om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.
-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for foréld-
rar och tandvardspersonal. Har er tandl&kare behov av informa-tion sa
be honom eller henne att vanda sig till oss.

Né&r det galler barn med Aicardi syndrom sd & 1ag muskelspanning
och samre rorlighet i tungan vanligt férekommande.

Exempel pa orofaciala problem vid Aicardi syndrom &r:
a sugsvarigheter

o gtsvarigheter

@ tandgnissling

a kommunikationsproblem

a biverkningar av epilepsimedicin, t ex muntorrhet

a munhygienproblem

-Era barn bor ha specialisttandvard. Den varden kan ni begédra hos
barnets ordinarie tandl&kare eller genom habiliteringen. Barnen beho-
ver mycket mer forebyggande vard én andra barn darfor att det ibland
ar svart att 6verhuvudtaget fa lov att borsta deras téander. Om det ar
nagot ni undrar 6ver far ni garna kontakta oss pa Mun-H-Center.

Idag har Sophie gétt i samma tréningsskoleklass, med samma fyra
kamrater och sammallararei drygt u ar
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-1 skolan har Sophie haft tillgang till en rad hjalpmedel, bland annat
dator med olika pedagogiska program och manga stimulerande och
utvecklande leksaker. Hennes larare har varit intresserad, fantasifull,
talmodig och ambitits. Det var en otroligt bra chans Sophie fick i o m
att hon kunde borja traningsskol eklassen satidigt, séger Lene.

Olika hjadpmedel for att stérka skelettet, sdsom staskal och hoppgunga
har Sophie lart sig tycka om.

-Hon féredrar att det hander saker runt omkring henne, att manniskor
pratar och & nara henne. Hon kdmpar vidare med huvudhalningen
och sina kramper, sager Bjorn.

Sedan nagra & har Sophie problem med en begynnande skolios-
utveckling.

-Sophies |akare sag helst att hon anvande skolioskorsett, men det har
hon inte klarat av. Hela hennes beteende forandrades och hon blev tyst
och indtvand. Darfor har hon idag en skolios som méjligen maste ope-
reras. Det skullei safall rérasig en steloperation, sager Bjorn.

Sophie tycker mycket om mat, men da den ska den vara valkryddad
och finpasserad.

Hennes nattsbmn & numera forhallandevis bra.

-Sophie tittar garna pa TV néar hon & hemma och helst da tecknade
musikfilmer. Djungelboken &r en klar favorit just nu. Allra béast tycker
hon om att vara med syskonen. De forsoker fa med henne i olika le-
kar, men ofta gar det tyvarr lite for fort for henne, sager Lene.

Bade Bjorn och Lene framhaller att man idag ser helt annorlunda pa
Sophie och hennes funktionshinder.

-ldag ser vi mgjligheter, livsvarde och gemenskap dér vi tidigare, un-
der Sophies forsta ar, bara sag hoppldshet, uppgivenhet och sorg. Sa
mycket det hade betytt om vi da, i borjan, hade fatt mojlighet att tréffa
en familj med ett lite storre barn med Aicardi syndrom, séger Bjorn.
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Sjukskoterska Ann-Marie Alwin, Agrenska, informerade om aspekter
pa syskonrollen.

-De behov syskon till funktionshindrade barn har kommer ofta i
skymundan pa grund av det sjuka barnets behov, eller sa &r inte for-
dldrarna medvetna om syskonets behov, sa Ann-Marie Alwin.

Syskon till barn med funktionshinder har ofta mycket fragor, fun-
deringar och synpunkter, exempelvis:

-Varfor har alltid min suka syster réatt?

-Varfor tar ni alltid min guka bror i forsvar?

-Jag forsoker vara snall, men han ar aldrig snéll!
-Var sitter felet?

-Varfor gar det inte att bota 5jukdomen?

-Jag skulle vilja salja min bror for en krona!

-Hur kan jag vara till hjalp?

-Maste vi alltid prata om hennes sjukdom?

-Hur ska jag forklara hans syukdom for kompisarna?
-Kan jag ocksa f& sjukdomen?

Finn sdet ingen medicin som hjélper?

-Pa Agrenska har vi haft flera syskonveckor som har finansierats med
sarskilda projektpengar. De syskon som kom da var alla 12 &r eller
aldre, vilket var en forutséttning for att de skulle kunna vara héar utan
foraldrarna. Vi satsade pa att ge dem gemenskap med andra syskon i
samma situation, mer medicinsk information om funktionshindret och
praktisk vardagspedagogik. Samtalsgrupper visade sig vara en om-
tyckt form for att pratatillsammans, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen kan ha svart att fa tid att prata om sina problem med for-
aldrarna.

-Ofta far syskonen ett storre ansvar, eller kanner ett storre ansvar, Sér-
skilt om barnet med funktionshindret & yngre. Under syskon-
vistelserna far de majlighet att prata om sina kanslor utan att kanna att
de sviker syskonet.
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Syskonen kan dessutom fa problem med att fa lugn och avskildhet for
att gora sina laxor, fa ha sina egna saker i fred och att ta hem kamra-
ter.

-Déarfor & det viktigt att syskonens larare blir informerad om hem-
situationen och kan ta hansyn till den, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen fér ofta spelarollen av "forsvarare" eller "forklarare" i sko-
lan och pa andra stallen &n hemma.

