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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 Alstroms syndrom. En familjevistelse med barn med den
diagnosen har arrangerats pa Agrenska 2004.

Under en familjevistelse &r fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas da 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 allménheten har foreldsarna
mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortldpande i samarbete med
forelésarna, 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 i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.

Foljande forelasare har medverkat till framstaliningen av detta

nyhetsbrev:

Dr Jan D. Marshal, USA, professor Claes Mdller, Géteborg, MD Cathy Carey,
England, 6verldkare Kristina Eriksson, Goteborg, professor Sten Andréasson,
Lund, 6verliakare Stefan Ensgdrd, Stockholm, specialpedagog Berit Rénndsen,
Orebro, socionom Lisbeth Asklund, Orebro, Katarina Johansson, Stockholm,
barnlakare Ulla Iversen, Angelholm, dietist Karina Jonsson, Goteborg, 6vertand-
lakare Gunilla Klingberg, Goteborg, logoped Lotta Sjégreen, Géteborg, tandskd-
terska Pia Dornérus, Goteborg, sjukskdterska Lotta Thomasson, Goteborg, speci-
alpedagog Astrid Emker, socionom Anna Lindfors, Goéteborg, kurator Mats
Mansson, Alingsas, handlaggare Agneta Ljungwall-Bergstrand, Géteborg, fore-
ningsrepresentant Lena Johansson, Goteborg
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Alstroms syndrom

Innehallet i detta nyhetsbrev ar huvudsakligen sammanfattningar
av forelasningar under de tva konferensdagar om Alstroms syn-
drom som ingick i familjeveckan p& Agrenska 2004,

Klinisk Oversikt

Klinisk koordinator dr Jan D. Marshal, The Jackson Laboratory, Bar
Harbor, Maine, USA, informerade om Alstroms syndrom, klinisk
oversikt.

Dr Jan D. Marshall och The Jackson Laboratory &r varldsledande nér
det galler kunskaperna om Alstroms syndrom och ar kant for att ut-
veckla avancerade musmodeller for studier av olika sjukdomar.
-Musmodellerna har visat sig vara en av de allra férnamsta mojlighe-
terna att studera manskliga sjukdomar, sdsom cancer, sockersjuka,
horselnedséttning och synproblem. Som en del i deras forskningspoli-
cy ingar att dela med sig av de har mdssen till andra forskningscentra,
sa professor Claes Mdller, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Gote-
borg och medlem i Nationella expertteamet for diagnostisering av
dovblinda, som fungerade bade som moderator och forelasare under
konferensdagarna.

-Forst och framst avser jag att gora en klinisk dversikt vad vi kanner
till om Alstroms syndrom idag och darefter ta upp nagot om framste-
gen inom den genetiska forskningen. Pa vart laboratorium arbetar vi i
ett mycket stort team, men det &r bara tre av oss som arbetar med just
Alstroms syndrom. Just nu arbetar vi med att sammanstélla resultatet
av studier pa mer an 300 patienter med syndromet, vilka delvis ingar i
den Kkliniska 6versikt som jag ska gora, sa Jan D. Marshall.

Dr Carl-Henry Alstrom, den svenske lédkare som fatt ge namn at syn-
dromet, beskrev 1959 ett antal patienter med symptom som till vissa
delar liknade de vid Bardet-Biedl syndromet, men som ocksa skilde
sig pa ett antal punkter. De gemensamma symptomen for patienter
med Alstroms syndrom var enligt Alstrom sjalv foljande:

a tidig nathinnesjukdom/blindhet

a horselnedsattning

a gvervikt

a typ 1l diabetes
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o |ag konskortelfunktion, sma genitalier hos pojkar

a normal intelligens

o ingen finger- eller tadvertalighet

@ recessiv nedarvning

Recessiv nedarvning innebar att bada foraldrarna, som ar friska, bar
pa ett sjukt anlag vardera for Alstroms syndrom. Eftersom bada for-
aldrarna ocksa har ett friskt anlag &r risken att fa ett sjukt barn 25 %
vid varje graviditet, frisk anlagsbarare 50 % och frisk ickeanlagsba-
rare 25 %.

-45 ar efter C-H Alstroms beskrivning av syndromet har sjukdomen
visat sig vara mycket mer komplex &n vi nagonsin anat, sa Jan D
Marshall.

Tidiga tecken vid Alstroms syndrom &r att fordldrarna oftast upp-
tacker att det ar nagot fel pa barnets syn, med 6gonkontakten, samt att
barnet verkar vara ljuskansligt. Det grater ofta nar det blir ljust i sov-
rummet nar man drar upp gardinen pa morgonen.

Darefter

o forvarras synproblemen och barnen blir ofta blinda nagon gang un-
der uppvéxten

o far barnet manga infektioner, i 6vre luftvagarna och i urinvagarna
a blir barnet dverviktigt, foljer sin egen viktkurva, men har samre
langdtillvaxt

(BVC kan nu borja misstanka att det ar fraga om nagonting annat &n
enbart synproblem)

o far en del av barnen, redan under spadbarnstiden, latt hjartfor-
storing, ibland i kombination med inflammation i hjartmuskeln. Pro-
blemen gar tillbaka, men kommer ofta tillbaka senare i vuxen alder

(se mer om hjartproblem i sérskilt kapitel)

a lungproblem, astmaliknande

-Det ar viktigt att man efter en infektion i lungorna &r noggrann med
att kontrollera att det inte finns kvarstaende problem.

a underfunktion av skoldkorteln

o alopecia, vilket betyder att barnet kan tappa har flackvis

a forhojt blodtryck

-Nagot som gor Alstroms syndrom extra komplicerat &r att det fore-
kommer en mangd symptom som inte alls alla med syndromet har.

Foljande forekommer saledes relativt ofta vid Alstroms syndrom:

Leverfunktionen férsamras hos manga under uppvéxten
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Horselnedsattningen, som ofta upptacks i femarsaldern, ar till en
borjan mattlig (se mer om detta i sarskilt kapitel)

Konsutvecklingen &r ofta avvikande med

o hypogonadism, d v s lag funktion i konskortlarna (pojkar)
a gynecomastia, d v s forstorade brostkortlar (pojkar)

o gynekologiska problem (flickor dldre &n 12 ar)

a menstruationsproblem (flickor)

a onormala aggstockar (flickor)

a onormal bréstutveckling (flickor)

a tidig pubertet (flickor)

o hirsuitism, d v s sjukligt stark harvaxt

-Detta som har med konsutvecklingen hos barnen att gora, ar i all-
manhet lite ként.

Morka flackar i huden, sérskilt i nacken och under armarna, &r teck-
en pa en begynnande sockersjuka, diabetes typ II.

-Det &r inte mycket man kan gora at flackarna, men de &r heller inte
farliga. En del lagger pa en hudsalva for att délja dem.

Skolios far manga av barnen, men den upptacks sallan i ett tidigt ske-
de, eftersom sa mycket annat ger problem, framst forsamringen av syn
och hdrsel, sa Jan D. Marshal.

Plattfothet och korta fingrar &r vanligt forekommande vid Alstréms
syndrom. Kan bidra till att stalla diagnosen.

Tandférandringar forekommer i form av
a oregelbundna tandrader

a onormal emalj

a ovanligt stort mellanrum mellan tdnderna

Diabetes, typ 1. Nar barnen &r cirka 15-16 ar har 60 % av dem diabe-
tes. Tio ar senare har mer an 80 % diabetes

Mag- tarmproblem forekommer troligen i storre utstrackning &n man
tidigare trott (35 %) med bl a sura uppstotningar (22 %)

Jan D.Marshall berattade ocksa om ett syskonpar, Jason och Jamie,
som bada har Alstroms syndrom.

-Trots att de har samma genmutation, sa ar det stora variationer nar
det galler sjukdomens uttryck. Det tyder pa att det kan finnas andra
gener med andra mutationer, an de som ar kanda, som bidrar till sjuk-
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domen. Jamie har gatt college, har inte diabetes och hennes horsel-
nedsattning kom senare an hos Jason, som har diabetes, utvecklings-
forsening och underfunktion i skéldkorteln.

Jan D. Marshall beréttade ocksa om en ny studie, med dnnu inte publi-
cerade resultat, med 300 patienter. Den visar bl a att det &r vanligare
med mag-tarmproblem, lungproblem och problem i urinvdgarna &n
man tidigare trott.

