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Agrenska arrangerar veckovistelser for familjer som har barn och
ungdomar med medfodda, séllsynta sjukdomar och syndrom.
Verksamheten, som vinder sig till hela familjen, ger foréldrar, barn
och syskon en unik mojlighet att tréffa andra i samma situation och
utbyta kunskap och erfarenhet. Viktigt dr ocksa att familjerna far tid
att umgas och ha roligt tillsammans.

Under en och samma vecka tréffas ett antal familjer med barn som har
samma diagnos, vistelsen varar frin mandag-fredag. Har far
fordldrarna genom foreldsningar och diskussioner ta del av aktuell
medicinsk forskning, psykosociala aspekter och fa information om
olika samhillsinstanser. Barnen och deras syskon har ett eget
specialanpassat program med medicinsk information och olika
aktiviteter. Syftet dr att underlétta barnens och familjernas vardagsliv.
Vistelserna blir ett komplement till habilitering och sjukvard.

Under de tva utbildningsdagarna mitt i veckan har personal som
arbetar med barn med funktionsnedsattningar, samt utomstaende
fordldrar till barn med séllsynta diagnoser, mojlighet att delta i
foreldsningar.

Foreldsningarna fran vistelsen bearbetas och sammanstalls till ett
nyhetsbrev som kan liknas vid ett temanummer f6r den aktuella
diagnosen. For att ge ytterligare en dimension pé diagnosen sa
intervjuas en av familjerna. Nyhetsbrevet gors av Agrenskas redaktor
och foreldsarna har givetvis haft mdjlighet att lsa igenom och ha
kommentarer pa sammanfattningarna.

Sist 1 nyhetsbrevet finns dels en lista med ldnk- och listips men dven
en lista med adress och telefonnummer till foreldsarna.

Vid denna vistelse ar diagnosen Beckers muskeldystrofi. Agrenska
har haft vistelser inom denna diagnos 2002 och nu 2009.
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Beckers muskeldystrofi

FOljande forelasare har medverkat till framstallningen av detta
nyhetsbrev:

Klinik, forlopp och genetik vid Beckers muskeldystrofi, Niklas
Darin, docent och overldkare, Barnneurologen, Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus, Géteborg

Ortopediska aspekter, Ann-Charlott S6derpalm, specialistlidkare,
Barnortopeden, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Goteborg

Andning och muskelsjukdom, Bill Hesselmar, dverldkare i
barnallergologi och lungmedicin arbetar vid Allergi-CF-Lungcentrum
pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, Géteborg
Sjukgymnastik och arbetsterapi, Anna-Karin Kroksmark, med dr,
sjukgymnast och Britt-Marie Eriksson, arbetsterapeut, Regionala barn-
och ungdomshabiliteringen, Goteborg

Pedagogiska erfarenheter fran Agrenska, AnnCatrin Rojvik,
specialpedagog och Bodil Mollstedt, specialpedagog, Agrenska
Fritid och aktivitet, Marcus Berntsson, idrottspedagog och Ylva
Stenholm, sjukskdterska, Agrenska

Syskonrollen, Ann-Marie Alwin, sjukskoterska/pedagog, Goteborg
Funktioner i och kring munnen, Asa Martensson, tandlikare, Mun-
H-Center, Goteborg

Information fran forsakringskassan, Britt Akerstrom, utredare,
Forsédkringskassan, Goteborg

Ovriga

Helena Fagerberg Moss, psykolog, Barn och Ungdomsmedicinska
mottagningen Kungshdjd, Géteborg. Hon holl pd torsdagen
strukturerade samtal med fordldrarna. Dessa samtal aterges inte i detta
nyhetsbrev.

Siv Roberts, informationskonsulent, informationscentrum for
ovanliga diagnoser, Sahlgrenska akademin vid Goteborgs universitet,
hon informerade om deras verksambhet.

Sammanfattningen ar sammanstélld av Susanne Lj Westergren,
redaktdr Agrenska.

Har nér du oss! Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovéas
Telefon 031-75091 42
Telefax 031-75091 77
E-mail susanne.westergren@agrenska.se
Hemsida www.agrenska.se
Redaktor Susanne Lj Westergren
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Beckers muskeldystrofi

Kort diagnosbeskrivning

Beraknad forekomst

Sjukdomen drabbar ndstan uteslutande pojkar. Totala antalet personer
1 landet med Beckers muskeldystrofi &r oként, men man rdaknar med
att cirka 5 pojkar eller mén 1 Sverige far diagnosen varje ar.
Sjukdomen har en langsam progress.

Orsak

Orsakas av brist pé eller nedsatt funktion av proteinet dystrofin.
Dystrofinbristen beror pa skador (mutationer) i dystrofingenen, genen
finns pa X-kromosomen. Mutationerna gor att muskelfibrerna
innehaller visentligt mindre dystrofin &n normalt och fungerar sémre.
Nedsatt funktion av dystrofin leder till att muskelfibrerna littare bryts
ned, detta kompenseras delvis av att nya muskelfibrer bildas, men
formagan att dterbilda muskelfibrer avtar dock successivt med tiden.
De nedbrutna muskelfibrerna ersitts i stéllet av bindvav och fett

Allmanna symtom

Symtomen vid Beckers muskeldystrofi liknar dem vid Duchennes
muskeldystrofi men &r i regel mildare och har storre variation. Hos ett
fatal marks muskelsvagheten tidigt men den debuterar séllan fore sju
ars dlder. Muskelsvagheten borjar ndstan alltid 1 benen och ér
symmetrisk/lika stor i bada kroppshalvorna. De forsta symtomen kan
vara kramp eller vérk i vaderna, svart att g& och springa, tdgéng eller
latt for att ramla. Det verkar som om olika muskler blir olika mycket
paverkade, en del blir mycket starka och andra svaga. Denna
muskelobalans leder till felstillningar/kontrakturer. Pa sikt kan BMD
leda till forlust av gangformagan.

Med 6kande alder blir oftast 4ven 6verkropp och armar férsvagade.
Eftersom dystrofin normalt finns i skelettmuskulatur och hjartmuskel,
samt 1 mindre méngd dven i centrala nervsystemet och glatt
muskulatur, kan symtom frén hjértat och centrala nervsystemet
forekomma. Andra symtom kan darfor vara nedsatt arbetsformaga och
neuropsykiatriska funktionsnedséttningar (ex DAMP, ADHD, och
autismliknande tillstdnd). Det kan dven forekomma symtom fran
andningsvigarna pa grund av svaghet i andningsmuskulaturen.

Orofaciala/odontologiska symtom

Muskelsvaghet i tuggmuskler och ansiktsmuskler, framfor allt om den
foreligger i tidig alder, kan leda till bettavvikelser. Muskelkraften och
uthélligheten i tuggmuskulaturen kan successivt avta. Det blir d&
svérare att sonderdela fodan, vilket s smaningom kan leda till
forindrade kostvanor. Atsvarigheter utreds och behandlas av
specialistteam.
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Behandling

Det saknas fortfarande behandling som kan bota sjukdomen.
Behandlingen inriktas dérfor pé att motverka och lindra symtomen
samt kompensera for funktionsnedséttningar. Utdver kontakt med
olika specialister, som till exempel neurolog, ortoped, sjukgymnast,
arbetsterapeut och hjértldkare, behover familjen kontakt med
habiliteringen. Att leva med en fortskridande sjukdom &r pafrestande
pa manga plan, det dr darfor viktigt att hela familjen far psykologiskt
och socialt stod.

Kalla
e Socialstyrelsens databas dver ovanliga diagnoser.
e MHC-basen — Mun-H-Centers databas om orofaciala
manifestationer vid sdllsynta diagnoser.
e Agrenska Nyhetsbrev nr 208

Niklas Darin &r 6verlikare och barnneurolog pa Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Goteborg. Han ger under rubriken
Oversikt en 6vergripande information om diagnosen. Det dr dven han
som dr foredragshallare 1 de ndrmast kommande rubrikerna;

Genetik, sid. 6

Symtom vid BMD, sid. 7

Behandling, sid. 10

Framtid och Forskning, sid. 11

Muskeldystrofier dr en grupp érftliga sjukdomar som ger upphov till
muskelsvaghet. Beckers muskeldystrofi (BMD) beskrevs forsta
gangen 1953 och ér kidind som en mildare form av Duchennes
muskeldystrofi (DMD). BMD ér langsamt fortskridande och drabbar
ndstan enbart pojkar.

Dystrofinbrist vid BMD

BMD orsakas av brist pa eller nedsatt funktion av proteinet dystrofin.
Dystrofinbristen beror pa skador (mutationer) i dystrofingenen, genen
finns pa X-kromosomen (se genetik). Mutationerna gor att
muskelfibrerna innehaller vésentligt mindre dystrofin &n normalt och
fungerar samre.

Vad ar en muskel
En muskel bestér av sa kallade myofibrer/muskelceller, dessa kan vara
mycket langa och ar uppbyggda av cellkérna och
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sarcomer/sammandragande delar samt cellskelett och en vigg,
sarcolemman/muskelcellernas cellmembran.

— I ett muskelvidvnadsprov kan man se storlek och utseende pa
muskeln. Vid en muskeldystrofi kan man se att det finns en
nedbrytning av muskelcellerna. I normala fall s& nybildas/regenereras
muskelfibrerna men med tiden far patienter med BMD allt svirare
med processen som skall kompenseras med nya celler och istillet
overvéger nedbrytningen och delar av muskeln ersétts av fett och
bindviv, siger Niklas Darin

Dystrofin-relaterad sjukdom (som vid BMD och DMD)

— Dystrofin dr ett vildigt stort protein/dggvitedimne och kodas for en
av de storsta generna i den ménskliga arvsmassan. Den ser till att
muskeln héller sin form och dr sammankopplad via
membranassocierade proteiner, till bindvév utanfor muskeln. Ett
fordndrat dystrofin ger en skorare muskelcellvigg och i samband med
att man ror sig kan muskeln lédttare g sonder. Det blir da ett inflode
av kalcium och andra skadliga &mnen som leder till att muskelcellen
skadas och dor. Ett tecken pa 6kad muskelnedbrytning &r att kreatin
kinase (CK) lacker ut i blodet och leder till ett forhojt s.k. Serum-CK

(Kreatinkinas ar ett enzym som griper in i muskulaturens energiomséttning genom att
katalysera/paskynda reaktionen)

Dystrofingenen sitter pd Xp21-kromosomen. Den paverkar musklerna
1 skelett, hjarta och den glatta muskulatur (glatt muskulatur & de muskler som vi
inte kan styra med viljan) samt hjdrna och lillhjarna. Denna férdelning av
dystrofin forklarar varfor man vid BMD kan fa symtom inte bara frén
skelettmuskler utan ibland dven fran hjértat och centrala nervsystemet.