-Deras lojalitet med det sjuka syskonet & ofta mycket stark. Darfor
kan det vara svart att fa dem att prata om egna problem som beror pa
syskonets funktionshinder, eller att siga nagot negativt om syskonet.
En del blir sk "undvikare" som ser till att de inte hamnar i situationer
dér de maste forsvaraeller forklara.

| skolan maste syskonen valja mellan att ga ut pa rasterna och kanske
tvingas konfronteras med problemen och forklara eller stannainne och
undvika kamraterna.

-Inte séllan &r de r&dda for att jdmforas med syskonet och ibland und-
rar de ocksd om de har syndromet eller sukdomen. Kanner de att de
skams for sitt syskon kan de fa skuldkanslor for det.

Det som syskonen ofta upplever som hot kan saledes varamanga olika
saker.

-Forutom svarigheterna att fa ha sina saker ifred och att |&sa laxor utan
att bli storda, upplever manga syskon att de blir orattvist beskyllda. En
del kénner ett direkt fysikt hot. De undrar hur starkt syskonet ska bli,
om mamma och pappa alltid kommer att orka hadla honom mm.
Ovissheten skapar stress och kanske ocksa egna halsoproblem.

Syskonen mar ofta bra av att f& sa mycket kunskap som mojligt om
funktionshindret och om hur framtiden kan komma att se ut.

-De behtver dessutom sa mycket stod som majligt fran forddrarna
eller ndgon annan nara anhorig, exempelvis nagon av mor-eller farfor-
aldrarna.

De flesta syskon funderar mycket pa hur framtiden kommer att se ut.
Blir de tvungna att alltid ta hand om sitt syskon? Kommer han/hon att
flytta hemifran? Vad hander né&r mamma och pappa dor?
-Det & da ofta en l&tnad for dem att hora att det finns bra alternativa
boenden dér syskonet far den stod och hjap det behover.
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Erfarenheter visar emellertid att det ocksa finns positiva sidor med att
vara syskon till barn med funktionshinder.

-De blir ofta mer mogna och ansvarstagande och fér kunskap och livs-
perspektiv som andra jamnariga saknar. Manga blir ddmjuka och far
en storre forstaelse for andra med funktionshinder. Sjalvbilden starks
och inte sédllan blir de mer ambitiosa med det som de tar sig for, sa
Ann-Marie Alwin.

Syskonproblematiken &r ofta likartad oavsett vilket funktionshinder
det guka syskonet &r. En mer utférlig spegling av syskons funderingar
finns samlade i kapitlet Gruppsamtal om syskonrollen i Agrenskas
Nyhetsbrev nr 115.

Information frdn 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-
l&gger tar hansyn till barnens funktionshinder, individuella styrkor och
svarigheter, intressen mm.

-Infor vistelserna tar tva stycken ur barnteamet kontakt med foraldrar
och skolpersonal och inhédmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen l&ser tillganglig information om funktionshindret och infér
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att tréffa
medicinsk och psykosocia expertis, sager forskollarare Marie-Louise
Skoog, Agrenska.

Utifran den insamlade informationen bestams det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistel sen planeras.
-Det dvergripande malet &r att framja 5jalvstandighet, samhorighet och
delaktighet fér barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas persona trygghet
under familjevistelserna, sager Marie-L ouise Skoog.
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Mats Mansson, kurator pa FUB i Goteborg, informerade om lagar som
i almanhet berér méanniskor med funktionshinder och om LSS (Lagen
om stdd och service till vissa funktionshindrade) i synnerhet.
-Samhdllet har handikappanpassats pa manga omraden, exempelvis
visar TV ofta sinarepriser textade och det & bra. Men tyvarr finns det
fortfarande gott om daliga exempel dar samhallet misslyckats att oka
tillgangligheten for personer med funktionshinder. Ett exempel pa det
sistnamnda & Goteborgs sparvagar som kor med sparvagnar som inte
kan anvéndas av rullstolsburna.

Mats Mansson menade att det i alla lagar finns en viss ménniskosyn
inbakad.

-Pa 1940-talet fick exempelvis forddrar till barn med svara handikapp
ingen hjép och inget vardbidrag. Alternativet till att klarasig helt utan
hjélp var att lamna bort barnet till en institution. Det fanns inte ens
skolor for andra an de som ansdgs "bildbara’, traningsskolan kom
forst 1967.

| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhallet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svéara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvéardiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som &tta & senare utvidgades till
LSS. LSS & en mycket bralag dar det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjdlpinsatser. Det sags att lagen ar en réttig-hetslag,
men jag anser att det snarare & en mojlighetslag. Tanken med lagen &r
att "den enskilde ska fa mojlighet att leva som andra"' (58). Den mal-
séttningen anser jag & lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
teravad det innebér att leva som andra, sa Mats Mansson.

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

a personer med utvecklingsstérning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.
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o personer med betydande och bestdende begavningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskadai vuxen alder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig 5 ukdom.

a personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt ddrande, har betydande svérig-
heter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stéd och
service.