-Neurologiska och utvecklingsmassiga problem forekommer ocksa,
bl a i form av utvecklingsstorning, -férsening, franvaroattacker som
kan vara orsakade av en mild form av epilepsi, samt neuropatier (kan
ge muskelsvaghet och balansproblem) kan férekomma i storre ut-
rackning an vi ként till tidigare

Jennifer har Alstréms syndrom

Den kliniska bilden,

Jennifer, 9 ar har Alstroms syndrom. Hon kom till Agrenskas familje-
vistelse tillsammans med mamma Christina och pappa Bengt-Olof.

Christinas graviditet med Jennifer var normal. Jennifer vagde 3,4 kg
vid fodseln och var 50 cm lang.

-Jennifer forlostes med akut snitt nar jag gatt dver tiden och hon inte
madde bra. Efter forlossningen madde hon bra, hon at och gick upp
normalt och vi fick dka hem efter ndgra dagar, séager Christina.

En manad senare borjade Jennifer plotsligt att snabbandas och for-
aldrarna dkte in med henne till barnsjukhuset.

-Man tog en del prover, men de visade inget onormalt och vi fick aka
hem. Men problemen var inte dver. Jennifer fortsatte snabbandas och
borjade dessutom skrika omotiverat ndr hon ammades. Hon satte ma-
ten i halsen och kréktes, hon sov daligt och madde verkligen inte bra,
séger Bengt-Olof.

ett svenskt exempel

Claes Moller informerade om hur ett mgjligt kliniskt scenario kan se
ut:

o Anna fods nagonstans i Sverige, fodelsevikt 4200 g

g Anna, 6 manader:

-latt hjartforstoring
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-haft svar lunginflammation

-vikt 7 kg

-skriker nar sovrumsgardinen dras upp pa morgonen
- BVC: allt normalt”

o Annalar

-1att overvikt

-gar, men snubblar

-svart hitta leksaker

-0gonen “hoppar”

-remiss till 6gonlékare

o Anna, 1,5 ar hos dgonlakaren
-grav synnedsattning

-retinitis pigmentosa (se sarskilt kapitel)
-sorg, forvirring, kris; blir Anna blind?
o Anna 4 ar

-ofta sjuk, dvre luftvagsinfektioner, urinvagsinfektioner
-ofta pa syncentralen

-forsenad utveckling?

-hér Anna daligt?

o Anna 5 ar hos hérselvarden
-hdrselnedsattning-mattlig, horapparat
-kommer Anna att bli dév ocksa?

-ny kris, vad ar fel?

o Anna 7 ar

-synskarpa 0,1-0,2

-vanlig skola

-assistent hjalper Anna med allt

-trott, Overviktig, sjuklig

o Anna 13 ar

-blir pl6tsligt helt blind
-horselnedséttningen okar

-socker, dggvita i urinen

-férhojda blodfetter

-dovblind

-pabarjat punktskrift

-diabetes

-njur- och leversjukdom?

-ingen diagnos, hanger allt ihop?
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Jennifer far problem med hjartat

Pa BVC ansag man att allt var normalt med Jennifer, sa dar fick famil-
jen ingen hjalp.

-Néar hon en dag vid ungefar 2 manaders satte i halsen och madde da-
ligt akte vi in akut till barnsjukhuset. Dér visade det sig att Jennifer
hade blasljud fran vanstra hjartkammaren och vatskeansamlingar i
kroppen. Hon medicinerades med hjartstimulerande och vatskedrivan-
de mediciner och det hjélpte. Hon slutade satta i halsen och madde
snart battre, sdger Christina.

Efter 2,5 vecka pa sjukhuset fick Jennifer komma hem. Hon gick upp
bra i vikt och vaxte som hon skulle.

-Det blev en ganska lang period da allt verkade normalt. Vi markte
ingenting konstigt med 6gonen och blickkontakten. Redan vid tio ma-
naders alder borjade hon ga. Den forsta 6roninflammationen kom ti-
digt, ungefar vid ett ars alder. | normala fall behandlas idag inte sada-
na inflammationer, men Jennifer fick penicillin, och inflammationen
gick over. Nagra lunginflammationer har hon aldrig haft, sdger Bengt-
Olof.

Hjartproblematik vid Alstroms syndrom

MD Cathy Carey, South Devon Health Care NHS Trust, England, in-
formerade om kardiomyopati (sjukdom i hjartmuskulaturen) vid Al-
strdms syndrom.

-1994 métte jag en ung man, 16 ar gammal, med Alstroms syndrom.
Han var blind och hade symptom pa hjartvikt. Diagnosen var forstorad
och sjuklig hjartmuskel (dilated cardiomyopathy). Hans yngre syster,
som ocksa var blind, men ocksa med horselnedsattning, hade en akut
kardiomyopati i tidig barndom, med problem som dérefter tonat bort.
Det visar hur olika hjartproblemen kan se ut vid Alstroms syndrom.

Kardiomyopati ar en hjartmuskelsjukdom déar muskeln blir tunn, an-
strangd och forlorar elasticitet.

-Resultatet blir att hjértat inte kan pumpa tillrackligt med blod for att
mota kroppens behov och patienten far hjartsvikt, sa Cathy Carey.

Symptomen vid hjartsvikt ar
o andningssvarigheter
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a uppsvullnad
a trotthet
a omojligt att trana

En forstorad och sjuklig hjartmuskel kan ha manga orsaker; infek-
tioner, &mnesomséttningsrubbningar, problem i immunforsvaret, samt
infiltrations-/upplagringssjukdomar.

-Men viktigaste och vanligaste orsaken ar genetisk och da oftast pro-
gredierande. 1994 undrade man om det var fragan om tva olika typer
av kardiomyopati, en tidigt debuterande, ovanlig med problem som
tonar bort samt en som debuterar i ungdomen och &r progressiv. 1997
fick man svar pa fragan da diagnosen Alstroms syndrom stélldes pa
syskonen.

Kadiomyopati ar vanligt forekommande vid Alstrdms syndrom:

a 5/8 enligt Michaud (1996)

a 19/22 enligt Russel-Eggitt (1998

-Fran egna undersokningar med 300 patienter har vi funnit 140 med
kardiomyopati vid Alstroms syndrom. Det visar att kardiomyopati vid
Alstroms syndrom &r vanligt forekommande. Sjukdomen uppvisar
stora skillnader gentemot andra genetiska kardiomyopatier. Vanligtvis
debut i tidig barndom, men aterhamtning/tillfrisknande efter en tid.
Darefter kan sjukdomen ater blossa upp (relapse). En annan grupp far
kardiomyopatin under barndomen/tonaren (late onset). Hos bade de
med “relapse” och ”late onset” ar sjukdomen progredierande (stadig
forsamring), sa Cathy Carey.

Behandlingen ar endast livsuppehallande, inte botande. Vétskedriv-
ande mediciner, ACE- inaktiverare, betablockerare och digitalis kan
anvéndas.

-Pacemaker kan fungera bra for en del och hjarttransplantation kan bli
nddvandigt for en mindre del. Problemet vid medicinering vid Al-
stroms syndrom &r att en medicin som fingerar bra for hjartat kan ge
biverkningar pa sockersjukan och njurarna. Fysisk traning och diet ar
bra for alla.

Sammanfattningsvis géller foljande:

a dilaterad kardiomyopati ar vanligt forekommande vid Alstréms syn-
drom

a Sjukdomen uppfor sig annorlunda jamfor med andra dilaterade kar-
diomyopatier

o Lakare som ansvarar for Alstrompatienter maste kanna till detta

Nyhetsbrev nr 241 © Agrenska 2004 9



Alstroms syndrom

a Ultraljud- och EKG-undersokningar rekommenderas for alla patient-
er med Alstroms syndrom

Jennifer har synproblem

Vid drygt tva ars alder borjade Jennifer sitta valdigt nara och kisade
med Ggonen nar hon tittade pa TV. Pa daghemmet upptackte man ock-
sa att hon inte sag riktigt bra.

-Det var ndr hon lekte med lego som personalen beréattade att hon ver-
kade ha synproblem. Det var forst darefter som vi sjalva sag att hon
satt. Det visade sig inte vara nagot tillfalligt problem, det forsamrades
undan for undan och en tid senare fick vi remiss till en 6gonlékare for
synundersokning. D var nog Jennifer ungefar fem ar. Ogonundersok-
ningen som gjordes nar Jennifer var sévd, visade pa oforklarliga for-
andringar i nathinnan, men behandlades inte, sager Christina.