Kroppen dr uppbyggd av celler, i cellkdrnan finns arvsmassan som
bestédr av kromosomer. Kromosomerna &r 46 till antalet och
forekommer i par, alltsa 23 par. De forsta 22 kromosomparen kallas
autosomer och &r precis lika hos mén och kvinnor, medan det sista
paret - kdnskromosomerna - skiljer sig at mellan konen. Kvinnor har
normalt tva X-kromosomer (XX) medan mén har en X ochen Y
kromosom (XY).

Kromosomerna bestar av deoxiribonukleinsyra (DNA) - den
molekyl som bér vara anlag (gener). DNA bestar av fyra byggstenar
(vi kallar dem A, T, C och G) vars ordning utgér DNA-sekvenser.
DNA-sekvensen hos en individ dr mycket stabil och gar i arv fran
fordlder till barn. Varje kromosom innehéller en stor méngd gener,
mellan ndgra hundra upp till flera tusen i varje. Om ordningen i DNA-
sekvensen dvs. ndgon av bokstdaverna forsvinner eller byter plats s far
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detta olika konsekvenser. Vissa fordndringar blir normalvarianter
medan andra kan leda till sjukdom.

Dystrofingenen finns pa X-kromosomen, den kvinnliga
konskromosomen och arftligheten dr X-kromosombunden recessiv.
Denna form av érftliga sjukdomar forekommer som regel endast hos
méin och dverfors via friska kvinnliga bérare av en skadad (muterad)
gen. I sdllsynta fall kan &ven bérare ha lindriga symtom frén
musklerna eller hjartat. Soner till kvinnliga bérare 16per 50 procents
risk att drva sjukdomen, och déttrarna I6per samma risk att bli friska
birare av en muterad gen. En man med en X-kromosombundet
recessivt drftlig sjukdom kan inte 6verfora den till sina soner, men alla
déttrarna blir bérare av den skadade genen. Ibland har modern
manliga slaktingar med samma sjukdom. I 1/3 av fallen &r det en
nymutation, dvs. fordndringen har uppstétt forsta gangen hos den som
fatt diagnosen.

Mosaicism; betyder att mutationen inte finns i alla celler i kroppen. |
séllsynta fall forekommer mutationen bara i dggstockarna hos mor och
det innebdr att hon kan vara anlagsbérare utan att det syns i blodet

Kontroll av andra slaktingar

Genetisk vigledning &r en viktig del av diagnostiken och det kan
finnas anledning att kontrollera kvinnliga sldktingar till modern dven
om hon inte har ndgon genfordandring i blodprovet (Se mosaicism) Nar
det géller syskon till barnet med BMD bo6r man avvakta tills de sjdlva
kan fatta ett beslut som vuxen.

Det finns manga olika dystrofier, hir foljer nigra diagnoser dér man
kan se érftlighet, vilken gen defekten sitter pa och vilket protein som

paverkas.

Diagnos Arftlighet Gen Protein
Duchenne XR Xp21 Dystrophin
Becker XR Xp21 Dystrophin
Emery-Dreifuss | XR Xq 28 Emerin

FSHD AD 4935 FSHD
Kongenital AR 6q22 Merosin m.fl
Dystrofia AD 19q13 Myotonin-prot
myotonica kinas
Limb-girdleMD | AD/AR Flera

XR= X-bunden recessiv neddrvning, AD= Autosomal dominant, AR=
Autosomal recessiv

For lattfattlig och utforlig information om genetik gé in pa;
1. EuroGentest;
http://www.eurogentest.org/web/info/public/unit6/patients_swedish.xhtml
2. Gensvar;
http://www.medscinet.se/gensvar/chapter frame.asp?hid=2&cid=15
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e Anstringningsutlost muskelvirk, muskelkramper eller

myoglobin 1 urinen (rodfargad urin)

Hypertrofiska (forstorade) vader

Svaghet 1 benen kommer vanligen runt 11 &rs alder

Svaghet i armarna kommer vanligen runt 30 ars alder

Forlust av gdngformagan kan komma allt frén 16 -78 ars alder

Debutalder runt 12 ars alder, men det finns de som debuterar

allt mellan 1-70 &rs alder

50 % far symtom innan 10 drs alder och 90 % fore 20 &rs alder

e Variant med minimal skulder-backengordelsvaghet eller
larmuskelsvaghet

e Variant med asymtomatiskt forhojt CK, dvs. forhojt varde utan
kraftigt muskelanstrangning

e Variant som dvergéngsform mot Duchennes muskeldystrofi
forlorar gdngformégan vid 12-16 &rs alder

e Variant med kardiomyopati/sjukdom 1 hjartmuskeln, med mild
muskelsvaghet

e Variant med kardiomyopati/sjukdom i hjartmuskeln, utan
muskelsvaghet

e Symtom hos anlagsbirare forekommer 5-10 % av de kvinnor
som bér pa anlaget kan utveckla mildare symtom av
sjukdomen.

Symtom hos vuxna med Beckers muskeldystrofi

BMD ger en ldngsamt fortskridande muskelsvaghet, sa manga klarar
fysiskt anstrangande arbeten tills de dr 40 - 50 ar. Ungefér 20 procent
behover sd smaningom anvénda rullstol for forflyttningar, men aldern
for nér detta intraffar varierar mycket, alltifran 16 ar och upp 1 80-
arsildern. Nar det giller risken for att skolios 6kar den vid uttalad
muskelsvaghet, speciellt om man behdver anvianda rullstol for
forflyttningar. Aven paverkan pa lungfunktionen hiinger samman med
hur uttalad muskelsvagheten &r. For vissa individer tillkommer
dessutom hjértsvikt och andningssvikt vilket gor att livslangden kan
bli nagot kortare &n normalt. Aven dystrofin i testiklarna paverkas
vilket ger lagre fertilitet hos en del.

Diagnostik vid muskeldystrofin
Det finns en médngd olika sitt att diagnostisera BMD med. Ibland
behdver man utfora i princip alla nedan, ibland racker de
sammanlagda fynden fran nagra fa for att kunna stélla diagnos.

e Léakarundersokning

e Sjukgymnastbedomning, sjukgymnasten dr bland annat bra pé

att gradera muskelstyrka
e Muskelenzymer; CK, ASAT, ALAT, LD-isoenzymer
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e Hjartundersokning, for det finns vissa muskelsjukdomar som
kan pdverka hjartmuskeln s som vid BMD.

e Neurofysiologiska undersokningar; EMG (elektromyografi)
och NHB (nervlednings- hastighetsbestdmning)

e Muskelbiopsi

e Genetisk undersokning

Hjartpaverkan vid BMD

De flesta utvecklar symtom pé hjirtsjukdom och dessa kan
forekomma dven nidr symtomen fran skelettmuskulaturen &r lindriga.
Det forkommer onormalt snabb hjartrytm, EKG-foréndringar eller
blasljud hos %, nedsatt sammandragningsforméga av hjartmuskeln hos
mer dn hélften samt hjértforstoring hos ca 3. Det finns ocksé en risk
for hjartsvikt och hjartrytmrubbningar.

Symtom pé hjartpaverkan kan vara; Hjértklappning, svimning,
brostsmaérta, svullnad, andfaddhet och trotthet. Vid undersdkningar
kan man dven finna blasljud, svullnad, leverforstoring och vétska i
lungorna.

— Det ar dérfor viktigt med regelbunden uppf6ljning hos en
hjértspecialist. Och vid tidiga tecken pa hjartmuskelsjukdom sé talar
mycket for att ACE himmare har god effekt &ven vid BMD, s som
det nyligen visade sig ha vid Duchennes muskeldystrofi, sdger Niklas
Darin.

Hjartmedicin i forebyggande syfte, ar det nagot for vara barn?

— Det finns inga givna regler hur man skall gora. Om man inte har
nagra som helst symtom eller tecken pa paverkan kan det kanske vara
tveksamt men det dr viktigt med regelbundna kontroller och att
overviga behandling vid minsta tecken till hjartpaverkan, svarar
Niklas Darin.

— Vid viss typ av narkos och muskelavslappande medel (Celocurin)
finns en risk for hjartrytmrubbning och malign hypertermi/MH (vissa
narkosmedel kan hos denna patientgrupp ge en extrem 6kning av
dmnesomsattningen och bli livshotande om den inte behandlas,
obehandlat kan tillstdndet leda till en mycket hog och snabbt
temperaturstegring). MH ger uttalad stelhet av all skelettmuskulatur.

Andningspaverkad se ”Lungfunktionen” sid. 17-21

Centrala nervsystemet (CNS)

— Vid BMD s4 har de flesta normalbegavning, men det finns de som
har inldrningssvarigheter. Inlédrningssvarigheter verkar framst ha
samband med tidig debutalder av diagnosen. Finns tecken pa detta ér
det viktigt med bedomning infor skolstart, sdger Niklas Darin.
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Glattmuskelpaverkan

Glatt muskulatur 4r muskelvivnad som styrs av det autonoma
nervsystemet, det vill sdga som inte styrs av viljan. Muskulaturen
tacker viggarna i ménga av kroppens rorformiga haligheter,
exempelvis luftstrupen, matstrupen och tarmsystemet. Blodkirl och
inre organ innehéller ocksé glatt muskulatur.

— Vet inte riktigt hur starkt den glatta muskulaturen paverkar barn med
BMD men symtom dérifrén kan vara; krakningar, buksmaértor,
forsenad tarmtomning, urinblasepéverkan, och sannolikt ocksa
paverkan pé energiupptaget av foda.

Man vet ju vilka risker som finns i sjukdomsforloppet men inte nér de
kommer att uppstd hos den enskilda individen, sd det ar viktigt att
lagga upp ett kontrollschema for regelbunden multidisciplinér (hos
flera olika yrkeskategorier) uppfoljning. Aven egenutbildning &r
vérdefullt det dr viktigt att kunna skdta sin sjukdom sjélv och kénna
igen tecknen pa eventuell ohélsa.

Ortopedi och behandling, se ”Ortopediska aspekter” sid. 13-17

Traning vid BMD, se ”Sjukgymnastik- och arbetsterapi” sid. 21-
27

Skolgympan, hur gér man med den?

— Det ar viktigt att samtala med gymnastikldraren for att hjélpa
pojkarna att hitta en lagom niva och reglera detta. Det &r svart att sdga
till en 8-aring att sluta springa, barnen sjélva slutar nér de blir trotta.
Svérare dr det nog med tondringar som vill hivda sig och imponera,
de vill mer dn de bor, sdger Niklas Darin.