-1 den sista stora gruppen ska dla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska kommaifraga for stod och hjap.

| den nyalagen talas om de tio réttigheterna:

a rédgivning och annat personligt stod

o personlig assistans

o |edsagarservice

a kontaktperson

o avlbsarservice i hemmet

a korttidsvistel se utanfér hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 &

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

o bostad med sérskild service for vuxna eller annat sarskilt 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
nyalagen.

-Som synes finns det stora méjligheter till stod och hjép i lagen fran
1994. For att fatillgang till olikainsatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stod och hjalp.

| varje enskilt fall gors en individuell beddmning av sérskilda tjanste-
man i kommunen (LSS-handlaggare).

-Som ansbkande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
adrig n6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt s att
ni kan 6verklaga det om ni inte & nojda, sa Mats Mansson.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i de flesta
kommuner finns nu en informationsbroschyr. Om kommunen inte har
broschyren kan den bestdllas hos Sociastyrelsen i Stockholm
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tel. 08/783 30 03. Enstaka ex ar gratis. Tidskriften INTRA, som ges ut
av stiftelsen Utvecklingsstérda i Fokus, har skrivit mycket om LSS i
nummer 2/1993. INTRA kan bestéllas patel 08/690 93 60.

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, bilstdéd, personlig assistans och tillféllig foréldra
penning.

-Vérdbidrag kan forddrar sbka om barnet har ett funktionshinder
eller sukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav & att den sérskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

Vérdbidraget & 2002 har fyra olika nivaer; helt (94 750 kr/ér), tre
fjérdedels (71 063), halvt (47 375) och en fjardedels (23 688). Bidra-
get & pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss del kan erhdllas
som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbidraget omprovas
normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med juni manad det ar
barnet fyller 19 ar. Darefter kan barnet sjév eventuellt erhdla handi-
kapperséttning.

Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Féralder kan fa bilstéd
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan dka med all-
manna kommunikationsmede!.

-Funktionshindret ska vara bestdende €eller i vart fal beréknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det mojligheter att anstka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag pa 30 000 kr samt
ett inkomstprévat anskaffningsbidrag pa upp till 40 000 kr. Dessutom
kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning & ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder rétt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
gavstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjélp med per-
sonlig hygien, pa och avkladning, att &a och kommunicera samt att
assistenten ska vara va fortrogen med funktionshindret, uppgar till
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mer an 20 timmar/vecka utgar erséttning fran forsakringskassan for de
timmar som 6verstiger detta antal.

-Det & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter i sadana fall assistansen de 20 for-
statimmarnal/vecka. Nar det géller barn maste dess behov av hjép och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt storre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig féradrapenning & ersattning for inkomstbortfall nér en
fordder maste avsta fran arbete for bl a vard av gukt barn. Ersétt-
ningen kan utga maximalt 120 dagar/ & och barn. Ersittningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 & ochi vissafall upp till 16 ar.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om st6d och service till vissa
funktionshindrade) géler sarskildaregler. For dem kan ersattning utga
fran 16 ars ader upp till dess de fyller 21 ar. Forddrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis foéradrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Agneta Ljungwall-Bergstrand.

Har kan man f& mer information

Socialstyrel sen informationsfol drar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: http://www.sos.se/smkh

artiklar ur Lakartidningen

internetadress. www.ronden.se/It/

(hér krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjdlpatill med)

OMIM- Online Mendedlian Inheritance in Man
internetadress:
ww3.nchi.nlm.nih.gov/OM IM/searchomim.html

National Library of Medicini USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar fran vetenskapliga tidskrifter
internetadress. www.nlm.nih.gov
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Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlakare Mérten Kyllerman

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Overlakare Lars Palmér
Norrlands universitetssukhus
901 85 Umed

Tel: 090- 785 00 00

Overlakare Frans Brockmeier
Spesia sykehuset for epilepsi

N-1306 Baerum postterminal

Norge

Tel: 0047 6755 4000

Overldkare Anna-LenaHard

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Arbetsterapeut Britt-Marie Zethraeus
Habiliteringscenter Blackeberg
Ibsengatan 14

168 47 Bromma

Tel: 08- 687 84 60

Logoped Mirja Schill
Habiliteket

Spegel backen 46-48
187 65 Taby

Tel: 08- 756 92 77

Habiliteringsdverl8kare Barbro Westerberg
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000
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Sjukskoterska Ann Marie Alwin

Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Overtandl&kare GunillaKlingberg

logoped Lotta §ogreen
Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Kurator Mats Mansson
FUB

Lillatorpsgatan 10

416 55 Goteborg

Tel: 031- 19 95 07

Handlaggare Agneta Ljungwall-Bergstrand

Forsakringskassan
Box 311 86
400 32 Goteborg

Sjukgymnast Sonja Hogset

Habiliteringscenter Stadshagen

Stadshagsvagen 7
112 50 Stockholm
Tel: 08- 619 29 71

Epilepsi og EEG ved Aicardi syndrom

Aicardi syndrom

Foljande &r ett komplement till den sasmmanfattning av Frans Brock-
meiers forelasning som finns pa sidan 6. Texten & skriven av Frans
Brockmeier och tyvarr tilldter inte vara begransade resurser att den