Nésta markliga och forbryllande symptom Jennifer fick var efter en
penicillinbehandling for en 6roninflammation en tid efterat.

-Jennifer reagerade med reumatismliknande symptom pa penicillinet,
fick ont i hela kroppen, till och med nar hon satt stilla och tittade pa
TV. Vi fick béra henne till akuten. Man trodde att reaktionen mdéjligen
kunde bero pa en for stor dos penicillin. Vi bad dem kontrollera am-
nesomsattningen, nar de dnda tog blodprov, och da visade det sig att
Jennifer hade en skoldkortelunderfunktion, sager Bengt-Olof.

Praktisk synfunktion

Overlakare Kristina Eriksson, Lundby sjukhus, Goteborg, informerade
om praktisk synfunktion.

-Nar foraldrar kommer till oss for att de tycker att barnet "ser daligt”,
stammer det oftast. De har kanske markt att blickkontakten ar dalig
eller att barnet har ett "titta nara” beteende. Avvikande huvudhallning
och att dgonen ror sig konstigt forekommer ocksa. Inte séllan visar
barnet ointresse for det visuella och smakar, kanner pa foremal, trots
att de ser.

Vanliga orsaker till synskada hos barn ar

a prenatal (fore fodseln) skada eller missbildning (65 %)

a perinatal (efter fodseln) skada (21 %)

a infantil/juvenil (spadbarnstiden/barndomen) skada (5 %)
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o okanda orsaker (9 %)

Medfodda synskador, som paverkar synen pa olika satt ar anlagg-
ningsrubbningar i 6ga och synbanor, stoérningar under graviditeten
(PVL), trauma och blédningar under forlossningen, infektioner under
graviditeten.

FOr att lasa en text kravs:

a detaljseende

a rétt glaskorrektion (glasdgon)

a bra 6gonmotorik

a normalt synfélt

o férmaga att separera detaljer ur mangden
o ordforstaelse

a inre fantasi

For att detaljseendet ska fungera kravs det att ljuset obrutet nar nat-
hinnan. For att bilden ska bli skarp krdvs det dessutom att ljuset traffar
gula flacken, ett omrade pa nathinnan.

Dérefter informerade Kristina Eriksson om synskérpetest, refrakto-
meterundersokning, normalseende i forhallande till narsynthet, lang-
synthet och astigmatism.

-For att klassas som synskada kravs det sémre syn an 0.3 med glas-
ogon. (1,0 ar normalsyn), eller att man har allvarlig paverkan pa sin
orienteringssyn pga synféltsskada.

Synféltsbegransningar paverkar inte detaljseendet men val formagan
att orientera sig i omgivningen.

-Det krdvs exempelvis bra synfalt om man vill rora sig snabbt. Syn-
faltsdefekter beror pa nedsatt funktion i nathinnan eller synbanorna.

For att kunna se bra maste man ocksa kunna réra dgonen, ha en bra
égonmotorik.

-Varje 6ga styrs av sex muskler innerverade av tre olika nerver fran
hjarnstammen. Dessa samarbetar normalt bra sa dégonrérelserna blir
synkrona. Varje muskelpar maste antingen sléppa eller dra beroende
pa vart 6gat ska riktas. Ar detta inte koordinerat kan man f& svart att
lasa, man kan fa dubbelseende, sa Kristina Eriksson.

Varje del av ndthinnan har sin bestdmda projektion i synbarken. Innan
impulserna nar hjarnbarken tas de emot i en forsta anhalt kallad pri-
maéra synbarken, dar de sorteras, identifieras och vidarebefordras.
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-1 synbarken (V2) tas stimulans emot for olika farger samt konturers
och figurers lage i rummet. | synbarken (V3) uppfattas form och
monster. Intressant har ar att foremalet, om det ar ett kant foremal,
uppfattar det som lika stort oavsett hur langt bort det ar belaget.

| synbarken (V4) sker fargvarseblivning och anpassning av fargater-
givningen beroende pa olika ljusférhallanden.

-Olika delar av hjarnan tolkar saledes bilder, exempelvis kanner igen
ansikten eller féremal, hittar vagen, planerar rorelser och ser detaljer i
mangden.

Vad ar da speciellt for dova?

-De har kommunikationssvarigheter, en forbryllande sjukdomshistoria
med flera "felspar”, stor angslan att dven fa en synnedséttning och
darmed ocksa ovanligt kéansliga for sma refraktionsférandringar (som
latt kan atgardas med glaségon). Jag tycker &nda att man ska dgonun-
dersoka alla horselskadade barn. Tidig diagnos ger mojligheter att
valja "ratt” vag i livet och fa tidig habilitering, sa Kristina Eriksson.

Om ett litet barn har nedsatt synskarpa kan det bland annat bero pa

o gra starr

o degenerativa férandringar i 6gats nathinna

o skada pa synnerven, exempelvis synnervsfortvining och annan syn-
banepaverkan

Elektrofysiologiska utredningar av nathinnesjukdomar

Professor Sten Andréasson, Universitetssjukhuset, Lund, som forskat
mycket pa nathinnesjukdomar och &r varldsledande pa omradet, infor-
merade om elektrofysiologiska utredningar vid sadana sjukdomar.

Barn med oklar synnedséttning kan ge dgonlakaren problem.

-Det krévs att vi gor en hel del test, varav en del kréver barnets med-
verkan. Det ar mycket svart att fa reda pa ett barns synfunktion om det
inte kan/vill medverka vid testerna. Ibland &r det ocksa mojligt att ha
ett synhandikapp och inte inse att man har det. Att barn ar klumpiga
tycker man ar naturligt och oftast tror man inte att det har med syn-
funktionen att gora. Upptackten gors da ofta sent.

Vissa sjukdomar kan ha som forsta symptom att synfaltet ar begransat.
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-Da ar det viktigt att vara sa objektiv som mojligt och gora olika un-
dersokningar, kanske ocksa gentest, och vara oppen for mojligheten
att det kan finnas andra symptom, sa Sten Andréasson.

Alstroms syndrom innebar oftast tilltagande synproblem och darmed
betydande synhandikapp redan i tonaren. Troligtvis ar det dgats tap-
par, de sinnesceller i nathinnan som &r avsedda for farg- och detaljse-
endet, som drabbas i forsta hand.

-Det finns en mangd olika celler, stavar och tappar, som reflekterar
ljuset i nathinnan. I nathinnan hander véldigt mycket, bl a finns det dar
ett tusental olika proteiner, med olika funktioner, dar det kan bli pro-
blem. Trots att genen fOor syndromet ar beskriven, vet vi inte mycket
om vad det ar som kranglar.

Forutom Alstréms syndrom sa finns flera hundra orsaker till nat-
hinnesjukdom.

-Det ror sig dd om mutationer i skilda gener hos familjer med olika
former av arftliga nathinnesjukdomar. Ogonbottenbilden varierar ock-
sa kraftigt vid olika former av nathinnesjukdomar. Mindre barn har
ofta sma eller ringa forandringar i dgonbotten, aven om synfunktionen
ar kraftigt paverkad. Ogonlikare kan darfér ha svért att uppticka
6gonsjukdomen hos sma barn.

ALMS1-genen vet man paverkar i forsta hand tapparna vid Alstréms
syndrom. Ibland &r paverkan stor, ibland mindre.

-Fargseendet och ljuskansligheten paverkas och markligt nog drabbas
alla tapparna i nathinnan. P4 sikt drabbas dven stavarna och vi vet inte
varfor det sker, sa Sten Andréasson.

Vid unders6kningar av nathinnan anvands s k fullfalts-ERG som ma-
ter elektriska potentialer eller spanningsvariationer fran nathinnan.

-Vi anvander ocksd MfERG som mater aktiviteten i gula flacken och
MfVEP for synnerven. Rent praktiskt gar det till sa att man placerar
en lins pa 6gat och sedan far barnet titta in i en apparat dar det blixtrar.
Undersdkningen, som ger oss mojlighet att forsta var felet sitter, kan
goras nar barnet sover.