Lakemedelsbehandling
Prednisolonbehandling som é&r den likemedelsbehandling som
fungerat bra vid DMD tros ha goda effekter d&ven pé pojkar med
BMD. Nedan finns ndgra av de effekter och biverkningar som ses vid
behandling hos personer med DMD, effekt och biverkningar beroende
pa dos;
o Effekt: 6kad muskelstyrka, fordrdjer den tilltagande
muskelsvagheten och skyddar mot komplikationer fran hjarta,
lungor samt utveckling av skolios

¢ Biverkningar: viktokning, irritabilitet och fordndrat beteende,
omfordelning av kroppsfettet, akne, skor hud, 6kad
kroppsbehéring, illamdende och bukbesvir, himmad
langdtillvaxt

Nyhetsbrev nr 350 © Agrenska 2009 10
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Hur &r det med risk for viktuppgang?
— Det &r viktigt att det inte blir for stor viktuppgéng. En viktuppgéng
paverkar muskelns prestanda negativt i detta fall, sdger Niklas Darin.

Genterapi

Det finns flera former av genterapi, nir det giller muskeldystrofier sa
forekommer former dar man, enkelt forklarat, pa olika sétt forsoker
placera en felfri gen, dér det saknas en eller istillet for den sjuka
genen som redan finns pa plats. Detta kan man gora pé olika sétt bland
annat med virala vektorer, exon skipping och mha PTC124 (se nedan).

Virala vektorer

En vektor dr inom gentekniken ett redskap for att fora in DNA i
levande celler, en vektor kan vara ett anpassat (modifierat) virus sa
kallad viral vektor. Vid genterapi ersétter man alltsd den defekta
genen med en frisk gen, som kommer in till cellerna med hjélp av
virala vektorer. For att den genterapeutiska behandlingen ska lyckas
maste den aktuella genen som man vill behandla identifieras och
isoleras. Man anvénder sig av virusets formaga att ta sig in i cellen
och infora sin egen arvsmassa 1 virdcellens ”genom” (ett genom dr
den arftliga informationen kodad i DNA, det vill sdga den fullstindiga
DNA-sekvensen i en uppséttning av organismens olika kromosomer).

”Exon skipping”, dir den defekta byggstenen i dystrofingenen
plockas bort, det vill sdga att man “réttar till” den egna
dystrofingenen. Far till foljd att svéra genfordndringar som leder till
Duchennes muskeldystrofi omvandlas till sddana med bibehéllen
lasram som ger upphov till Beckers muskeldystrofi.

Framtid och Forskning

— Det pagér mycket forskning kring DMD och d&ven BMD, bland
annat en studie som heter P124. Dessa studier verkar vildigt lovande.
Det mest lovande ar kanske ocksa att det byggs upp vildigt starka och
stora nédtverk i Europa med hjélp av EU-medel. Inom dessa ramar
pagar gemensamma studier och detta borgar for flera nya
behandlingsmetoder, séger Niklas Darin.

PTC124 behandlingsstudie av patienter med DMD och BMD
orsakad av punktmutation

PTC124 ér ett studieldkemedel som man hoppas skall aterstilla den
genetiska informationen vid vissa former av punktmutationer, s.k.
nonsensemutationer s att man fér ett korrekt fungerande dystrofin.
Lakemedelsstudien startade 1 borjan av 2008 och pagar vid 38 centra i
11 ldnder. Av de 165 pojkar som deltar, ingar étta pojkar ifrdn
Sverige. Behandlingen pégar 1 48 veckor och medicinen tas via
munnen. Den rdknas bli klar i borjan av 2010 och om ldkemedlet
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fungerar ldmnas en ansokan in till likemedelsverk for ett
godkénnande.

Kan BMD ga over till att bli DMD?
— Nej det kan det inte om man skall generalisera det, svarar Niklas
Darin.

Har ni sett skillnad pa varme och kyla nar det galler kramper etc.
— Ja det ser man pa friska personer méinniskor som littare far kramp
vid kyla dessutom gynnas prestationen av lagom virme jamfort med
kyla. Det har siker med bland annat cirkulationen som stryps vid kyla,
samma borde gilla for personer med BMD, svarar han.

Varfor ser varden olika ut i olika delar av landet?

— Om det ser olika ut i landet ar det inte bra. Vi har ganska
gemensamma riktlinjer och 6nskar givetvis att vard och uppfoljning
skall vara lika bra i hela landet. Aven bittre anpassning av dvergangen
mellan barn- och vuxenvarden, kanske nédgon typ av unga-vuxnateam
eller samverkande team for alla muskeldystrofiska diagnoser vore bra.

— Det som skiljer sig mest mellan olika vérdinrittningar &r nog att

stélla ritt diagnos. Det géller framfor allt vid andra muskelsjukdomar
&n Duchenne och Beckers muskeldystrofi. Ar man missn6jd har man
ritt att f4 en second opinion pé ett annat sjukhus, sdger Niklas Darin.

Nar skall man berétta for barnet att de har sjukdomen?

— Det dr svart att generalisera da det ser olika ut i olika familjer och
for olika barn. Men rent allmént kan jag tycka att ndgon form av
forklaringsmodell bor presenteras om varfér man gér pa kontroller.
Den behdver inte vara komplicerad och kan diskuteras tillsammans
med fordldrarna. Boken Doktorn kunde inte laga mig ger bra tips om
hur man kan nirma sig dessa och andra fragor kring obotliga
sjukdomar, svara Niklas Darin.

— Det dr ocksé viktigt att man svara sa drligt man kan, men inte svara
pa mer in det barnet frigar om. Aven viktigt att aldersanpassa och
upprepa forklaringar till varfor de har sjukdomen och hur det fungerar,
tillagger han.

— Det dr ocksa bra att ge barnet egna redskap att sjdlv kunna besvara
andras fragor om den egna sjukdomen. Detta underlittas givetvis om
barnet ocksé fir vara delaktigt i virden redan frén tidig alder, besdken
kommer visserligen att ta mer tid da men pa sikt ger det mer, sdger
Niklas Darin.
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Ortopediska aspekter

Ann-Charlott Soderpalm ar dverlékare pa barnortopeden pa
Sahlgrenska universitetssjukhuset/Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus.

Den barnortopediska patienten

— For oss ortopeder s riknas patienten som ett barn sd linge som
tillvixtzonerna fortfarande syns pa rontgen. Tillvixtzonerna ar
framfor allt framtrddande i1 de l1&nga rérbenen, men finns dven i andra
ben, borjar Ann-Charlott Soderpalm.

— Barns skelett ldker snabbt och litt, benen dr mjuka och formbara.
Barnet kan ldka ett felstillt benbrott/fraktur av sig sjalv genom
remodellering. Vid remodellering ldker frakturen ut restlost sa att det
efter ndgra ménader inte finns spar av den pa rontgenbilderna.
Motsvarande fraktur hos en gammal patient kanske inte ens ldker nir
den tillréttaldggs och gipsas, forklarar hon.

Beckers muskeldystrofi och ortopediska aspekter
BMD ger vissa symtom och problem,;
e Vadsmirta
e Tagéing
e Andra kontrakturer forutom spetsfot, sa som i knd och hoft
e Skolios
Skort skelett?
Frakturbenigenhet?

— Det dr inte sa vanligt att vi traffar killar med BMD. Men
misstankarna om diagnosen fods nir vi traffar unga patienter som
soker pa grund av vadsmaérta och/eller tigéng, speciellt om de finns 1
kombination.

Tagang

Kan bero pa tre olika grundfaktorer; muskular da vadmuskeln kan ha
blivit relativt kortare eller &r en strategi for att halla balansen nar
musklerna runt hoften blir svagare. Sa finns den habituella som beror
pa vana eller som finns hos sma barn men oftast véixer bort. Eller
slutligen den neurogen som utgar frdn nerverna. Den tdgang som
beror pd att bade vadmuskeln och dérigenom hilsenan blivit kortare
kan behandlas med ortoser/skena ldngs med fot och underbenets
baksida, eller med ndgon form av hélseneforldngande operation.
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Fot- och underbensortos

— Efter en hilseneforldngande operation sé ldker senan fint ihop pé sex
veckor i gips. Darefter reckommenderar vi fortsatt behandling med
nattskena (ortos) i atminstone sex manader.

Skolios
Skolios ar en krokning av ryggen i sidled. Man skiljer mellan
funktionell skolios och strukturell.

Den funktionella kan bero pa benldngdsskillnad och smarttillstand
vid t ex diskbrack. P4 ”délig hallning" s kallad hallningsbetingad
eller vara av psykogen karaktér, det vill sdga ha en psykologisk
bakomliggande orsak.

Den strukturella skoliosen kan vara idiopatisk det vill sdga ha en
bakomliggande sjukdom av okénd art. Den kan ocksa bero pa en
kongenital anléggningsrubbning, att ndgot utvecklats pa felaktigt sétt
tidigt 1 fosterstadiet 1 detta fall 1 ryggraden, en neuromuskulér sjukdom
eller ett bakomliggande syndrom till exempel neurofibromatos.

Skolios nar skall vi behandla?

e Mindre 4n 25-30°; endast kontroller — med ldkarbesdk och
rontgen. Tétare kontroller under tillvixtspurten. Men
kontrollerna kan avslutas da tillvaxten &r avslutad.

e Vid ca 25 — 40° och vid kvarvarande tillvixt dr en korsett
lamplig

e Vid mer 4n 40° hos vixande individ och mer dn 50° hos dldre
tondring s& brukar en operation vara nodvandig.

Vad beror skelettets hallfasthet pa?

— Hur héllfast skelettet dr och hur hog bentétheten vi har i vért skelett
beror pd en méngd olika faktorer. Det kan bero pé arftlighet, livsstil
med kost/solljus, fysik aktivitet med belastning av skelettet (dven hos
for ovrigt friska individer) och sjukdom/medicinering (vissa
lakemedel paverkar bentdtheten negativt). Men benens
mineralinnehall, geometri och mikroarkitektur har ocksa betydelse for
hur hallbart benet ér, siger Ann-Charlott Soderpalm.
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— Maximal benmassa/Peak Bone Mass, har vi alla uppnatt vid cirka 25
ars alder, sedan klarar vi att halla uppe denna niva under manga ar
innan det sakta gar utfor. Faktorer som menopausen (nér
menstruationen upphdr) hos kvinnor och aldern paverkar
utvecklingen. Vi kan jobba oss tillbaka till vir maximala nivd men den
kan aldrig bli starkare &n nér vi var i 25-arsaldern.

Varfor uppkommer benskorhet?

Skelettet utvecklas och omsitts hela tiden, ca 10 % byts ut varje 4r.
Det dr de sa kallade osteoklasterna som bryter ner benet och
osteoblasterna som bildar nytt ben. Man kan sédga att vi bytt ut allt ben
i kroppen vart 10: e ar. Balans mellan bildning och nedbrytning kréavs
for att halla benmassan konstant. Hos barn dr nybildningen storre dn
nedbrytningen.