oversattstill svenska

Innledning

Epileps er en av de mest frekventre nevrologiske tilstander man kjen-
ner til. Omtrent 1 % av befolkningen i Vesteuropa har eller har hatt
epileps. | den ikke-industrialiserte del av verden er forekomsten av
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epileps betydelig starre. Det er derfor ikke forunderlig at beskrivelse
av epileps og epileptiske anfall allerede forekommer i de eldste
skrifter man kjenner til. Her beskrives epilepsien som en hellig
sykdom eller hvor den som har epileps er besatt av demoner.
Hippokrates, stamfadern til den moderne medisinske vitenskap, og
som levde i Hellas en fire hundre ar fer starten av den moderne tiden,
gikk sterkt i mot datidens beskrivelse av epilepsi.. De som beskriver
epileps som en hellig sykdom er ukyndige, kvakksalvere, som
forsgker a tildekke sin egen utvitenhet ved a fortelle at epilepsi er en
hellig sykdom. Epilepsi er ingen hellig sykdom. Den forarsakes av et
misforhold mellom slim og blod og forérsakes at hjernen far for lite
luft. | den europeiske kultur med sin jedisk-kristelige kulturelle
bakgrunn var det igjen vanlig a bruke paradigme a vage besatt av
dievelen, nar man beskrev epileps og epileptiske anfal. |
Skandinavien ferte dette i sinn ytterste konsekvens til forbudet for
"epileptikere” & gifte seg. Det forbudet gjadt i Sverige-Finnland fra
1757 og bletil slutt opphevet i Sverige helt i 1969.

Hva er epileptiske anfall og hva er epilepsi?

Et epileptisk anfall er et kort avbrudd i den normale hjernefunksjon
med @kt elektrisk utladning av ale eler de fleste nerveceller i et
bestemt hjernebarkomréde. | ale levende celler er det en elektrisk
spenning over cellemembranen. Via denne elektriske spenningen kan
celler blant annet kommunisere med hverandre og uteve sin funkson.
Denne kommunikagionen blir ngye titrert via mekanismer som
forsterker og svekker det opprinnelgige signalet. Et for kraftig signal
fra flere celler i samme omrade kan fare til et epileptisk anfall med
utgangspunkt i dette omradet. Funksionen til det aktuelle omradet
svekkes, men kan samtidig ogsa veae en del av det epileptiske anfall
ofte med et negativt preg, vond lukt, ubehagelige lyder, lysflitser. Man
opplever ubehagelige, redselsfulle situasjoner, osv.

Dersom en ytre faktor er sterk nok kan vi ale far epileptiske anfall.
Dette gjelder ulykker med hjerneskade, kveling, abstinens, osv. Derfor
er en krav ved epielptisek anflal at det ikke finnes en utlgsende ytre
faktor. Imidlertid kjenner vi til at personer med epilepsi kan lettere fa
et epileptisk anfal, dersom det foreligger stressfaktorer, ikke
tilstrekkelig nattesavn, for hayt akohol bruk, kraftige lyder eller lys,
stress i form av sterk glede eller forventing. Barn med epilepsi kan fa
sin anfall, nar familien reiser pa ferie eller barnet har bursdag. Man
snakker da om at krampeterskelen senkes.
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Epileps er en kronisk forstyrrelse i hjernen med gjentatte anfall som
falge av okt utladning av nerveceller i hjernebarken med mange
forskjellige manifestasioner. Man tilfayer ofte at en har epilepsi, nar
vedkommende har minst 2 anfall i 3 &r. Dette utelukker da egentlig
personer som "bare” har hatt ett anfall. Dette er nok ikke altid helt
riktig. Pa gode grunner kan man argumenter i mot kravet av flere
anfall i 1gpet av en bestemt tidsperiode.

Epilepsi arsaker

Som nevnt i begynnelsen er epilepsi en meget hyppig nevrologisk
lidelse, som bergrer mange personer direkte og enda flere familier
indirekte. Den hayeste forekomst av epilepsi er i de tidlige barnedrene
med en maksimum helt i starten av livet, de freste levemaneder.
Forekomsten av epilepsi stiger igjen pa slutten av livet, som falge av
hjernedrypp €eller demens. | barnedrene forarsakes epileps av
medfadte hjernelidelser, fell i hjernebark-strukturer, enzymsykdom
som gdelegger hjerneceller, kombinason av hjernebladning/- infarkt
og bakterielle eller virale infekgoner. Ofte har dette skjedd lenge far
barnet ble fadt.

| tendrene og tidlig voksenalder er ulykker nok en hyppig arsak for
epilepsi. Arvelige epilepsi former finnes men da oftest som en del av
et arvelig syndrom eller sykdom. Et mindre tall av epilepsiformer er
arvelig som "enkel gen’. Juvenil myoklon epilepsi er et typisk
eksempel for denne gruppen. Benigne familisare neontale kramper
tilhgrer ogsa denne epilepsiformer med monogent arv. Likesa Baltisk
myoklon epilepsi. Man kjenner ogsa til epilepsiformer, hvor flere
gener er involvert i kombinasjon med ytre faktorer