Sammanfattningsvis menade Sten Andréasson att

a vid grav synskada, p g a nathinnesjukdom, kan man klarlagga dia-
gnosen och prognosen

o tilltagande synproblem ofta ger betydande handikapp i tonaren

@ prognosen varierar mycket

Nyhetsbrev nr 241 © Agrenska 2004 13



Alstroms syndrom

a sjukdomen Alstrdms syndrom drabbar inledningsvis 6gats tappar,
darefter hela nathinnan (”filmen” i 6gat)
o nagon verksam behandling finns inte

Jennifer har ocksa horselproblem

Horsel/balans

Vid cirka fem ars alder upptackte man att Jennifer ocksa tycktes hora
daligt.

-Vi hade val mérkt tidigare att hon horde daligt, men forknippade det
med forkylningar och infektioner. Nu trodde man i 6ronsjukvarden att
horselproblemen kunde bero pa vatska bakom trumhinnorna. Man
sovde henne for undersokning. Men det visade sig att det inte fanns
sarskilt mycket vatska dar. Trots det satte man in ror for att drénera,
séger Christina.

Professor Claes Moller informerade om hérselnedsattning och balans-
problem vid Alstroms syndrom.

Som utgangspunkt for informationen ligger beskrivningen av Anna i
kapitlet Den kliniska bilden, ett svenskt exempel

Claes Moller beskrev Orats anatomi och funktion med trumhinnan
stigbygeln, stadet, hammaren och sndckan med sina olika typer av
celler, bl a inre och yttre harceller.

-De yttre harcellerna ror sig upp och ned och vidarebefordrar pa sa satt
signaler till de inre harcellerna. Dessa inre harceller far dessutom sig-
naler fran horselbarken i hjarnan, en slags anpassning till svenska
spraket hos svenska barn och vuxna.

Néar det galler horselnedsattningar vet man idag ratt mycket om detta
nar det sitter i horselorganet, men betydligt mindre ndr man kommer
hdgre upp i hjarnan.

-Det finns en rad olika horselundersdkningar och barnaudiologiska
tester vi kan gora. Exempelvis kan vi mata om de yttre harcellerna
fungerar som de ska genom att skicka in signaler via horselgangen, s k
otoakustiska emissioner. Det &r ocksa majligt att gora en hjarnstam-
saudiometri och mata funktionen i de inre harcellerna, hérselnerven
och hjarnstammen, sa Claes Moller.
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Det ar viktigt att regelbundet kontrollera horseln, eftersom hérappara-
ten stélls in efter resultaten av dessa kontroller.

Hur problemen med horseln utvecklas varierar fran fall till fall. | all-
manhet ar det inte fraga om att personer med Alstroms syndrom blir
helt dova, dven om det férekommer. Daremot &r det vanligt att horsel-
nedsattningen forvarras. En vuxen kvinna med syndromet, som deltog
i konferensen, kan exempelvis hora den egna rosten och kan ocksa
hora nér andra pratar, men klarar inte att hora vad andra séger.
-Horapparat pa bada oronen innebar stor skillnad for de flesta med
syndromet.

For en bra balans behdvs bra funktioner i tre system; 1/ signaler fran
fotter, muskler och skelett och vidarebefordar dem till balanscentrum i
hjarnan. 2/ balansorganet i 6rat 3/ synen.

-Det finns mycket som ar intressant med balansen, exempelvis att det
fungerar oavsett hur man rér huvudet. Det ar ocksa majligt att ha en
bra balans dven om ett system inte fungerar alls, exempelvis synen.

Balansen vid Alstroms syndrom karaktariseras av:
o normal eller nagot forsenad gangdebut

o hdrselgangfunktionen normal i yngre ar

o progressiv forsamring av horselgangfunktionen
a som vuxen betydande underfunktion

a okad risk for fallolyckor och fraktioner

Horselnedsattningen vid Alstroms syndrom &r antingen medfodd eller
forvarvad mycket tidigt, riktigt hur det ar vet man &nnu inte. Inte hel-
ler vet man om det snackan (cochlea) eller/och hdrselnerven som
drabbas forst.

-Horselférsamringen &r progredierande och kraver horapparat eller
cochleaimplantat. Visuellt och taktilt teckensprak bor man inte véanta
med, dven om barnet hor forhallandevis bra.

Cochleaimplantat vid Alstroms syndrom (elektrod i innerdrat) kan
vara aktuellt nar horselnedsattningen okat till vuxendovhet.
-Implantatet kraver ingen stor operation, det ar en livslang metod och
en hogteknologisk produkt som man inte bor vanta for lange med att
sétta in, sa Claes Moller.
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Jennifer far en diagnos

Trots att det nu fanns flera symptom fran olika organ dréjde det till
Jennifer var 8 ar och hade gatt sitt forsta ar i skolan, som hon fick en
diagnos.

-Visst fortrangde vi majligheten att allt kunde hénga ihop. Men a
andra sidan var Jennifers problem inte utmérkande. Hon lyckades dol-
ja mycket for bade oss kamraterna, som vi tror inte alls markte nagot
ovanligt. Forsta aret i skolan gick ocksa bra och Jennifer hade inga
problem med att lara sig l&sa och skriva, sager Bengt-Olof.

Det var en barnkardiolog, med erfarenhet av Alstrdms syndrom, som
kunde stalla ratt diagnos pa Jennifers problem.

-Det var sa sent som november 2003. Det har saledes gatt mindre &n
ett ar sedan vi fick diagnosen och en prognos. Det var oerhort tufft att
inse att Jennifers svarigheter och problem skulle 6ka, sager Christina.

Alstroms syndrom ur ett krisperspektiv

Psykiater/Gverlakare Stefan Ensgard, Psykiatrimottagningen for dova,
Alvsjo, ingdr i Nationella expertteamet for diagnostisering av dov-
blinda. Han informerade om Alstréms syndrom ur ett krisperspektiv.
-Min forelasning bestar av tva delar. Dels tanker jag beratta lite om
vad en kris &r och betyder, dels om mina erfarenheter i expertteamet
med inriktningen vad man bor tdnka pa om nagon drabbas av en svar
sjukdom.

Kris kommer fran det grekiska ordet krisis, som betyder avgorande
vandning, plotslig férandring, 6desdiger rubbning, moéjlighet.

-Kris ar ocksa ett psykologiskt reaktionsménster som beror pa akuta
inre och yttre svarigheter och problem. Krishantering forr bestod av
informella hjélpstrukturer, d v s grannar, slaktingar och vénner. Idag
ar hjalpstrukturerna mer formella och &r ofta en allmanlékare, en dis-
riktsskoterska eller socialbyran.

En psykisk kris har

o ytlosande faktorer som kan vara yttre pafrestningar, utvecklingskri-
ser, livskriser mm
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o en inre, privat betydelse som beror pa individens bakgrunds- och
utvecklingshistoria, vilken livsperiod man befinner sig i och sociala
forutsattningar

-Psykisk halsa beror till stora delar pA om man har en optimistisk
eller pessimistisk syn pa livets mojligheter, pa formagan att styra sitt
liv och pa social talang. Om den psykiska hélsan saknas blir det latt
kaos dar ingenting fungerar, isolering och konflikter, sa Stefan Ens-
gard.

Familjeperspektivet pa den krisreaktion som ofta foljer nar man far
ett barn med ett funktionshinder innehaller olika faser med:

a skuld

a fornekande

a pearbetning, en anpassning till det som héant

a accepterande, men nog aldrig fullt ut

o nyorientering, att vaga se langre, arbeta med familjereaktioner, att
hitta harmoni trots svarigheter, mm

Individperspektivet gynnas av

a tidig diagnos och dérmed foljande réttigheter

o ytbildning, for att forsta sjukdomen

a samordnare, landsting och kommun, saknas ofta
a stodinsatser via LSS

a hjalpmedel

a hdlsobefrdmjande kost

Barn- och ungdomsarens kritiska utvecklingsperioder:

1/ Spadbarnsperioden ( till slutet av forsta levnadsaret)

Barnet star sjalv, ar framlings- och separationsradd, kontaktleende,
tillit varvas med misstro

2/ Smabarnsperioden (andra till tredje levnadsaret)
Sprakutvecklingen tar fart, barnet gar, sjalvstandighet, trots, kontroll-
behov

3/ Slutet av smabarnsperioden och forskoleperioden ( tredje till
sjatte levnadsaret)

Fodelse-/dodproblem, konsskillnader upplevs, lekar med andra barn,
syskonrivalitet

4/ Den tidiga skolaldern (sju- till tolvarsaldern)

Gang- och kamratkontakter, skolan borjar,. Slapper direkta foraldrabe-
roendet, socialisering (lydnad, kritiskt tdnkande, solidaritet), foretag-
samhet/undergivenhet

5/ Tonarstiden (tretton-nitton ar)
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Forpubertet, pubertet, sexualmognad, sexualerfarenhet, dkade skol-
krav, identitet, frigorelseprocesser

-Tuffa normer idag, vem &r jag, isolation, utstotning, fysiskt minder-
varde, hypokondri ar exempel pa psykiska problemtyper, sa Stefan
Ensgard.