Forskning kring skeletthalsan hos barn med DMD och BMD

Hon beréttar sedan om sin forskning kring skeletthilsan hos barn med
Duchennes muskeldystrofi/DMD och som pa senare ar dven
inkluderat en jamforande studie med barn med BMD. Malet med den
senaste studien var att jimfora pojkar med Duchennes och Beckers
med friska aldersmatchade kontrollpersoner med avseende pa:
bentdthet, benomséttning, olika nyckelfaktorer som styr utvecklingen
av benmassa och forekomsten av frakturer.

Resultatet

e Resultatet visade att patienter och kontroller hade lika ménga
frakturer, men att killarna med Duchennes och Beckers oftare
hade frakturer i benen och kontrollerna hade flest frakturer i
armarna.

e Béde Duchennes och Beckers muskeldystrofier dr forenade
med laga bentéthetsvirden jamfort med friska kontroller;
skillnaderna i Beckergruppen var dock mindre.

e Kortisonmedicinering tycks inte paverka frakturrisken

e Alla individer hade relativt laga halter av vitamin D

Rekommendationer utifran studien
e Kosten bor ge tillrdckliga mdngder D-vitamin, kalk, protein
och energi
e Utevistelser i solen &r viktiga
e Kortisonmedicinering vid behov
e Belastning pa skelettet

Lankinformation och sammanfattning av en ny studie med titeln
’Bentathet vid Duchennes och Beckers muskeldystrofier: En 4-ars
longitudinell uppféljningsstudie” finns att ldsa efter fragorna hér
nedan.
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Fragor:

D-vitamin
Flera fragor kommer upp kring D-vitamin. Hér finner du en lénk till

Livsmedelsverkets webbplats och information om D-vitamin;
http://www.slv.se/sv/Fragor--svar/Fragor-och-svar/Mat-och-naring/Fragor--Svar-om-D-
vitamin/

Finns det skal att jobba med kosttillskott om man har BMD?

— Kénner man pé sig att barnet inte fér i sig tillrackligt eller vistas for
lite ute 1 solen sa ar det viktigt att gd igenom kosten och eventuellt ge
tillskott. For att fa rdd och hjélp med detta bokar man en tid till
dietisten.

Psoriasis-solning, kan det vara nagot fér vara barn?

— Det finns ju sjukhusbaserade solarier, men jag vet inte vilken effekt
detta har pa D-vitaminnivierna i kroppen och hur det skulle paverka
barn med BMD.

Nattskenor, beror det pa graden av felstéallning?
— De flesta som far tdgang pa grund av spetsfotsfelstdllning med
stelhet och stram kinsla kan avhjélpas med nattskena.

Kortison, vad tappar man i langd mm vid kortisonbehandling,
finns det statistik pa detta?

— Inget som jag vet sa hir pd rak arm. Jag tror att sjilva
muskelsjukdomen 1 sig paverkar langdtillviaxten. Muskelkontraktion
behovs for att benen skall véxa till s& man vinner pd att vara gangare
under tillvaxtfasen for att na sin genetiska maxlangd. Just 1 fallet
Duchennes muskeldystrofi vet vi att kortison paverkar muskeln pa ett
mer positivt sitt.

Finns det studier pa aldre BMD-patienter?
— Nej det gor det inte vad det géller skelettet, dir finns det
overhuvudtaget vildigt lite uppf6ljning gjort pA BMD-killar.

Vibrationsplatta

— Vibrationstrdning har kunnat visa pa positiva effekter pa benmassan
hos barn med funktionshinder. Syftet med ett nytt projekt vi arbetar
med nu dr att utvirdera om vibrationsbehandling under 3 manader kan
paverka skelett, muskelstyrka och funktion hos barn och ungdomar
med DMD.

Nytt pagaende projekt *Vibrationsbehandling vid Duchennes
muskeldystrofi”

Genomfort projekt ”Bentéthet vid Duchennes och Beckers
muskeldystrofier”: En 4 ars longitudinell uppfoljningsstudie, 14s mer

pa; Informationsportal for forskning och utveckling;
http://www.fou.nu/is/sverige/document/25231
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Sammanfattning av projektet

(av redaktoren valda delar av sammanfattning av projektet)

Duchennes och Beckers muskeldystrofier dr orsakade av samma
gendefekt pa X-kromosomen. Sjukdomarna innebér en progressivt
tilltagande muskelsvaghet med bl a gdngsvarigheter som f6ljd. Becker
uppvisar dock ett mildare forlopp och dessa individer behéller oftast
gangformégan under uppvéxten. Duchennes blir ofta rullstolsberoende
1 10-4rséldern.

Muskelmassa och aktivitet har stor inverkan pa skelettet, tillsammans
med andra faktorer sdsom kost, vitaminer, hormoner. Inaktivitet
medfor risk for benskorhet och paverkar ocksa det vixande skelettets
form och styrka (...... ) Malet med detta samarbetsprojekt mellan
ortoped, barnldkare, sjukgymnast dr att kartligga hur skelettets
kvalitet och omsittning fordndras under en 4-arsperiod hos barn med
Duchennes och Beckers muskeldystrofi. Vidare studera
skelettforandringarnas relation till motorisk funktion, styrka. Studien
innefattar bentdthetsméatningar, laboratorieprover och hormonanalyser
men dven en beddmning av funktionsniva, muskel- och ledstatus samt
frageformular(...... ).

Andning och muskelsjukdom

Bill Hesselmar som dr overlédkare i barnallergologi och lungmedicin
och arbetar vid Allergi-CF-Lungcentrum pd Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus. Han har manga érs erfarenhet av barn med
muskelsjukdomar och deras andningsbesvir.

Han berittar lite mer allmént om just forhédllandet mellan andning och
muskelsjukdomar. Vid dessa samverkar flera faktorer, men det
priméra problemet 4r muskelsvagheten som leder till en obalans
mellan den muskelkraft personen kan uppbéda och den kraft som gar
at for att driva den respiratoriska pumpen. Den kraft som gér at
bestdims av flodesmotstandet i luftvigarna och av brostkorgens och
lungornas eftergivlighet.

Vad finns det for bekymmer?

Det finns flera andningsproblem associerade till muskelsjukdom, och
de dr alla direkt eller indirekt orsakade av den nedsatta muskelkraften.
Svaga andningsmuskler ger svag andningspump vilket innebér sdmre
syresdttning och samre ventilation, lungor och bréstkorg blir stela,
slemtransporten forsdmras och risken for infektioner okar.

— Viéra tva lungor har bronktrdd med 23 vindlingar och grenar med
sma lungblasor/alveoler. Hélften av alveolerna finns nér man fods,
resten utvecklas under de forsta 3 aren. Dérefter bildas inga nya, totalt
sett finns cirka 3 miljoner lungblasor. Den respiratoriska enheten ar
mycket kénslig, de tunna membranen i lungbldsorna méste vara i gott
trim for att syrgas och koldioxid skall kunna utvéxlas. Lungorna
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fungerar som en pump dér diafragman och musklerna mellan
revbenen gor sé att vi kan andas.

Om andningsmusklerna, som finns bade mellan revbenen och i
diafragman, ar svaga leder detta till att lungorna blir stela och harda.
Hoststoten blir ocksé svag, barnet kan inte fa upp slemmet, vilket
leder till att lungbldsorna faller ihop/atelektaser av sma slemproppar.
Men kroppen forsoker kompensera detta genom att andas snabbare
vilket redan ar svart for dessa patienter, andningen blir darfor
ineffektiv och energikrdvande.

— Bakterier trivs i slem och med mycket kvarvarande slem nere i
lungblédsorna sd okar risken for lugninflammation, sdger Bill
Hesselmar.

Hur vet man att andningen ar dalig?

Symtomen beror pa underventilation som forst syns pa natten, dd man
sover. Vid ytterligare forsdémring av andningen uppkommer
underventilation ocksa dagtid. Aven nedsatt muskelkraft i hals och
svalg ger upphov till snarkning och forsdamrad somnkvalité.

— Niér vi sover pdverkas andningen olika vid insomning, djupsémn och
dromsomn. Symtomen pé underventilation kan vara morgontrotthet,
huvudvirk, illaméende, allmén trétthet, orolig somn samt
tillvaxtproblem. Borjar det bli problem kan vi gora en
Polysomnografi/PSG* vanligtvis gér man mitningar nattetid d4 man
far sova over pa sjukhuset. Koldioxidvérden &r en bra indikation pé
hur det ligger till, sdger Bill Hesselmar.

*PSG aren grafisk datainspelning av sémn- och andningsmonster. Elektriska signaler tas upp av
elektroder som kopplats pé, pé patienten. Dessa signaler skickas vidare till en dator for analys av den

totala somnkvalitén. Kdlla SU/Lungdiv, Gbg.

— Vi forsoker fanga misstankt underventilationen tidigt genom att
dven madta syresittning dagtid. Ligger man da under 94 % sa har man
antagligen lungblasor som inte fungerar tillfredsstillande. Det &r
viktigt att 1 tid g& in med andningshjilp, sdger Bill Hesselmar.

Det finns en méngd mitmetoder som méter olika forhallanden i
lungorna, for vissa métningar méste barnet ha kommit upp 1
5-arsaldern for att kunna medverka i. Vid en av dessa, en sa kallad
’lungfunktionsmétning”, som gors i vaket tillstdnd, bor man ligga pé
en lungfunktion 6ver 50 %, ligger man under detta vérde finns risk for
nattlig underventilation.

— Om man sover daligt och samlar pa sig koldioxid och &r trott pd
morgonen och trétt i skolan, sa tycker jag inte man skall dra sig for att
borja med non-invasiv behandling (se nedan). Det kan ibland ta lite tid
att fi smabarn att vinja sig vid masken, men lite storre barn brukar
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tycka det fungerar bra och de inser dven att de faktiskt mar bra mycket
battre tack vare just behandlingen, sdger Bill Hesselmar.

Behandling vid akutinfektion

e Tidigt ventilationsstdd vid akuta problem

e Syrgas (Ges med forsiktighet vid kronisk andningssvikt.
Andningen styrs av koldioxidhalten i blodet. Om man sténdigt
har forhojda koldioxidhalter 1 blodet sa fungerar inte denna
mekanism. Kroppen far istillet reglera andningen efter
syrehalten i blodet. Om man da ger mycket syrgas sa “tror”
inte kroppen att den behover andas).

e Antibiotika (frikostigt)

e Sjukgymnast (slemmobilisering/andningsgymnastik), Oppnar
upp lungorna for att fa upp slemmet som sedan kan hostas upp.

o Insufflator-exsufflator (cough assist) vid slem/slemproppar (se
nedan)

e Bronkoskopi — behovs ibland for att avldgsna stora
slemproppar (en undersokning dér man med hjélp av en slang
med en kamera 1 ena dnden undersoker luftroren/bronkerna).

e Vitska samt fullgod niring

e Kontrollrontgen

Insufflator-exsufflator (hostapparat)

— Just de muskelsjuka har god anvindning av en Insufflator-
exsufflator och dess effekt nar l&ngt ut 1 lungblasorna. Maskinen
blaser in luft som dppnar upp lungblasorna sa att luften kan ”putta ut”
slemmet i de storre gangarna i bronkerna och suger sedan ut slemmet.
Man anvénder den; for att minska behovet av respirator vid akut
infektion, vid behandling av svarbehandlade slemproppar samt vid
overgang fran respirator till maskventilation. Behandlingen har god
effekt pa att f4 upp sekret, minskar diarigenom risken for nedre
luftviagsinfektioner och forebygger att lungblasorna faller ihop, samt
forbéttra syresittningen, sdger Bill Hesselmar.