Inndeling epileptiske anfall

Man kjenner til 2 typer av epileptisk anfall, partielle og generaliserte
anfall. Ved partielle anfal starter anfalet | et lokalisert
hjernebarkomréde. Holder denne epileptiske aktiviteten seg lokalt
beholder man bevisstheten. Dette kan vege vel sA skremmende
spesielt for et barn. Det skjer noe med kroppen hvor barnet ikke har
makt over. Kanskje sprer anfallet seg fra ansiktet til handen og ev
videre til armet, skuldern og til benet. Sprer den epileptiske aktiviteten
seg utover et sterre hjernebarkomrade berares bevisstheten i mindre
eller starre grad. Nér anfallet sprer seg til motsatt ekstremitet, mister
man vanligvis bevisstheten.
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Dersom man beholder bevisstheten kalles den partielle anfall for enkel
eller enkle partielle anfall, som avkortes EPA Mister man bevisstheten
kalles det parteille anfallet for kompleks, kOomplekse parielle anfall
eller KPA. Sprer anfallet seg til motsatt kroppsside har den epileptiske
aktiviteten spredt seg til den andre hjernedelen. Man betegner dette
om generalisering av en partiell anfall eller sekundaar generalisering.
Primaat var det partielle anfallet. Generaliserte anfall kan ogsa starte
primeat uten forutgdende partielle anfall. Ved registrering av den
elektriske aktiviten kan man nok av og til se at en generalisert anfall
starter i ett bestemt hjernebarkomrade. Imidlertid forlgpet genera-
liserings prosessen sa hurtig (mikrosekunder) at selve anfallet
oppleves som generalisert. Typiske generaliserte anfall er absence
epilepsi, myoklone anfall (korte rykk i kroppen), toniske anfall (akutt
tilstivning av hele eller deler av kroppsmuskulaturen), atoniske anfall
(al muskulatur mister sin kraft og personen faller ssmmen. Dette farer
ofte til skader). Kloniske anfall (serie med kortvarige regelmessige
sammentrekninger i kroppsmuskulaturen) og den mest kjente
epileptiske anfall, som vanligvis likestilles av "lekfolk” med epileps,
generalisert tonisk-klonisk anfall. Man mister bevissthet, faller
sammen, kroppen tilstivner, s begynnes det a rykke. Ofte eer anfallet
ledsaget av lyder, gkt spyttprodukson, urin og ev faecesavgang.

Syndromer og epileptiske syndromer

Et syndrom er en samling av bestemte symptomer eller kropstegn, ofte
utseende, som kan finnes hos et enkelt individu og som bestemmer
vedkommendes sykelighet, og livsforlgp. A kjenne igjen et syndrom
kan betyr meget. Man kan da ev forutse hvilke problemer barnet kan
bli utsatt for, om behandling kan vaae mulig, om det er fare for
gentakelsei familie, m.m. Syndromer er fratidligere oppkalt etter den
som beskrev syndromet den ferste gangen, Downs syndrom, Turners
syndrom, Angelmans syndrom, Williams syndrom, Retts syndrom,
Aicardis syndrom, osv.

Et epileptisk syndrom er en samling av typiske anfall, typisk EEG,
typisk behandlings effekt eller mangel pa effekt av antiepileptika (
medikamenter mot epilepsi), typisk forlgp og kjent arsak Epileptiske
syndromer har ofte forskjellig arsaker, strukturelle forandringer i
hjernebarken, hjerneinfarkt hos fosteret, enzym defekter med
forstyrret omsetning av nagingsstoffer inn i hjernecellene. Mange
epileps syndromer er knyttet til et bestemt alderstrinn eller modning
av hjernen. Kjennte epileptiske syndromer er Ohtaharas syndrom,
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Wests syndrom, Lennox-Gastauts syndrom, Landau-Kleffners
syndrom. (Pa norsk og svensk bruker man en genitiv s’ etter et eget
navn. Pa amerikansk engelsk faller den bort: Aicardi syndrome.)
Personer med et bestemt syndrom kan utvikle forskjellige epileps
syndromer. Barn med Aicardi syndrom kan utvikle farst Ohtaharas
syndrom, sa Wests syndrom og til slutt Lennox-Gastauts syndrom.

Behandling av epileps

Oppfatningen om epilepsi har forandret seg gjennom arene.
Behandling av epilepsi har gjerne fulgt etter. Fra demon utdrivelse
som kanskje fortsatt finnes her og der til moderne medisiner mot
epilepsi, antiepileptika, videre ketogen diett og til og med Kirurgi.
Akupunktur har sannsynlig lite plass i behandling av epileps.
Utpreving av akupunktur mot epileps var ikke vellykket ved
Spesialsykehus for Epileps | Sandvikartil tross for at man flgyet inn to
kinesiske eksperter i akupunktur. Begge var professor ved Shanghai
Universitet for klassisk kinesisk medisin.

De farste medikamenter mot epilepsi hadde mange bivirkninger eller
behandlingen kunne vaae vanskelig & styre. De nyere antiepileptika
har mindre bivirkninger med ett forbehold da noen bivirkninger kan
komme etter langtids bruk. Vesentlig er dog a man bruker minst
mulig av et medisin og helst bare ett. Dette adagium er dog vanskelig
aholde seg til ved sakalt refraktaa epilepsi. Nar man har forsgkt minst
to riktige antiepileptika uten alykkes a fa pasienten anfallsfri eller i en
noenlunde tilfredsstillende anfallssituasion har vi a gigre med en
epilepsi som er vanskelig a behandle. Man kaller den behandlings-
resistent eller refraktes.