Jennifer borjar lara sig teckensprak och punktskrift

Sa snart man fatt en diagnos pa Jennifers olika problem borjade hon
och fordldrarna lara sig teckensprak lite smatt och Jennifer ocksa
punktskrift.

-Det ar verkligen inte latt att motivera de har barnen att férutom allt
annat ocksa borja lara sig teckensprak och punktskrift, sager Bengt-
Olof.

Nar diagnosen Alstroms syndrom stalldes hade Jennifer gatt nastan ett
och ett halvt ar i normalklass och det klarade hon mycket bra.

-Men nu sager hon att hon vill prova att byta till en horselklass. Pa
nagot vis tror nog Jennifer att manga problem skulle 16sas genom ett
sadant byte, sager Christina.

Kamrater och kamratrelationer har pa senare tid blivit lite mer pro-
blemfylit for Jennifer.

-Hon vill ju géarna bestamma lekar och aktiviteter utifran vad hon kla-
rar av och det passar ju inte alltid vad kamraterna vill géra, sager
Bengt-Olof.

Framsteg inom den genetiska forskningen

Dr Jan D. Marshall fortsatte med att beratta om hur laboratoriet kom
att intressera sig for Alstréms syndrom och om forskningsframsteg
inom genetiken.

-En folkgrupp (Acadian) utvandrade fran Nova Scotia i Kanada till
bl a Europa i mitten av 1700-talet och delar av folkgruppen atervande
till Nova Scotia nagra decennier senare. De hade da hunnit sprida ge-
nen i Europa och Nordamerika.

Hemma i Nova Scotia fortsatte de leva som de gjort under lang tid, de
gifte sig med grannen och ndgon annan pa samma gata.
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-Nar jag borjade intressera mig for sjukdomen bestdamde jag mig for
att gora ett slakttrad pa ett antal personer med syndromet for att ta
reda pa om de var slakt. Den kartlaggningen tog mig tre ar att gora. 13
generationer visade sig ha gemensamma foraldrar som kom till Kana-
da 1605.

Nar denna kartlaggning gjordes visste man inte ens pa vilken kromo-
som kandidatgenen for Alstréms syndrom fanns.

-Vi fann till och med en kinesisk familj som blev véldigt upprérda
over att fa veta att de var acadiens. Vi letade under manga ar efter fa-
miljer med syndromet, eftersom vi behdvde manga familjer for vara
studier, och som kunde l&mna blod.

Sarskilt intresserade var man av stora familjer dar fler &n ett barn hade
Alstréoms syndrom och dar det ocksa fanns friska syskon.

-Genom att jamfora generna mellan friska och sjuka syskon kunde vi
leta oss fram till var skillnaderna i DNA fanns. Vi letade i mindre och
mindre omrade dar genen som ger syndromet maste finnas.

Det stora genomprojektet (HUGO), dar manniskans hela arvsmassa
kartlades, kom mycket lampligt for Jan D. Marshall och hennes team.
-Vi kunde jamfora generna hos barn med Alstroms syndrom med ge-
rerna sa som de beskrivs i projektet nar de ar normala.

Slutligen fann man en kandidatgen som var muterad, som alla med
Alstroms syndrom har, den s k ALMS1-genen i kromosom 2.
-Mutationen i genen leder till ett felaktigt ickefungerande protein. Ef-
tersom genen dar mycket stor finns det manga stallen som kan vara
muterade, forandrade. Idag har vi hittat 25 stéllen som kan vara mute-
rade, men de allra flesta finns pa tre stallen i genen.

Det ar dnnu inte klart for teamet vilket protein gensekvensen kodar for
och vad proteinet anvands till, men man arbetar pa att klarlagga detta.
-Det vi vet ar att genen finns nastan 6verallt i kroppen och &r aktiv pa
manga stallen. Med hjélp av en sarskild teknik, fluorescent antibody
studies, kan man ta se vilka organ som innehaller genen och vilka som
inte gor det.

| teamet arbetar man ocksa pa att forsoka ta reda pa om de olika muta-
tionerna i genen ger upphov till bestdimda symptom (genotyp-
fenotypkorrelation). Har &r de utvecklade och avancerade musmodel-
lerna till stor hjalp.

-Det ar sa oerhort mycket lattare att studera moss an manniskor. ldag
ar det mojlig, med hjélp av framstegen inom stamcellsforskningen, att
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ge moss Alstroms syndrom. Det sker genom att injicera fordndrade
ALMS1-gener i ett tidigt skede i det befruktade agget.

Framstegen inom den genetiska forskningen innebdar mojligheter att i
framtiden fa genetisk radgivning och testning. Genterapi, dar sjuka
gener ersatts med friska, &r an sa lange inte en framkomlig vdg, men
kan bli det.

Livsperspektivet; att ha Alstroms syndrom som barn

Specialpedagog Berit Rénnasen, Specialpedagogiska institutet, Ore-
bro, informerade om hur det kan vara att ha Alstroms syndrom som
barn.

-Barndom &r barndom och inte enbart en forberedelse for vuxenlivet.
Det kan vara viktigt att tanka pa nar man traffar ett barn med Alstroms
syndrom som tvingas ha en sa stor grupp vuxna kring sig. Det kan
faktiskt vara lika illa att alltid sta i rampljuset som att vara osynlig.

Livsrummet, d v s den aktionsradie en manniska har, utvecklas suc-

cessivt under barndomen, fran

a det forsta inre rummet, i mammans mage till

o en halv armlangds avstand, amningsavstand, som &r lagom for det
lilla spadbarnets syn och det tidiga samspelet mellan mor och barn

o vidare till en armlangds avstand, fortfarande vant mot modern,
tryggheten

o barnet vands ut mot vérlden, fran den trygga famnen, modern ser att

barnet ser nagonting, de har 6gonkontakt och samspelar dven med ljud

(ungefar 3-4 levnadsmanaden)

o kontakten behalls trots dkat avstand (i slutet av forsta levnadsaret)

-Darefter sker en sprangartad utveckling langre och langre ut i varl-

den. En vuxen persons livsrumsstorlek avgors av var formaga att hitta

hem igen.

Barn med Alstroms syndrom har svart med 6gonkontakten och &r ljus-

kansliga. Barnen maste fa hjalp att utforska varlden genom att foras

néra det som finns att upptacka, eftersom deras syn inte racker till for

att vacka intresse.

Tvaaringen borjar utforska och erdvra varlden, men forflyttar sig inte
langre &n att det &r mojligt att ta sig tillbaka till mamma och pappa.

-Detta ar en ”jag kan sjalv” och ”nej, jag vill inte” period, dar barnet
behdver kdnna granser for att kdnna trygghet. Barnet borjar inse att
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vuxna kommer tillbaka, fran att ha trott att fordldrarna ar borta for
alltid nar de forsvunnit ur synhall, sa Berit Rénnasen.

Barn med Alstréms syndrom har manga infektioner, som for andra
barn oftast &r harmlésa, men for barnen med syndromet kan vara all-
varliga. Detta medfor i manga fall en brist pa kontinuitet i barnets var-
dag. Barnet gar, men ar mer stillsamt &n andra barn i samma alder.
Risken finns att barnet redan som liten far en kénsla av att andra barn
bara forsvinner.

Fyraaringen skiljer ej pa verkligt och overkligt, allt &r upplevelser.
Inte séllan ar barnets vilja stark. Barnet har behov av acceptans och
"godkéannande”, men ocksa behov av att “séttas pa plats”.

Barn med Alstroms syndrom hanger inte riktigt med jamnariga barn
och behdver stéd och hjélp for att klara det battre, trots sin langsam-
mare motorik.