Insufflator-exsufflator
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Frekventa infektionsproblem (mer &n 2 nedre luftvigsinfektioner
det senaste aret)

e Pneumokockvaccination och arlig influensavaccination

e Sjukgymnastbeddmning dér barnets vardare ges instruktion om
slemmobiliserande atgérder och andningsgymnastik typ PEP.

e Slemsug till de barn som har problem med att svilja undan
saliv och sekret. Saliv och sekret som andas in dr ofta férorenat
med bakterier frdn mun och de 6vre luftvigarna.

e Slemmobilisering med hostmaskin typ Insufflator-exsufflator
minskar ocksa risken for dterkommande nedre
luftvéigsinfektioner.

e Forebyggande antibiotikabehandling

e Behandla eventuell reflux/aspiration

e Non-invasiv ventilation nattetid &r ett alternativ till
hostmaskinen till exempel en Bi-level apparat som haller
lungblésorna 6ppna och fungerar som en respirator. Man kan
dven ha den ett antal timmar péd dagen eller kvéllen om man
har svart att sova med den pa natten.

Behandla kronisk andningssvikten

Andningssvikten bor i forsta hand behandlas med NIV/non invasiv
ventilation (non invasiv, betyder att man undersoker/behandlar utan att tranga in i vivnaden med
instrument). | vissa fall kan en trakeostomi anldggas (konstgjort lufthél i
lufistrupen) fOT att ge respiratorbehandling/invasiv ventilation, vilket kan
vara ett alternativ om barnet har mycket sekret eller om NIV-
behandling ér otillracklig. Insufflator-exsufflator/hostmaskin kan
anviandas som komplement vid bade non-invasiv och invasiv
ventilation.

Optimera infektionsskyddet med pneumokockvaccination och arlig
influensavaccination och eventuellt forebyggande antibiotika
behandling.

Behandla komplicerande faktorer, vilka kan vara skolios/sned rygg
(vanligt vid muskelsjukdom), férstoppning och andra tarmproblem da
de kan péaverka diafragmas funktion och dirmed andningen. Samt
felsvéljning/aspiration och gastroesofagal reflux/backflode frén
magsécken vilket kan vara bidragande orsaker till slembildning och
forsdmrad andning.

— Skolios péverkar andningen ganska mycket nér det giller
muskelsjuka barn och vi samarbetar ofta med ortopeden i
forekommande fall. Sned bal ger stelhet och ena lungan klédms 1att
ihop. Ar man vildigt hopsjunken kan en korsett hjilpa men givetvis
kan korsetten trycka thop for mycket, sa det dr viktigt att kontrollera
detta emellanét, sdger Bill Hesselmar.
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— Givetvis skiljer sig graden av problem beroende p4 om man ar
mycket svag eller bara lite svag i muskulaturen, avslutar han.

Sjukgymnastik och arbetsterapi

Sjukgymnast och med.dr. Anna-Karin Kroksmark och arbetsterapeut
Britt-Marie Eriksson, Regionhabiliteringen, Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus, Goteborg, informerar om sjukgymnastik och
arbetsterapi vid BMD.

Habilitering &r att utveckla ny formaga, att forebygga och minska
svarigheter i det vardagliga livet pa grund av funktionsnedsittningen
och tillgidnglighet.

— Regionhabiliteringen Vistra Gotaland har ett NMS/neuromuskulért
team som samarbetar med den lokala habiliteringen och tréffar barnen
1-2 ggr per ar. Vi arbetar genom insatser via barnets nétverk eftersom
det behovs regelbunden och frekvent uppfoljning som léttare gors pa
plats. Aven genom regelbundna uppfoljningar forbereder vi barnen
och familjerna pa aktuella atgirder. Det borjar vixa upp allt fler NMS-
team runt om 1 Sverige, sdger Anna-Karin Kroksmark.

Innehéllet i behandlingsinsatserna utgér fran FN: s Barnkonvention
som séger “att ett barn med fysiskt eller psykiskt handikapp bor fa ett
fullvirdigt och ansténdigt liv under férhallanden som sdkerstéller
vardighet, frimjar sjalvfortroende och mojliggor barnets aktiva
deltagande i samhaéllet". Ett barn har ritt att fa basta uppndeliga hélsa
och ratt till sjukvard och rehabilitering”.

Anna-Karin Kroksmark borjar med att prata om vilka
problemomréden som finns, om muskelstyrka, trdning, kontrakturer
och ortoser for béal, ben och fotter.

De aktuella problemomradena vid BMD ar:
e Muskelstyrka
e Ledrorlighet
e Lungfunktion
e Motorisk funktion
e Aktivitetsformiga

Det &r viktigt med regelbunden och systematisk uppféljning dar
man noggrant foljer sjukdomens utveckling, finner rétt tidpunkt for
intervention och utvdrderar effekt av behandling

Muskelstyrka och traning

— En frdga manga fordldrar till barn med BMD undrar 6ver dr om
barnen ska trdna muskelstyrkan och hur den i sa fall ska trénas. Vi
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rekommenderar mattlig trdning. Vad som menas med detta varierar
fran fall till fall. Har barnet traningsvérk har traningen varit for hard
och risken finns dé att de skora cellmembranen i muskelfibrerna
skadas. For lite traning &r lika skadlig som for mycket och dérfor ér
det viktigt att forsoka finna den rétta nivan. I de flesta fallen kénner
barnen sjdlva hur mycket de orkar med. Med tondringar kan det vara
svarare att hitta en bra niv4, de driver sig sjilva hirt framat och de kan
oftare behdva hjilp av sjukgymnast med kunskap om sjukdomen och
granssattning.

Det dr bra att méita muskelstyrkan for att f4 utgdngsvérden och f6lja

utvecklingen;
e Identifiera om muskelstyrkan ar stationir, forbattras eller
forsamras

e Beror motorisk forsdmring pa forsimrad muskelstyrka,
langdtillvaxt eller viktokning

e Bittre forsta barnets forutsittningar for motorik och
aktivitet.

Muskelstyrkan méts med en myometer, som visar muskelstyrkan i
forhallande till normalvérdet. Och métningarna blir dven ett
pedagogiskt hjdlpmedel som hjélper sjukgymnasten att forklara orsak-
verkan for fordldrarna och barnet/ungdomen. Till exempel om man
satter in en ny medicin eller annan behandlig sa kan det vara bra att se
hur behandlingen paverkar viardena.

Mater ni lika i hela landet?

— Det finns ett nationellt ndtverk dar vi forsdker samverka for att gora
pa samma sédtt 6ver hela landet. Det finns visserligen
rekommendationer men det dr upp till den enskilda sjukgymnasten att
gora som den tycker blir bast, sdger Anna-Karin Kroksmark.

Trana pa Gym

— Forutom ren styrketridning s finns trdning for att bibehalla en god
kondition. Hér ar funktionen pa hjirta och lungor ocksé viktiga och
det har visat sig att det gar ganska bra att uppritthélla en god
kondition vid BMD.

— Det finns ofta en aldersgréns pa allmdnna gym vis cirka 16 ar, men
det finns manga habiliteringar som har ett eget gym utan &ldersgrans.
Om det inte 4r sa dir ni bor, s &r ett bra tips att ni tar med er den egna
sjukgymnasten till gymmet, den egna sjukgymnasten har ju god
kunskap om sjukdomen och kan peppa pa rétt niva.

— Det &r inte bara styrka utan smidighet som uppnds nir man tranar
och man kan trdna mer med fokus pd vélbefinnande och kondition. Jag
tror att detta med gym kan vara attraktivt for manga tonarspojkar,
sdger Anna-Karin Kroksmark.
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Nér man trénar dr det bra att ta litta vikter (ger lagbelastning) som
man lyfter fler gdnger (forbattrar uthalligheten) istéllet for att trdna
med tunga vikter upp till sin maxstyrka. Effekten av styrketridning stir
1 proportion till befintliga muskelfunktionen. Kontinuerlig trédning &r
oftast battre &n trdningsperioder, menar de.

Anna Karin tipsar om tva hjalpmedel, hir beskrivna frén deras egna
webbplatser;

”Att traina med Kalmar-Trampen paverkar bland annat
blodcirkulation och @mnesomséttning. Cyklingen hjélper till att 16sa
upp och minska muskelspasticitet och den har férebyggande effekter
vad géller risker for bland annat blodpropp.”

Lis mer pa http://www.cemamedical.se/index.do

"MOTOmed terapin gor det mojligt att sjélv bidra till den egna
behandlingen trots svaghet, forlamning spasticitet. Med det
motordrivna behandlingsredskapet MOTOmed kan ben eller armar
trinas antingen med motorn eller med egen kraft. Aven minimal
muskelstyrka ar tillrdcklig. MOTOmed's uppbyggnad och speciella
funktioner har forutsittningarna for en sdker och effektiv traning. Lis
mer pa; http://www.primed.se/

Kontrakturer

I storsta mojliga utstrackning ar det viktigt att undvika att stramhet
och kontrakturer uppstar. Kontrakturer paverkar kraftutveckling som
kan vara svarare 1 en forkortad muskel. De kan ge upphov till smirta
och péverka skelettdeformitet.

— Kontrakturer ger simre mdjligheter att anvinda musklerna effektivt,
de ger smirta nér rorligheten provoceras och de paverkar
skelettutvecklingen under tillvéxten. Daglig stretching av strama
muskler motverkar uppkomsten av kontrakturer. Stretchingens ldngd
varierar fran fall till fall och avpassas mer pa en kinsla for vad som ar
rimligt. Stramhet i vadmuskulaturen kan paverkas positivt med hjélp
av nattskena, dven handortoser som anvinds pa natten kan fordrdja
kontrakturer 1 hinderna.

— Tanken med nattskenor dr langvarig passiv tojning. Vi anser att
barnet léttast accepterar anvéindningen av nattskenor om man bdrjar
ndr de dr sma, sdger Anna-Karin Kroksmark.