De fleste barn som far epileps har en "snill” epilepsi. Det er ikke
ngdvendig & bruke antiepileptika eller man ma behandles med
antiepileptikai 2 til 3 &r. Dette er dessverre ikke tilfelle hos piker med
Aicardis syndrom. Foreldrene til piker med Aicardis syndrom kjenner
til de fleste antiepileptika som er i bruk i dag og som ofte bare har fart
til en hvisdempning i anfalls frekvens.

De vanligst antiepileptika som brukes i dag er valproat (Deprakine,
Ergenyl, Depakote, Orfiril) og lamotrigin (Lamictal) mot generaliserte
og partielle anfall og karbamazepin (Tegretol, Trimonil, Hermolepsin)
mot partielle anfall. Disse antiepileptika lar seg kombinere med
benzodiazepiner (clonazepam (Rivotril, Iktrol), nitrazepam (Apodorm,
Mogadon) eller clobazam (Frisium), med acetazolamid (Diamox) eller
med ethosuximid (Zarondan, Suxinutin). Av de nyere antiepileptika
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kan nevnes topiramat (Topimax) eller zonisamid (Zonegran), som
man anvendes nar de ferstnevnte antiepileptika ikke strekker til.
Dersom man gar over fra det ene antiepileptikum til det neste, starter
man vanligvis med det nye antiepileptikum far man begynner a trappe
ned det gamle. Overgang til neste antiepileptikum skjer langsomt og
ma ta ngdvendigvis mye tid for at man skal laae hvordan barnet
reagerer pa det nye antiepileptikum og for a leae hvor meget barnet
trenger av det nye antiepileptikum for best mulig effekt. Her er maling
av medikament konsentragon i blod meget nyttig. De fleste
antiepileptika har sitt referanseomrade for blodkonsentrason med
nedre og gvre grens. Nar konsentrasjonen ligger under nedre grensen
har det aktuelle medikament vanligvis ingen effekt. Ligger konsen-
tragonen over den gvre grensen kan man forvente bivirkninger. Et
antiepileptikum er ikke pravet ut fer konsentrasonen i blodet har vaat
i vare ddl av referanse omradet. Barn er adri like. Dette gjelder ogsa
for behandling av barn med antiepileptika. Noen barn har god effekt
av et antiepileptikum allerede ved konsentrason i den nedre del av
referanseomradet, mens andre barn trenger betydelig mer eller har
ingen nytte av det utpravde antiepileptikum.

Hvorfor fungerer ikke et antiepileptikum

Det er mange arsaker til manglende effekt av et antiepileptikum. En av
arsakene er at man har stilt feil diagnose eller klassifisert anfallen feil
og dermed ikke bruker det riktige antiepileptikum. Informasjonen om
medikamentet kan ha vaat mangelfull. Hos voksne pasienter kan det
forekomme at vedkommende ikke tar sin medisin hver dag to eller tre
ganger, men bare like fgr man skal til kontroll. Man bruker muligens
ikke hay nok doser. Det er muligens vanskelig a gi barnet tabletter slik
at man maty til miksturer. Den viktigste ulempe ved mikstur er en for
hurtig opptak av medisinen i kroppen og en like fort fall i blod-
konsentrasjon. Dermed opplever pasienter pa samme dag bivikrninger
(kort etter inntaket) og manglende dekning (midt pa dagen eller om
natten). Ved hgy blodkonsentrasion av et antiepileptikum har man
vanligvis ogsa haye blodkonsentrasionen av medikamentets omset-
ningsstoffer (metabolitter). Disse omsetningsstoffer kan veae
ansvarlige for bivirkninger til dels meget farlige bivirkninger. Det er
derfor meget viktig at blodkonsentrasonen av et antiepileptikum
holdes jevnt pa det riktige nivaet. Man bgr derfor unngd bruk at
miksturer. Mange tabletter med langtidseffekt kan lgses opp i vann
eller blir til sma korn som er lett til a ta enten med litt vaeske eller
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yoghurt. Det forekommer at antiepileptika virker inn pa hverandres
omsetnings hastighet eller pa virkningspunkt pa cellenes overflate.
Dette kan bade vage heldig og skadelig. Den som foreskriver
antiepileptika ber kjenne til disse forhold. Det forekommer dessverre
at et antiepileptikum bare har forbigéende effekt eller ikke fungerer.
En gelden gang virker det som et antiepileptikum ikke fungerer mer,
mens barnet i virkelighet har en avorlig nevrologisk sykdom som
langsomt forverrer seg.

Rettningdlinjer ved oppkast av medisin

En grei tommeltottregel ved oppkast er, at man tar hele dosen pap nytt
dersom man kaster opp innen 30 minutter etter inntaket. Kaster man
opp etter 30 minutter men under 1 time etter inntaket tar man halve
dose. Har man glemt morgendose og oppdager dette ved lung tas hele
morgendose ved lung. Oppdages dette ikke far kveldsdosen, tar man
bare kveldsdose uten videre korrekgon. Til slutt bruker man vanligvis
langtidspreparater. Det er derfor ikke sa farlig at man glemmer en
dose en gelden gang..