Femaringen har manga fragor, varfor, hur, vad, var? Barnet vill vara
bade stort och litet. Gransen mellan fantasi och verklighet ar flytande.
Tankar om liv och dod blir vanligare.

Barn med Alstroms syndrom maste anpassa sig till horapparat och
andra hjadlpmedel om de &r horselskadade. De anvander stodhjul 1ang-
re &n jamnariga barn och en del skaffar darefter tandemcykel

Sjuaringen befinner sig i en handelserik utvecklingsfas med bl a skol-
start. Barnet har borjat forstd symboler, vilket ar en forutséttning for
att kunna lara sig lasa, skriva och rakna. Finmotoriken &r nu s& utveck-
lad att barnet klarar detta. Barnet stravar efter sjalvstandighet och vill
bestdmma alltmer.

Barn med Alstréms syndrom kan ofta skriva sitt namn i svartskrift och
lasa stor text. Introduktion av punktskrift &r nddvéandig. Barnet beho-
ver bra ljus- och ljudforhallanden i klassrummet. Kamrater ar nu in-
tressantare an tidigare. Synnedsattningen innebér att manga tar i bar-
net &ven om det inte vill det.

Niodringen har mycket tankar, kanslor, radslor och nu borjar kamrat-
skap/utanforskap fa stor betydelse. Niodringen &r inte sa noga med att
skilja pa sant och falskt och fabulerar garna. Med hjalp av lek kan de
overvinna radslor. Viktigast i den har aldern ar, i tur och ordning; fa-
miljen, klassen, kamratgruppen. Niodringen ifragasatter garna vuxna.
Barn med Alstroms syndrom &r mer medvetna om omgivningen och
sitt funktionshinder. De fragar mycket om sjukdomen. Syn- och hor-
selnedséattningen gor det svart att forsta instruktioner. Kontakt med
andra sker pa barnets villkor.
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Tolvaringen upplever en massa kanslor som ar forknippade med for-
pubertet. Behovet av frigorelse véxer. Samarbete och ledarskap blir
allt viktigare.

Barn med Alstroms syndrom upplever att kamratrelationerna ar svara
att hantera. Beroendet av assistans 6kar och sjalvstandigheten mins-
kar. Kommunikationen forsvaras av synnedséattning/blindhet. De barn
som har en horselnedsattning har borjat lara sig teckensprak.

-Hur det blir for barnet i klassen beror mycket pa pedagogernas attity-
der och forhallningssétt, bl a hur de moter de fragor som uppstar, sa
Berit Ronnasen.

Livsperspektivet; att ha Alstroms syndrom som tonaring/vuxen

Socionom Lisheth Asklund, Specialpedagogiska institutet, Orebro,
informerade om hur det kan vara att ha Alstroms syndrom som tonar-
ing/vuxen.

-Hur &r det &r att vara ung tonaring och pa vag in i vuxenlivet, och ha
diagnosen Alstréms syndrom, vet jag inte. Jag kan bara beratta om
mina erfarenheter och tankar kring mitt arbete att st6tta och folja nag-
ra fa personer pa vagen och nagot om de anhdrigas situation.

Att fa ett barn med ett funktionshinder &r en alldeles speciell handelse
i en familjs liv.

-Det bemdtande foraldrarna tidigt far ar betydelsefullt for hur barnet
utvecklas och vilka forutsattningarna blir for framtiden. En diagnos
gor att man redan tidigt kan se framat och planera fér de behov som
barnet eventuellt kommer att ha, exempelvis nér det géller att anvanda
teknik och annan kommunikationsform och nér det géller medicine-
ring, skolplacering mm. En diagnos kan ocksa vara frustrerande och
skr&mmande. Ofta tror man att man ar ensam om att ha “drabbats”, sa
Lisbeth Asklund.

Att ha diagnosen Alstroms syndrom innebar manga kontakter med
dels sjukvardens olika specialister, dels med personal inom kommun,
forsakringskassa, skola m fl. Det handlar om manga kunskaper som
skall samordnas for att fa en fungerande situation.

-Koordinator for alla de insatser och tjanster som behévs ar oftast for-
aldrarna, sa Lisbeth Asklund
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-En tonaring med Alstréms syndrom ar som de flesta andra ungdomar.
Det hander saker med kroppen, huméret och kénslorna. Dessutom ar
det manga andra problem de protesterar mot. De kan ju inte med au-
tomatik veta och forsta vad som hander. Kanske behover de mer stott-
ning an andra jamnariga och mer tid att bearbeta.

-Att ta till sig detta att man har ett funktionshinder och inte ar som alla
andra foljer genom aren. Dar finns en sorg att hantera. Vad far ung-
domarna for hjalp att hantera sin sorg? Finns det nagot sjalvklart i att
de skall ha ett stod? Det galler i stor grad ocksa foraldrar och andra
anhoriga

| 6vre tonaren har de har ungdomarna samma énskemal som andra; att
tjana pengar, fa egen lagenhet, skota sig sjalv och roa sig

-De kan tyckas besvérliga nar de staller sina krav. Da ar det viktigt att
verkligen lyssna pa vilka 6nskningar de har och vilket stod och traning
till ett eget ansvar de behdver for att na dit. Jag tror det ar viktigt att
ungdomarna sa mycket som mdjligt ar ute i verkliga livet och far egna
erfarenheter och att omgivningen inser att de klarar mer &nh man tror

Oroliga foraldrar, som vill skydda sina tonaringar, kan bli ett hinder i
utvecklingen.
-Visst ar det sa att ungdomarna kan raka illa ut och bli utnyttjade. Det
ar tufft att klara ett eget boende med ansvar for mathallning, medicine-
ring, ekonomi och andra praktiska sysslor. Risken att de blir isolerade
ar ocksa stor.

-Ungdomarna behdver diskutera fragor kring sexualitet och relatio-
ner, fa vagledning. Pa grund av funktionshindret ar det min erfarenhet
att ungdomarna behover mer tid och stod for att ta till sig kunskaper
om livet

Lisbeth Asklund menade ocksa att det ar viktigt att lata ungdomarna
prova sig fram och fa lov att gora sina misstag.

-Det &r svart att inte dverbeskydda men det borde vara mojligt att
hjalpa ungdomarna till ett storre egenansvar. Det kraver resurser i
form av stod och kunskap fran oss alla som finns runt tonaringen och
inte bara fran foraldrarna, vilka verkligen behover avlastas.

-Vilket stod och vilken hjélp som behdvs aligger oss professionella att
ta reda pa. Det finns olika former av individuella planer man kan ta
hjalp av. Behoven tar man reda pa tillsammans med den som berors.
Jag tror att personer med Alstréms syndrom kan behova ett livslangt
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stod t ex av en kontaktperson. Malsattningen skall vara att den unge
vuxne med syndromet far sa stor kontroll som majligt dver sitt liv, sa
Lisbeth Asklund.

Livsperspektivet; att ha Alstrdms syndrom som vuxen

Katarina Johansson, som har Alstréms syndrom, berdttade om sin
uppvaxt och om sitt liv som vuxen.

-Jag ar idag blind och néstan ddv. Jag hor ljud och réster, men hor inte
vad man séger. Darfor har jag hjalp av tolkar som kan handalfabete
och teckensprak. Jag kan prata, men hor inte hur det later. Nar jag var
liten kunde jag se former och konturer fram till jag var 16 ar, da blev
jag helt blind. Horseln var d ratt bra, men den har sedan blivit samre
och sémre.

Katarina Johansson fick tidigt veta vilken sjukdom hon hade och att
hon skulle bli dévblind. Nar hon var 20 ar gammal traffade hon en
ogonlakare som stéllde diagnosen Alstrdms syndrom.

-ldag har jag diabetes typ Il och behdver darfor insulin varje dag. Jag
sticker mig sjalv nar jag ska ha insulinet. Forutom diabetes har jag
ocksa hoga blodfettvarden och hogt blodtryck och for detta far jag
mediciner. Jag har lite problem med njurarna och viss skolios (rygg-
radskrokning), men det har marker jag inte sa mycket av.

Katarina bor i egen lagenhet och hjalp av flera assistenter, dar alla kan
handalfabetet och en del teckensprak.