— Stretching ar viktig for att halla fett och bindvavsinlagringen
stangen. Dagliga rutiner med stretching dr bra. Sjukgymnasten kan
genom maétning av de olika musklerna forklara hur mycket man bor
tanja. Nar det géller till exempel latt bojda knén &r stretching av bakre
larmuskel viktig. Inte dutta utan stanna 1 ytterldget lange och
langsamt.
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— En skandinavisk studie visade att stretching och nattskenor med ldng
passiv stretch gav bittre resultat 4n enbart stretching dagtid, beréttar
Anna-Karin Kroksmark.

Ortoser for gadende och staende

Lattviktsortoser kan forlanga den géende perioden med upp till 2 ar.
Ortoser kan dven fordroja kontrakturer 1 de nedre och dvre
extremiteterna. Och det finns vissa bevis for att de dven fordrdjer
skoliosutveckling.

Ortopediska operationer

Ibland blir det aktuellt med ortopediska operationer. Det kan gilla att
forldnga korta senor och muskler mm (se avsnitt om ”Ortopediska
aspekter” sid12). Innan operation bdr en noggrann analys goras av hur
muskelfunktionen paverkar rorelsemonstret och den motoriska
formégan. En kort immobiliseringsperiod och en bra traningsperiod
efter operationen &r ocksa viktigt.

Ryggdeformiteter

Muskelsvaghet och muskelimbalans ar orsaker till skoliosutveckling
och patienter som inte klarar av att gd langre har storre risk att
utveckla dem. Korsetter kan fordrdja men inte forhindra uppkomst av
dessa progressiva skolioser. Dérfor dr det viktigt att uppmuntra till
sjalvstiandigt gdende och ha kontroll pa ett bra symmetriskt sittande.

— Ryggkorsetten har man i regel hela dagen. Men det &r viktigt att
dven se sa att lungfunktionen inte paverkas pa ett negativt sitt av
korsetten, man far forsoka anpassa den sa gott det gar. Det dr bra om
man tidnker forebyggande och regelbundet kontrollerar ryggen, siager
Anna-Karin Kroksmark.

— Symmetriskt stdende fungerar som stretching och fordrojer
dessutom en eventuell skoliosutveckling. Stéskal, stastativ,
helbensortoser och starullstolar dr bra hjdlpmedel for en del av barnen.
Vi vet att det dr bra att sti ldnge, gdrna tva timmar men det behover
inte vara i ett strick.

Arbetsterapeutens fokus och hjalpinsatser

Britt-Marie Eriksson fortsétter att informera om hur funktionen i
hénder och armar paverkas nir man har BMD, om funktionellt
sittande och hjélpmedel.

— Axlar, skuldror, armar och hiander &r ofta paverkade av
muskelsvaghet. Detta kan innebéra att det ar svarigheter med att ta
upp saker fran golvet eller ta ned saker fran hog hojd, men ockséd med
pa- och avkliddning. Overhuvudtaget blir pojkarna fortare trotta i
armarna och de blir ldangsammare n sina jimnariga. De som sitter
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mycket fér littare strama leder i underarmarna och hénderna, séger
Britt-Marie Eriksson.

Arm- och handfunktion

Barnets handfunktion pdverkas av minskad styrka i hdnderna och
inskrankt ledrorlighet. Genom en god sittstillning och genom att
stimulera till rorelser i olika leksituationer kan handfunktionen
paverkas gynnsamt. Daglig stretching av handen och underarmens
muskler ar viktigt om musklerna borjar bli korta. Och har man
muskelsvaghet utan stramhet behover man inte stretcha, men ar det
stramt s &r det stretching som géller.

Den finmotoriska formégan ér oftast god och hir kan barnen minga
ganger jamfora sig med sina jamnariga kompisar.

— Att spara pa sin totala dagliga kraftanstringning dr nagot som barnet
kan behova hjélp att se Gver. Det dr bra om barnet kan fa hjélp med
vissa “trékigare” saker for att sedan orka med att gora de roligare.

Funktionellt sittande

Sittstdllningen kan vara mer eller mindre aktiv och funktionell och bor
ge optimala forutsittningar for barnet att anvéinda armar och hénder.
Men den bor ocksa vara sddan att den ger komfort, stabilitet och
forebygger felstillningar och skolios. Dessutom skapar en funktionell
sittstdllning battre andning och matsméltning.

— Vi tittar pa hur barnet sitter pa brits; ryggens och béackenets
stdllning, om axlarna &r horisontella, om huvudets position &r
symmetrisk, om laren dr parallella, om fotstdllningen ar vinkelrdt mot
fotplattan. Vi tittar ocksa pa vilken rorelseforméga och riackvidd
barnet har i sittandet och om det paverkas av justering av
sittstéllningen. Dérefter tittar vi pa stolens utformning, hur sits,
ryggstod, armstdd, nackstdd, fotplattor ser ut och foresléar
anpassningar for att ge barnet ett optimalt sittande.

— Vi kan dven gdra métningar med hjdlp av en tryckregistreringsmatta
som méter tryckfordelning under sittbensknolarna och registrerar
vérdet i ett dataprogram. Denna analysmetod anvinds for att utveckla
rétt sittstillning 1 rullstolen.

Sjélvstandighet trots muskelsjukdom

Att behalla sin sjdlvstidndighet och egenkontroll kan innebéra en
mingd olika saker och ibland kan man behova hjdlp av personlig
assistent eller ledsagare for att kunna gora det man vill.

Det som arbetsterapeuten bland annat kan hjdlpa till med hér, &r att
titta pa svarigheter och mojligheter och vad som behover goras rent
praktiskt med hjdlpmedel och att anpassa den yttre miljon.
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ADL (aktiviteter 1 dagliga livet)
Att nd saker &r viktigt for deltagande, prova med griptang eller placera
foremél nira och 1 lagom hojd, bord dr bra som lekytor. Andra
faktorer som underldttar och stimulerar barnet till delaktighet é&r;
* Kléidernas utformning — stor halsringning, raglanidrm, inga
muddar, mjukt tyg
Ata sjilv - litta glas, litta bestick, sma litta bordskannor,
sugror, vass matkniv, snurrtallrik
+ Stddja armarna pd ett bord/handfat/hylla vid pa- och
avklddning, tandborstning och hértvétt
* Hoj- och sénkbart handfat, vattenblandare med forldngt grepp
eller sensorstyrd kran

Hjalpmedel

Arbetsstol som avlastar och rétar ut ryggen med bra svankstdd och
fotplatta pé stolen eller 16s fotpall. H6j- och sénkbart bord, girna
elektrisk for skolarbete eller for lek. Det &r bra att tidigt 14ra barnet att
std och jobba och leka. Tips pé en bra griptdng ar Lesotangen
(http://www.leso.se/broschyr.pdf. ).

Att forflytta sig handlar ibland om att hushélla med sina resurser. For
att till exempel ta sig dit man vill och sedan ha krafter kvar att orka
gor det man vill nidr man vil kommer fram, sa 4r det bra att ta hjdlp av
till exempel; cykel, manuell rullstol, (e-motionshjul elektrisk tillsats
pa hjulet) eller elrullstol, tre- och fyrhjulig skoter.

Datorer kan idag anpassas med det styrsitt som passar ens formaga.
Barnmus, trackball eller rullboll. Minijoystick, glidepoint, huvudmus,
ogonstyrning dven skdrmtangentbord, direktpeka eller scanna.

Det gar att anpassa tangentborden med tangentbordsoverlidgg samt
anpassa instéllningar i Windows med hastigheter mm. For hjdlp kan

man vanda sig till Dataresurscenter som finns i hela landet (se DART i
lanklistan i slutet pa detta NyhetsBrev).

Bostadsanpassning

Bostadsanpassning underléttar i manga avseenden for familjen och det
ar kommunen som beslutar om bidraget. Vilka behov barnet och
familjen har bor tillstyrkas av arbetsterapeut eller ldkare och bifogas
ansokan.

— Det finns mycket man kan gora for att underlétta framkomligheten 1
hemmet, exempelvis ta bort alla trosklar, se till att marken runt huset
ar platt och har ett material som ar 1itt att kora rullstol pa, elektriska
dorroppnare med lsfunktion. Anpassning av rum/toalett/kok.

Transport i bil

For att kunna dka med eller sjilv kora bil kan man behdva anpassa
bilen. Det finns dven hdr manga olika saker man kan underlétta med.
Det finns bilstol med vridfunktion eller elektriskt reglerbar. Man
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kanske dven behdver hjilp med att bedoma mojligheten for att ta ett
korkort nér det blir aktuellt. Det finns ett foretag i Goteborg som heter
Mobilitetscenter som kan vara behjilpligt med bilanpassning och
lamplighetsutredningar for korkort. De har dven bra lank och listips.
For mer information gé in p4; http://www.mobilitetscenter.se/

Mer tips pa saker som underléttar det dagliga livet och fritiden kan
man fa pa Hjilpmedelsinstitutets webbplats; www.hi.se eller ga in via
direktlankar lidgre bak i detta NyhetsBrev.

Munhéalsa och munmotorisk

Asa Mértensson som #r tandléikare pA Mun-H-Center i Goteborg,
beridttar om deras verksamhet och om deras erfarenheter och kunskap
om personer med Beckers muskeldystrofi.

Vad ar Mun-H-Center?

Mun-H-Center é&r ett nationellt orofacialt kunskapscenter vars syfte ar
att samla, dokumentera och utveckla kunskap kring séllsynta
diagnoser samt sprida denna kunskap for att bidra till ett béttre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga. Mun-H-Center &r ocksé ett
nationellt resurscenter for orofaciala hjalpmedel for personer med
funktionsnedséttningar.

MHC-basen

— Genom samarbetet med Agrenskas familjevistelser har vi haft
forménen att triffa manga barn med sillsynta diagnoser och kunna
samla pa oss en kunskapsbank om var och en av diagnoserna.
Foréldrarna far innan vistelsen fylla i ett frageformuldr om barnets
tandvard och munhygien samt eventuell problematik kring
munmotorik och munhilsa.

Personal fran Mun-H-Center gor under vistelsen en oversiktlig
beddmning av barnens munforhallanden. Dessa observationer och
uppgifterna i frageformuléret dokumenteras i en databas. Familjerna
bidrar ddrmed till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner
vid séllsynta tillstand.

— Nér vi samlat information i vér databas fran minst tio personer med
en séllsynt diagnos, s& sammanstéller vi detta och det blir sedan
tillgéngligt for fordldrar och tandvardspersonal. Sé har er tandlékare
behov av information s& be honom eller henne att vdnda sig till oss
och dven g in pa var hemsida, siger Asa Martensson.
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Orofaciala/odontologiska symtom

Muskelsvaghet i tuggmuskler och ansiktsmuskler, framfor allt om den
foreligger 1 tidig dlder, kan leda till bettavvikelser. Muskelkraften och
uthélligheten i tuggmuskulaturen kan successivt avta. Det blir da
svarare att sonderdela fodan, vilket s sminingom kan leda till
forandrade kostvanor. Vid nedsatt muskelstyrka i armar och hinder
forsvaras dven tandborstningen.