K etogen diett

Barn som blir anfallsfrie ved febersykdom kan ha nytte av ketogen
diett.Denne dietten er fettrik of meget kullhydratfattig mens protein
innholdet dekker behovet for barnetsvekst. Forholdet mellom fett og
kullhydrater kan variere fra 3:1 til 5:1. Dietten er vanskelig gjennom-
farbar da hvert maltid skal beregnes naye med gramvekt og ma ha det
riktige forhold mellom fett og kullhydrat. Hovedingrediensen for
dietten er egg og flate/gradde med forskjellige kryddertilsetninger,
osv. Den totale matmengde beregnes etter barnets vekt. Noen
anbefaler & begrense vasske inntaket. Her er det forskjellig skoler.
Ketondannelse i urinen kontrolleres med Ketostix. Merkelig nok blir
barnet ikke tykk av denne dietten. Man far heller ingen haye
kolesterolkonsentrasjoner i blodet. For barna som har en gastrostomi
finnes det spesia blandinger, som gjar det meget enkelt a
giennomfagre denne dietten. | barneavdelingen ved spesial sykehuset
for epileps starter vi arlig hos 5 barn med ketogen diett. Ett eller to
barn fortsetter med dietten og har nytte av det. Til og med er det mulig
a redusere antiepileptika i noen grad. Imdilertid fortsetter de fleste
barn med antiepileptika ved siden av dietten.
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Epilepsikiruragi

Ved refraktear epilepsi leter vi adltid etter en mulighet for
epilepsikirurgi.. Dersom det kan pavises lokale forandringer ved MRI
av hjernen og hjernets viktigste funksoner ikke er knyttet til det
aktuelle omradet hvor den epileptiske anfall starter kan man muligens
fjerne den delen av hjernen. Dette skjer alltid etter en meget ngye og
langvarig utredning. Dersom en viktig hjernefunkgion er knyttet til det
aktuelle omrade kan man ev tilby subpiale transsekgoner. Funksjonen
i hjernebarken er organisert fra hjernens overflate lodrett nedover,
mens den epileptiske aktiviteten sprer seg langs hjernens overflate
"vannrett”. Ved subpiae transsekgoner skjegrer man overfladisk i
hjernens overflate lodrett pa furene med paralelle snitt i det aktuelle
omréde. Dersom det foreligger utbredte skader eller strukturelle
herjenbark-forandringer i ett hjernehalvdel kan det veae aktuelt a
skjare over samtlige nerveforbindelser i denne hjernehalvdelen for &
forhindre at den epileptiske aktiviteten kan skade den andre halvdelen.
Dette gjelder utelukkende skader som har oppstatt fer fedselen.
Hjernefunksonene har da vanligvis forskjevet seg til den ikke syke
hjernehalvdelen. Callosotomi €eller overskjaging av hjernebroen, som
inneholder ale nervefibrer melom hjernehavdeler kan vaare forhindre
generdisering av epileptiske anfall. Dette er vanligvis aktuelt ved
atoniske/ toniske anfall, som ofte er forbundet med en uholdtbar
anfallssituagon hvor barnet skader seg avorlig. Til sutt bar nevnes
Nervus vagus stimulator (NVS). Ved refraktaa epilepsi uten mulighet
for nevnte epilepsikirurgi metoder kan NVS vage aktuelt. Denne
" pacemakeren” legges under huden til venstre bryst og forbindes med
Nervus vagus i venstre hals. Apparatet kan innstilles pa forskjellige
nivéer av stramstyrke, varighet av signad og signalfrekvens per
tidsenhet for & oppna best mulig effekt . Det er nadvendig med en
langsom oppjustering slik at man unngdr bivirkninger, som er
forbigdende og vanligvis akseptabele. Signalene fra NVS fares til
hjernestammen hvor nervus vagus har sin kjerne. Derfra fares signalet
videre til de fleste omréder i hjernen. Med NVS kan man fa en
betydelig reduksion av forskjellige anfalls-typer. Spesielt har NVS
god effekt ved (a@)toniske anfall. En tilleggseffekt er forbedring av
humgret. Oppjustering av NVS foregdr simpelt ved & mde
magnetfeltet. Med et komputer program forandrer man innstillingen
uten a bergre pasienten. Dersom pasienten kjenner sin egen anfall pa
forhand kan man ved hjelp av en magnet aktivere NVS. Anfallet
stoppes far det bryter ut eller er betydelig mindre kraftig. Det kan
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vage ngdvendig & stanse NVS midlertidig. Dette kan veae under
maltider for & unnga aspirasion av maten til lungene eller nar man
gnsker unnga” stemmeskiftet”.