-Jag dr ofta trott och far hjalp med stadning och matlagning. Jag arbe-
tar pa AMI och nar vi har méte dar sa har jag hjalp av teckentolk. Jag
har hjalp med ekonomin av en god man och ibland far jag traffa en
psykolog. Jag har gott om vanner och en bra familj som stoder mig pa
olika sétt.

Katarina berattar ocksa att hon gillar att lasa bocker, att hon &r en rik-
tig bokmal. Punktskrift larde hon sig nar hon gick pa Tomtebodasko-
lan. Hon skriver dikter och noveller och spelar teater.

-Jag gillar att lyssna pa musik, trots att jag hor sa daligt, och jag tycker
om att ga ut och ga promenader. Jag & med i FSCB:s lokalforening
och dar traffar jag manga andra som ar dovblinda. Det hander att jag
ibland mar samre och blir ledsen for att jag har min sjukdom, men for
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det mesta ar jag glad for att jag har ett sa bra liv som jag har, sager
Katarina Johansson.

Diabetes och amnesomsattning

Barnlakare Ulla Iversen, Angelholms sjukhus, informerade om diabe-
tes och d&mnesomséttning.

-Kroppens celler &r specialiserade att producera olika saker. For att
anpassa produktionen till behoven kravs budbarare mellan olika delar
av kroppen. En del av dessa budbérare & hormoner som ingar i hypo-
fyssystemet och hjalper till att halla bl a amnesomsattningen i balans.

Hypofysen producerar hormoner och ”chef” for hypofysen éar hypota-
lamus.

-Men allt &r en fraga om balans mellan olika @mnen och en av flera
forutsattningar for denna balans &r att det finns fungerande feed-
backsystem.

Hypofysen ar i sin tur “chef” for skdldkorteln som producerar skold-
kortelnormon, ett hormon som det ofta ar brist pa vid Alstroms syn-
drom.

-Denna brist orsakas av antikroppar mot skoldkorteln. Brist pa skold-
kortelnormonorsakar trétthet, forstoppning, torrt har, dalig langdtill-
vaxt och viktokning, sa Ulla Iversen.

Né&r diagnosen ar stélld &r behandlingen enkel; tyroxin (T4) i tablett-
form, precis sa mycket som skoldkorteln borde producera och darfor
ar behandlingen fri fran biverkningar.

Diabetes, typ I, d v s aldersdiabetes som vanligtvis inte kraver insu-
lintillforsel, &r vanligt forekommande vid Alstréms syndrom. Den
debuterar vanligtvis i puberteten, men kan ha startat flera ar tidigare
sasom en Okad insulinresistans.

-Kroppen behover socker, exempelvis behdver hjarnan socker for att
fungera bra. Nar vi &ter stiger sockret i blodet och sjunker sedan med
hjélp av insulin. Insulinet "letar upp” sockret i blodet och for det se-
dan till hjarnan och musklerna. Det hjarnan inte behéver lagras upp i
forrad i levern.

Diabetes typ Il &r en del av det s k metabola syndromet i vilket, forut-
om diabetes, ocksa ingar hogt blodtryck, forhojda blodfetter, mérka
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flackar i huden, blasor pa aggstockarna och forhojd urinsyraproduk-
tion, vilket beror pa att kroppen inte kan ta hand om maten pa ett bra
satt.

-Resultatet blir insulinresistans, paverkade blodfetter, oregelbundna
menstruationer, okad beharing, overvikt

Om det ar ont om ndring under slutet av graviditeten lar sig kroppen
att spara pa energin. Det ar nagot man har nytta av resten av live, men
samtidigt Okar detta risken att utveckla metabolt syndrom. Det ar vik-
tigt att veta att diabetes typ Il gar att férebygga och behandla.

-Det &r ofta sa lite som behdvs for att systemet ska ratta till sig, exem-
pelvis har viktminskning, fysisk aktivitet och minskad stress bra ef-
fekt. Racker inte detta far man ta till tablettbehandling (Glucopha-
ge®). Racker inte detta maste man évervaga att behandla med insulin,
sa Ulla Iversen.

Kostbehandling

Dietist Karina Jonson, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Goteborg, informerade om kostbehandling.

-Om man vill férebygga diabetes ar det bl a viktigt att 1&sa varudekla-
rationer och se vilka kombinationer av ndringsémnen som kan passa.

De naringsamnen maten innehaller ar protein, fett och kolhydrater.
Protein: som bl a behdvs for uppbyggnaden av nya celler, fér enzym-
produktionen och for transport av @mnen.

-Proteinet kan vara animaliskt och komma fran koétt, fisk, dgg och
mjolkprodukter, eller vara vegatabiliskt och komma fran frukt, gron-
saker, baljvaxter mm. Cirka 15 % av det dagliga intaget av narings-
amnen bor besta av protein.

Fett: som bl a behévs som energireserv och isolering av inre organ.
Hogst 30 % av det dagliga intaget av naringsamnen bor besta av fett.
-Vanliga fettkallor &r ost, smor, charkuterier, choklad, oljor och mar-
gariner, fet fisk, avokado mm. Det finns méttat fett (som vi ofta bor
dra ned pa) och omattat fett (som vi ofta kan &ta mer av). Bra omattat
fett finns i flytande form (margariner, oljor) samt i fet fisk.
Kolhydrater: ar var framsta energikalla och &r det naringsamne som
paverkar blodsockret. Cirka 50 % av det dagliga intaget av narings-
amnen bor besta av kolhydrater.

-Vara vanligaste kolhydrater finns i pasta, brod, ris, frukt, gryn och
flingor. Kolhydraterna kommer ut i cellerna med hjalp av insulin.
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Denna process fungerar da inte vid insulinresistens.. Det finns olika
typer av kolhydrater; starkelse, socker och kostfibrer, sa Karina Jons-
son.

For att ma bra behover vi en maltidsordning med tre huvudmal och
dessutom latta mellanmal och kvallsmal.

-Tallriksmodellen (en knapp tredjedel kott, fisk och &gg, en tredjedel
mejeriprodukter, potatis, bréd och spannmal, samt en dryg tredjedel
gronsaker, rotfrukter, frukt och bar) ger en bra férdelning av intaget av
néaringsamnen.

Vissa drycker innehaller mycket energi, d v s kolhydrater.

-Nar det galler socker sa forekommer olika begrepp; osockrad, osotad,
utan socker, sockerfri, light och lattsockrad. Det kan vara svart att
genomskada vad produkten egentligen innehaller nar begreppen ar sa
manga. Exempelvis innebar inte begreppet “osockrad” att produkten
ar sockerfri. Det betyder bara att man inte har tillsatt socker. Produk-
ten kan ocksa innehalla naturligt forekommande socker. Originalpro-
dukter &r inte alltid bra livsmedel, det kan vara bra att tanka pa, sa
Karina Jonsson.

Nar det galler s6tningsmedel sa paverkar en del blodsockret, andra
inte.

-Bra livsmedel, ur fettsynpunkt, ar markta med det gréna nyckelhalet.
Nagot motsvarande nér det galler sockret finns tyvarr inte. En produkt
markt med nyckelhalet kan séledes innehalla mycket socker.

Kolhydrater kan vara snabba eller langsamma. Ett livsmedel med
snabba kolhydrater hojer blodsockret snabbt, men sedan sjunker det
ocksa vildigt snabbt.

-Vitt brod innehaller snabba kolhydrater, medan fiberbrod innehaller
langsammare kolhydrater. Riktigt langsamma kolhydrater finns i bo-
nor, ris, pasta och fullkornsbrod.

Praktiska tips av Karina Jonsson:

a ndr man steker bor man anvanda omattat fett, olja eller flytande mar-
garin

o inte panera livsmedlet eftersom det da suger upp extra mycket fett

g inte anvanda stekt potatis som suger upp mycket fett

a ugnsstekning, kokning eller wokning &r att foredra
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Sammanfattningsvis kan ségas, att av de symptom som férekommer
vid Alstrdms syndrom har Jennifer inte problem med flackar i huden,
diabetes, levern, hogt blodtryck eller skolios.

-Déremot har hon haft problem med luftréren, en astmaliknande hosta.
Det gors kontroller av olika funktioner en gang om aret och hittills har
alla véarden var bra. Synen forsamras successivt, det marker vi bl a pa
att hon sitter narmare och narmare nar hon tittar pa TV. Jennifer ar
ocksa mer ljuskanslig nu an tidigare och for detta har hon fatt sar-
skilda glaségon som hon gérna anvéander. Hon ser bra i mérker och
har ingen synféltsbegransning, séger Christina.