Orofacial/odontologisk behandling

Problem att s sméningom klara tandborstning och tandbehandling pa
grund av uttrottbara och svaga muskler i armar och kékar motiverar
forstarkt forebyggande tandvard.

Orofaciala hjdlpmedel utprovas vid behov. Bland annat kan en
elektrisk tandborste vara till stor hjélp. Atsvérigheter utreds och
behandlas av specialistteam.

Forutom vanlig tandundersdkning som skall utféras varje ar, bor
tandldkaren dven kontrollera; kdkleder, tuggmuskulatur och inte minst
gapningsformaga. Man har vid andra typer av muskeldystrofier med
aren kunnat se en minskad gapformaga hos en del personer. Om
gapformagan dr begriansad bor man fa en remiss till
specialisttandvarden.

Nir det giller munhygien sé ar det viktigt med tandborstning morgon
och kvill, barnen kan behdva extra hjilp och uppmuntran och gérna
lite extra koll upp till 12-arsaldern. Vid nedsatt muskelstyrka i armar
och hédnder kan en eltandborste rekommenderas. Det finns dven andra
hjalpmedel som kan underlitta vid tandborstning, t ex bitstéd och en
tandborste som borstar in- och utsidan samtidigt.

Nir det géller tandkrdm sé bor alla anvénda fluortandkrdm och sedan
kan vissa behova ett extra tillskott av fluor 1 form av fluortabletter,
fluorskoljning eller fluorlackning. Det dr ocksa bra om tandldkaren
“plastar” tuggytorna pa de nya permanenta tinderna (tépper till de
djupa groparna med plast) for att undvika hal.

Intervju; Tim har insett vikten av att fanga dagen

Vi sitter oss ner i en trivsam soffgrupp, tinder nagra viarmeljus och
borjar samtala lite l4tt kring hur familjen har upplevt sonen Tims
diagnos, Beckers muskeldystrofi. Efter en kort stund sldntrar den
blonde tondrsdrommen Tim in i blota badbyxor och vit t-shirt. Han
och hans yngsta syster har varit nere vid vér bastu och badat med de
andra ungdomarna pa familjevistelsen.
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Pé hans hogra vad stoltserar en alldeles nygjord tatuering, tvd vackra
kinesiska tecken som betyder Tim.

— Jag ville gora det medan de fortfarande syns, innan jag hamnar i
rullstol menar jag, sdger Tim. Det gjorde ont men han bet ihop,
killarna pé studion skdmtade hela tiden med honom och pikade honom
och undrade om han var en riktig karl eller inte, sddana far ju som
bekant inte gréta.

Fick diagnosen vid 15 ars alder

Tim fick sin diagnos for 1 2 ar sedan. Innan dess hade livet varit som
for de flesta aktiva idrottskillar och han hade varit en aktiv
fotbollsspelare. Men pé en front skiljde han sig frén sina jamnériga,
han hade faktiskt opererat bdda sina hélsenor tva ganger om. Den
forsta operationen utférdes vid 10-ars alder och den andra vid 12-4rs
alder. Hilsenorna hade blivit kraftigt forkortade och fotterna hade
borjat luta 1 en 20° vinkel 1 en sd kallad spetsfot. Genom ett relativt
enkelt operativt ingrepp forlingde man hélsenorna. P4 grund av detta
och en brunfiargad ”Café au Lait - flack” pd vénster l&r hade man utrett
honom pa barnneurologen utan att finna ndgot anmérkningsvért.

Forsta operationen gav ett mycket bra resultat och han kunde ater
spela fotboll.

— Det var en sa lyckad operation, allt kédndes sa hoppfullt. Nir han
aterfick samma problem tva ar senare sa ortopeden att det var mycket
ovanligt att reoperera men visst forekom det. Denna operation gav inte
samma goda resultat.

I arskurs 7 kéndes livet lite tungt och han var inte pa fysisk toppniva
och bytte fran den mycket fysiskt krdvande fotbollen till innebandy
istdllet. Visst hade han "vixtvirk” emellant, men aldrig kramp 1
vaderna. Nar han borjade 8: an blev det dags for ny ortopedkontakt
och en forfrdgan om en tredje hélseneoperation. Denna gang drog
ortopeden Oronen ét sig och skickade Tim pa en ny
neurologundersokning.

Man upptéckte dé ett kraftigt forhojt CK-vérde (muskelenzymvérde)
s& som vid storre muskelcelldod. Det gjordes déarfor en muskelbiopsi
frén Tims lar, som sedan skickades till patologen I Goteborg.

— De sa aldrig vad de missténkt, bara att det verkade som det lackte”
frdn nadgon muskel. S& vi oroade oss inte. Efter ndgra manader
kallades vi till ett aterbesok och fick dir besked om att det var Beckers
muskeldystrofi som Tim hade. Vi hade aldrig hort talas om diagnosen
och nér ldkaren forklarade vad den innebar blev vi helt stumma. Jag
ville bara storgrata men det gick ju inte, ja det hade inte kants rétt, nér
Tim satt dir bredvid oss. Som forilder vill man ju vara stark och
stotta. Fast jag ville bara skrika rakt ut just da, sdger Marléne.
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Sjdlv sa han ”Sa jag kommer att hamna 1 rullstol nu?”.

Marléne fortsitter, — Vi fick ingen skriftlig information med oss hem,
ja ingenting. VAl hemma grit vi for oss sjélva, en obotlig sjukdom det
kéndes sa tungt att bira. Vi talade inte speciellt mycket om diagnosen
tillsammans i familjen, inte till en bdrjan i alla fall. Den fanns dér bara
som en skugga hela tiden.

— Efter en tid borjade jag sedan berdtta om vér situation vid alla
mdjliga och omdjliga situationer. Precis som om jag behovde
reflektera var situation genom andras 6gon och fa andras reaktioner.
Det var ett sitt att bearbeta det som vi gick igenom. Nu har bade jag
och de 6vriga hittat balans 1 detta behov 1 alla fall emellanit, sédger
Marléne.

Aven om de nu inte fick ndgon information med sig hem efter
diagnosbeskedet sd har de fatt desto fler dterbesok med ganska téta
mellanrum och dé haft tillfélle och tid att stilla fragor.

Familjen och vannerna

Familjen bestar, forutom pappa Pelle och mamma Marléne av Tim
och 4 syskon. Idag ar syskonen i dldrarna mellan 15-26. Nar Tim fick
diagnosen bodde fortfarande 3 syskon hemma.

Tims &ldsta syster och hennes man léste in sig pa allt de kunde om
BMD pa nétet och kom med tjocka bibbor med information.

— Jag ville helst inte ldsa dem det kdndes sa tungt och jobbigt, men jag
skummade dem givetvis dnda. Vi dr en riktig idrottsfamilj och allt
kéndes sd ordttvist. Vi tog det alla ganska hart, beréttar Pelle.

Pasken det aret samlade familjen hela sldkten hemma hos sig, dels for
att fira pask men dven fOr att fa ett bra tillfélle att ge en gemensam
information till alla om hur det stod till med Tim.

— Det kom 1 princip ingen reaktion. Och under de snart tvd dren som
gatt har vi heller inte fatt nagra indikationer pa att de funderar pa hur
vi och Tim har det. Det gor mig bade urarg och ledsen, det &r sa
nonchalant, sdger Marléne.

Vinnerna har varit mycket mer forstdende och familjen har fatt
vélbehovlig hjilp med att gora sitt nyinkdpta hus mer funktionsdugligt
for Tims nuvarande och kommande behov. Tims kompisar har ocksa
funnit dar som ett vélfungerande nétverk och stéttat, speciellt basta
kompisen som ofta delat Tims tankar och fritid och mer &n en gang
stannat kvar pa extrasingen till dagen dirpa.

Information och kunskap om sin diagnos har Tim fétt frén sin ldkare
och annan vardpersonal. Bara nagon enstaka gang har han varit ute pa
nitet for att leta sjélv.
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— Jag tycker att jag genom min doktor fatt den kunskap jag behover,
jag har inte haft ndgot behov av att ta reda pa mer dnnu, séger han.

Fritiden

Samtidigt med att diagnosen stédlldes hade Tim blivit aktuell f6r en ny
innebandyklubb. Nir de nu “’blev tvungna” att beritta hur allt 1ag till
for den presumtiva klubben, sé ville klubben @ndé att Tim skulle flytta
over till dem.

— De har varit helt fantastiska. Vilken support, bade fran ungdomarna
sjélva, deras fordldrar och klubbfolket, berdttar Marléne och tararna
stiger sakta i 6gonen, det r svart att hilla emot.

Tre dagar i veckan har det senaste aret, Pelle eller Marléne kort de 12
milen hemifrdn Helsingborg, via Tims skola i Svaldv, till klubben i
Angelholm och tillbaka. Men det har det verkligen varit virt,
instimmer de bdda tvd. Minga ganger har de kommit hem igen vid
midnatt.

Vartefter som Tims kraft forsdmrats sa har han kunnat byta uppgifter i
laget. Men nu sedan sommarldgret i Prag i ar si kinner han att det mer
fysiskt aktiva spelet blir for tungt for honom. Man har istéllet bestdmt
att han skall fortsitta att vara coach 1 laget en gang i veckan. Nagot
som Tim sakta bdrjar ta till sig och hoppas skall bli bra och givande
bade for honom sjilv och de andra i laget.

Utbildning och skolsupport

Grundskolans sista ar var tuffa da Tim inte madde sa bra, men han
gick ut med 210 poéng och kom in pa sitt férsta handsval. Tim har 1
host borjat andra aret pa naturprogrammet/djurvard pa Svalovs
Gymnasium, en internatskola. Hans mal har varit att bli veterinir.
Men med tanke pa sin diagnos sa vet han inte riktigt vad han kommer
att orka med. Kanske skulle det fungera med att bli djursjukvardare.
Familjens hund Svea har flyttat in hos honom i1 Sval6v och i hdst har
han fatt en egen ldgenhet, nistan en hel tvaa, i markplan. Manga av
kompisarna har ocksé egna husdjur med och bor dven dom inne pé
skolomrédet.

For att skolans personal skulle fa en sé stor forstaelse som mojligt for
Tims situation sd samlade familjen all skolpersonal och informerade
om laget. De var alla mycket forstdende och hjélpsamma.

P& skolans ganska stora omrdde har man ordnat det s att Tim kan
folja med minibussarna som gér mellan de olika byggnaderna. Detta
underléttar givetvis mycket. Han har ocksa fatt nyckeln till hissarna,
egen laptop och ett hoj och sidnkbart skrivbord.