Elektroencefalografi — EEG

Etter en internasona avtale fester man elektroder pa bestemte
malepunkter pa skallen. Elektrodene festes med et festemiddel.
Elektrodene er forbundet med en ledning til et EEG apparat, hvor
signalene forsterkes og kan avleses via et komputerprogram pa en
monitor. Det som lese av er speningsforskjell mellom malepunktene.
Siden alt er digitalisert kan man koble forskjellig maepunkter mot
hverandre uten & behgve & forstyrre pasienten. Vanligvis maler man
spenningsforskjell mellom to maepunkter ved siden av hverandre
eller mellom ett maepunkt og de @vrige mdepunkter. Med
matematiske modeller kan man regne seg til hvor den epileptiske
prosessen er lokalisert i hjernen.. Antall malepunkter er begrenset.,
vanligvis 16 eller 24 punkter. Et standard EEG varer 20 minutter. Man
ber helst ligge med lukkede gyne. Pa slutten av registreringen gjeres
provokasjonsforsgk med hyperventilering og fotostimulering (blitzlys
i fra hurtig til langsom frekvens). Hyperventilering og foto-
stimulering kan senke terskelen for epileptisk aktivitet. Lengere
opptak med EEG over flere timer eller dager giennomfaeres for a
"fange” epileptiske anfall. Omtrent 20% av vare pasienter har ikke-
epileptiske anfall og ev i kombinason med epileptiske anfall.
Telemetri kan da skille mellom disse to typer anfall. Telemetri brukes
til anfallsregistrering i forbindelse med utredning med hensyn til
epileps kirurgi. Dersom pasienten har mange epileptiske anfall som
dle starter i samme omréde, kan dette dpne mulighet for
epilepsikirurgi.

Vi skiller mellom iktal og interiktal aktivitet. lktal aktivitet er
epileptiske forandringer under et epileptisk anfall. Interiktal aktivitet
er epileptisk aktivitet mellom anfalene. En spesiell type interiktal
aktivitet er sobklinisk aktivitet. Pasienten har da ingen synlige anfall,
men den interiktale aktviiten bergrer vedkommendes oppmerksomhet
eller pavirker mulighet til & fungere optimalt..

| kke-epileptiske anfall

Allerede smabarn har ofte episoder med dagdremming som til urette
oppfattes som epileptiske anfall. Feberkramper har vanligivs intet med
epilepsi a gjegre. Bare en liten del av barna med gjentatte feberkramper
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utvikler til slutt epilepsi. Affektkramper er ikke helt uvanlig i barne-
alder. Mange foreldre uroer seg for barnets motoriske uro under savn.
Noen ganger kan disse motoriske bevegelser vaae ganske ekstreme
uten at det der forbindelse med epilepsi.

Dersom oppgavene er for store kan barnet melde seg ut. Besvimelser
kan i noen aspekter minne om epileptiske anfall. Kortvarig motorisk
uro, himling med gyne, grimasering, produksion av lyder eller til og
med urinavgang. Hos barn med alvorlig hjerneskade/-sykdom er det
hyppig forekomst av tilbakestramming (refluks) av maveinnhold inn i
spisergret (@sofagus) (gastrogsofageal refluks). Denne refluksen kan
utlgse symptomer som er til forveksling lik epileptiske anfall.
Behandling av ikke.epileptiske anfall med antiepileptika ferer aldri til
forbedring og bare til mange bivirkninger.

Aicardissyndrom og EEG

Piker med Aicardis syndrom har sine farste epileptiske anfall allerede
tidlig i det farste levedret. Det typiske ved EEGet er asymmetri. Noen
ganger har barnet epileptisk aktivitet pa heyre side og andre gang pa
venstre side. Den epileptiske aktiviteten er aldri samtidig tilstede i
hgyre og venstre hjernehalvdel. Man bruker ogsa ordet asynkron. Den
epileptiske aktiviteten holder seg ikke til et bestemt sted men
forekommer pa forskjellige lokaisasjoner og er multifokal. De farste
maneder viser EEGet et burst suppresjon mgnster. Man ser kortvarige
epileptiske utbrudd pa 3-4 sek avvekslet med et nesten flat kurve.
Etter 4 maneds alder forandrer EEG seg til et meget urolig menster
uten noen som helst sammenheng med hgye kraftige langsomme
balger. Dette mansteret av ekstrem uro forandrer seg langsomt over de
falgende ar. Mellom 3 og 5 ars alder oppstar et multifokal epileptisk
aktivtet i hgyre og venstre hjernehalvdel helt uavhengi av hverandre.
Den epileptiske aktiviteten forverres under sgvn. Disse tre EEG
stadier nevnes Ohtaharas syndrom med burst-suppresion. Barnet har
da spasmer eller kvepp. Neste stadium heter Wests syndrom og EEG
menster kalles hypsarytmi. Barnet har Salaamkramper og slér enten ut
med kroppen og arm og ben eler bgyer /knipser sammen med
kroppen inkl arm og ben ofte ledsaget av skrik. Disse anfallen kan
vage asymmetriske og forvekses i starten ofte med kolikk. |
motsetning til barn med kolikk har barna med Salaamkramper det
"ikke bra” mellom anfallene. Barna blir stille og stopper helt opp i
utvikling. Barn med Lennox-Gastauts syndrom har mange forskjellige
anfall og ofte med atoni i muskulaturen. Kirurgisk behandling av piker
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med Aicardis syndrom er vanligvis ikke mulig, da det foreligger
forandringer 1 hjernebarkstruktur (cortical dysplasi) over sterre
omrader i begge hjernehalvdeler. Medikamentell behandling er ofte
vanskelig, da epilepsien er refraktaa. NVS kan vage et aternativ
spesielt ved atoniske anfall.

Frans Brockmeier
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