Mat och ofrivillig viktuppgang har lange varit ett problem for Jenni-
fer.

-Ett tag var hon klart dverviktig, eftersom hon kan 4ta obegransat med
mat. Hemma dukar vi inte fram maten utan har den pa spisen, dar man
far hamta den. Det ger oss battre kontroll pa hur mycket Jennifer tar.
Pa skolan dr det svarare att begransa hur mycket hon é&ter, sager
Bengt-Olof.

Tack vare ett ganska hart motionsprogram med tandemcykling, spin-
ning, hopprep promenader och simning lyckades Jennifer ga ned i
vikt. Numera kontrollera man hennes vikt ofta.

| skolan anvander Jennifer “mikrolink” fran froken och har en forstor-
ingsapparat, men den anvander hon inte garna.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlakare Gunilla Klingberg, logoped Lotta Sjogreen och tand-
skoterska Pia Dornérus, Mun-H-Center, Goteborg, informerade om
funktioner i och kring munnen.

-Mun-H-Center ar ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte) kun-
skapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper och erbjuder
information, utbildning, konsultation och behandling.

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

Oralmotoriska problem, spdnda kékar och tandgnissling kan fore-
komma.

-Personer med Alstroms syndrom behdver ofta forstarkt forebyggande
tandvardsbehandling. For barn och ungdomar bor utredning och be-
handlingsplan goras hos specialist i barntandvard (pedodontist). Vid
vissa hjartfel skall antibiotika tas infér tandbehandlingar dar munbak-
terier kan na blodbanan, som t ex vid tandutdragningar.

Sjukskoterska Lotta Thomasson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade pa en tidigare familjevistelse om
”Barnens Bok”.

-Barnens Bok ér ett litet och behandigt fotoalbum som innehaller in-
formation om barnet och barnets funktionshinder. Meningen med
boken, som egentligen &r ett arbetsmaterial som foréldrarna fyller i
med uppgifter, ar att underlatta for foraldrarna i kontakten med sjuk-
varden, kommunen, skolan och andra institutioner som barnet kommer
i kontakt med.

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

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

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

a 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
gora/inte gora, habiliteringsteam, viktiga telefonnummer, fler fo-
ton, osv

-Barnens Bok har jag tdnkt mig som en l&nk mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foraldrarna vill férmedla och istéllet for att sjalva alltid behdva
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beratta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de 6verldmna bo-
ken till personal som barnet moter. Boken ska darfor alltid vara dér
barnet ar och bor hallas aktuell av foraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte ar nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.

Information fr&n Agrenskas barnteam

Samhallets stod

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, b&de 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 infér
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, samhorighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger bade barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sdger Astrid Emker.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om vérdbidrag och
lagar som ber6r alla méanniskor, samt speciallagar som ber6r barn med
funktionshinder och kurator Mats Mansson informerade om LSS (La-
gen om std och service till vissa funktionshindrade) som kom 1994.
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-Ju mer stéd och hjalp och behandling ett barn med funktionshinder
behéver desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjalp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for fordldrarna 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 stéd och det tar mycket tid och kraft. Det
béasta man kan gora som foraldrar till ett barn med funktionshinder ar
att hitta en person som hjalpa till med ansokningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handlaggare pa forsakrings-
kassan, sa Anna Lindfors.

Den lagstiftning som tidigare var en sérlagstiftning fér manniskor med
sjukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) &r ersatt av lagar som
galler for alla, exempelvis Skollagen, Socialtjanstlagen, Halso- och
sjukvardslagen (som inte gar att dverklaga), Forvaltningslagen, AFL-
lagen om allman forsakring.

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

Landstingen administrerar foljande stdd 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

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.
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| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhaéllet 6vergick 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 ar 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 férandras 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.

N&r man anser sig veta vad lagen sdger om personlig assistent i skolan
begar man mate, elevvardskonferens, med rektor, larare, kurator och
annan berord personal som har makt att fatta beslut.

-Om inte den person som har rétten att fatta beslut i &rendet inte kan
vara med, s 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 &r 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.
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-Man bor inte noja 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 6verklaga. Det ar 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 utvecklingsstdrning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.

o personer med betydande och bestdende begdvningsmassigt 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 livsféringen och omfattande behov av stéd 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 avldsarservice i hemmet

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

a daglig verksamhet
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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 stdd 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 noja 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 Forsékringskassan, Gaéteborg, in-
formerade om de ekonomiska stod familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
kappersattning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig foréldra-
penning.

-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav ar att den sarskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

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.
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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 samt ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag. 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. Ersatt-
ningen kan utgd 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, sa Agneta Ljungwall-Bergstrand.

Foreningsdiskussion/-information

Lena Johansson, Foraldraradet i FSDB (Foreningen Sveriges Dov-
Blinda) informerade om radet och dess arbete.

Nyhetsbrev nr 241 © Agrenska 2004 35



Alstroms syndrom

Foraldraradet, som &r en sektion inom FSDB, bildades 1994. Det be-
star av foraldrar och anhdriga till dovblinda eller syn- och horselska-
dade barn och ungdomar.

Det finns ungefar 450 familjer med dévblinda eller syn- och horsel-
skadade barn och ungdomar i Sverige.

-Genom foreningen har foréldrar och anhdriga mojlighet att traffa
andra familjer i samma situation, utbyta erfarenheter och stotta var-
andra, sa Lena Johansson.

Foraldraradet arbetar for att ta tillvara dessa barn och ungdomars in-
tressen genom att bl a vara en patryckningsgrupp gentemot olika be-
slutsfattare och myndigheter.

Lena Johansson informerade ocksa om DBU, DévBlind Ungdom, som
ar FSDB:s barn och ungdomssektion.

-Ungdomssektionen, som ocksa bildades 1994, kom till for att dov-
blinda barn och ungdomar skulle bli mer synliga i samhallet och fa
mer att séga till om. Sektionen arrangerar bl a ungdomskonferenser
och helgtraffar med olika teman, ridlager och sommarléger, sa Lena
Johansson.

Adressen till foraldraradet i FSDB ar:
Foreningen Sveriges Dovblinda
Foraldraradet

122 88 Enskede

Telefon: 08- 39 90 00

e-post: foraldraradet@fsdb.org
Internetadress: www.fsdb.org/foraldraradet

Adressen till DBU ér:
FSDB/DBU

122 88 Enskede

Telefon: 08- 39 92 22

e-post: dbu@dbu.fsdb.org
Internetadress: www.fsdb.org/dbu

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: www.so0s.se/smkh
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Center for sma handikappgrupper, Danmark
internetadress: www.csh.dk

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

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:
www3.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

Dr Jan D. Marshal

The Jackson Laboratory
Bar Harbor, Maine
USA

Professor Claes Moller

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
413 45 Goteborg

Tel: 031- 342 16 05

MD Cathy Carey
Torbay Hospital
Devon

England
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Overlédkare Kristina Eriksson
Lundby Sjukhus

400 72 Goteborg

Tel: 031- 65 70 00

Professor Sten Andréasson
Universitetssjukhuset
22185 Lund

Tel: 046- 17 10 00

Overlakare Stefan Ensgard
Psykiatriska mottagningen for déva
Préastgardsgrand 4

125 44 Alvsjo

Tel: 08- 578 389 70

Specialpedagog Berit Rénnasen
socionom Lisbeth Asklund
Specialpedagogiska institutet
Mellringevagen 102

705 53 Orebro

Tel: 019- 16 11 57

Overlakare Ulla Iversen
Angelholms sjukhus
262 81 Angelholm

Tel: 0431- 810 00

Dietist Karina Jonsson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overtandlikare Gunilla Klingberg
logoped Lotta Sjogreen
tandskoterska Pia Dornérus
Mun-H-Center

Box 20 46

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Nyhetsbrev nr 241 © Agrenska 2004



Sjukskoterska Lotta Thomasson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Specialpedagog Astrid Emker
socionom Anna Lindfors
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Handl&ggare Agneta Ljungwall-Bergstrand
Forsakringskassan
405 12 Goteborg

Foreningsrepresentant Lena Johansson

Foreningen Sveriges Dovblinda
Foréaldraradet

122 88 Enskede

Telefon: 08- 39 90 00
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