— Jag blir fort trott 1 musklerna och behdver spara pd mina krafter till
skolarbetet. Efter skolan orkar jag inte med sa mycket och tyvérr har
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jag missat en hel del av vdrens skolarbete. Det blir mycket dator och
softa med kompisarna pé fritiden, sdger Tim.

Klasskamraterna dr bra kompisar och han far hjalp med mycket
praktiskt for att orka. Till exempel serverar klasskompisen Emma
honom frukost varje morgon.

En plétslig férlamning

I syskonskaran dr Nanna (15) och Tim de syskon som ir tajtast och de
som fortfarande bor hemma. Tidigt i varas 2009, nér Marlene kom
tillbaka efter sin tidiga morgonpromenad med familjens hundar, sa
mottes hon av Nannas rop pé hjilp. Tim kunde inte ta sig ur sdngen
han hade blivit som forlamad frdn midjan och upp. Han hade
dessutom mycket ont i hdger axel och arm.

— Det kidndes verkligen jatteldskigt, jag var yr och kunde inte
kontrollera dverkroppen, sdger Tim.

Det blev akuttransport med ambulans till sjukhuset. Dér konstaterar
man att han antagligen dveranstrangt sin hoger sida och av ndgon
oklar anledning hamnat i detta tillstdnd. Tim visste med sig att han
alltid anvinde hoger hand och arm som st6tta nér han reste sig upp
eller som stdd 1 ledstdngen nir han gick upp for trappor mm. Han fick
ligga inne cirka en vecka och fick mycket smértlindring. Till slut efter
vilan blev det bittre och han kunde dka hem.

Vil hemma foreslog Nanna att Tim skulle byta sovrum med henne pa
entréplan och att hon skulle ta hans rum i kdllaren. P& sa sitt slapp
Tim belasta sin kropp 1 trappan flera gdnger om dagen. Allt var frid
och frojd men efter tva veckor akte Tim in igen. Denna gang var det
hoften som klickade och smértade. Barnneurologen tog emot och han
fick stanna nigra dagar. De senaste manaderna har livet dock fungerat
relativt bra.

Bostadsanpassning

Bara ett halvar innan Tim fick sin diagnos hade familjen kopt ett nytt
hus och sé sakteliga borjat planera f6r renovering. Men de fick delvis
borja ténka om. Arbetsterapeuten pa habiliteringen har varit till god
hjilp och familjen har sjdlva kommit in i tinket pa plana
lattmandvrerade ytor och har snart en skon pool fardig i tridgérden.

— For Tim har det det senaste aret blivit allt svdrare att springa, kléttra,
ga 1 trappor och dven boja sig ner. Han &r ofta trott, och det ar klart
han &r tondring sa det dr svart att veta vad som dr vanlig tonarstrotthet
eller inte, sdger Pelle.

Som hjélp har han fatt en rullstol som han mest anvander som
avlastning hemma, han har dven fatt ett hoj- och sénkbart skrivbord.
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Livet och framtiden

Tims sjukdom har nog fatt familjen att se livet ur nya synvinklar. De
har visserligen alltid varit mycket tillsammans, sportat och umgétts
och har en stark familjekédnsla. Men att tvingas se livet 1 vitogat kan ge
tva effekter, antingen kénns allt hoppldst och tungt att bara, oréttvist
och fyllt av hinder. Eller s ser man virdet pa det liv man fatt, ser nya
mojligheter blir mer open minded, tillaitande och kommer nirmare
varandra.

Familjens liv har fatt nya perspektiv och inte bara negativa. Sjalv
tycker Tim det &r viktigt att se positivt pa livet och ta vara pd det som
han kan gora just nu. Att ta vara pa tiden har blivit ett riktméarke for
honom.

Nya prover

Efter vistelsen pa Agrenska i augusti far Tim och hans forildrar svar
pa de utdkade gentester som tagits innan sommaren. Det visar sig d&
att Tim inte verkar ha en ”renodlad” BMD, och exakt vad det ir vet
man i dag inte. Hela familjen kommer nu att undersokas, rent
genetisk.

— Det som borjade kéinnas som en “trygg” identitet, att Tim hade
BMD, har nu pé nagot sett fordndrats dramatiskt, allt kinns osdkert
igen. Det &r antagligen bara en kénsla tills vi landat i vad detta
egentligen dr. Tim tycker inte att det spelar ndgon roll vad det heter
det som han har ”jag r ju dnda sjuk™ siger han, beréttar Marlene via
telefonen.

Ann-Marie Alwin dr pedagog och sjukskdterska fran Goteborg. Hon
berdttar om syskonen och deras situation. Ann-Marie har arbetat pa
Agrenska i manga ar med just syskonen och deras situation. Hon har
erfarenheterna frén mer 4n 140 olika diagnosgrupper och fran samtal
med barn vid mer dn 240 olika familjevistelser.

— Det dr inte bara fordldrarna som ir 1 kris efter ett svart
diagnosbesked utan dven syskonen. De flesta syskon klarar sig
alldeles utmirkt, men barnen med syskon som har neuropsykiatriska
diagnoser, sa som Asperger, autism m.fl. har det lite svarare. Deras
syskons funktionsnedséttning syns inte vilket gor att syskonets ibland
udda beteende kan verka mérkligt och stdtande. Likasé de med syskon
med mycket avvikande utseende dér folk enligt barnen “stirrar pa
syskonet med avsmak eller allt for stark nyfikenhet”.

Ann-Marie fragade barnen vad man gor ndr nagon stirrar sa dir
forskriackligt, ett barn sa att han brukade rdcka ut tungan en annan var
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modig nog att gé fram till dem som stirrade och frdgade om det var
ndgot de ville.

Med aren vixer syskonens fragor och tankar som; “hur kommer det att

2 9

bli i framtiden”, “var skall min bror eller syster pd bo nér de blir

dldre”, ”vad hiander ndr mamma och pappa inte finns langre” och
”’kommer mina egna barn fi samma problem”. Andra tankar &r;

Varfor fir han alltid ratt?

Varfor far inte jag ge tillbaka?

Jag tors inte vara ensam med min storebror.

Hur starka kan dom bli nidr dom blir storre?

Vad gor vi da inte mamma kan hélla honom lingre?

Hur tdnker man ndr man inte har ett sprak?

Jag skdms nir min syster gor bort sig.

Han skall vara min storebror och sé klarar han inte de enklaste
saker.

— Syskons fantasier ofta virre dn verkligheten, darfor behdver de fa
upprepad, livsldng information om syskonets tillstdnd vartefter tiden
gar sé att de slipper oroa sig for det som kanske inte kommer att
hinda. Att utgd frn deras egna fragor brukar vara lagom niva inte mer
information @n de d&r mogna for.

e Nir jag passar min syster ar jag jatterddd att det
skall hinda ndgot, sa det blir mitt fel.
e Var sitter felet? Nér kan man bota det?

— Arftliga diagnoser dr ocks4 kénsligt for barnen att ta upp med sina
fordldrar, vem vdgar man da fraga? Istéllet kanske det blir att man
hellre gér omkring och bar pa det. Det dr da bra att ha en annan person
att fraga. Och f6ds man som yngre syskon till ett barn med
funktionsnedséttningar sa borjar man ofta inte fundera pa olikheterna
med sitt syskon eller sin familj forrdn man blivit lite dldre, sdger Ann-
Marie.

Ar all information bra?

Foréldrarna dr den vanligaste informationskéllan, men ndstan alla barn
letar pa ndtet. Som fordlder ar det viktigt att kolla att det inte &r
felaktig information som barnen hittar.

Syskongrupper finns ocksé via habilitering, foreningar eller hér pa
Agrenska. Ibland méts man for en veckas tillvaro och ibland for ett
antal mdten under en hel termin. Ytterligare informationskéllor kan
vara ldkare, ldrare, annan personal, broschyrer och bocker.

e Jag forstdr mer &n mina kompisar, men det &r svért
att forklara.

e Vad dr det som dr min dumma brorsa och nér ar det den dér
adhd'n”?
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De positiva sidorna

— Det finns mycket positivt ocksa med att ha en annorlunda syster
eller bror, de hér syskonen dr fenomenala pd att tolka kroppssprak. De
har stor forstaelse for andra och &r duktiga att hitta personen bakom
diagnosen. De dr mer ansvarstagande, har vidare perspektiv pé
tillvaron och ér tryggare med avvikelser. Det kan givetvis vara svart
att vara mer mogen in sina jimnariga kamrater men det brukar jdmna
ut sig.

e Min kompis tjatar jamt om sin finne, men jag har en bror med
Asperger. Vi kanske kunde byta, det finns problem och det
finns problem

Jag kinner mig speciell for att jag har ett annorlunda syskon.
Att jag forstar fast han inte kan prata.

Man far ga fore i kon pa Liseberg.

Jag far aka med pa lager och det ar kul.

Bra att vi tycker s mycket om varandra.

Man fér léra sig mycket och blir klokare &dn andra.

Man kan vara sig sjdlv med honom.

Jag maste vara véldigt duktig for att mamma och pappa ska se
mig

Negativa saker kan vara

Negativa situationer kan vara att barnen skdms nir syskonen sdger
fdniga saker. Att de dr jobbigt att komma for sent till skolan for att det
funktionshindrade syskonet strulat pd morgonen. Att de aldrig vet om
man kan genomfora det som planerats, for att syskonet kanske laser
sig, far ett utbrott eller en kramp. Aven oférstielse fran andra,
allménheten dr en negativ sak.

Barns rad till andra foraldrar och syskon

Négra av de saker som syskonet tagit upp vid néstan alla vistelser &r
att de funktionshindrade syskonet behdver mer hjilp och omsorg, men
inte mer uppmairksamhet! S& ge inte for mycket hjélp, de skall klara sa
mycket som mdjligt sjdlva. De skall heller inte alltid fi bista platsen.

I skolan tipsar barnen om detta
e Jag vill att froken ska fraga mig ibland hur jag mér
e Har det varit jobbigt hemma kan jag inte koncentrera mig i
skolan
e Tiank om man fick gora ldxorna i skolan, det &r sa rorigt
hemma
e Rasterna ir jobbiga om mitt syskon dr ute da ocksa

— Att lata barnet fa rita om sina tankar och sina kénslor har varit bra
for syskonen och sedan kan man diskutera detta med dem, man har

ndgot mer konkret att utgé ifran. Nér barn ritar véldigt mycket med

svart kan det tyda pa ilska, ex arga tinder dr ofta svarta.
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— Sammanfattningsvis sa vill syskonen bli sedda och bekréftade och
kénna sig lika viktiga som sitt krdvande syskon. F& mer kunskap vilket
ger mojlighet att vélja olika sétt att 16sa problem pa samt att fa mota
andra som har det pé liknande sétt och byta erfarenheter.

Ann-Marie Alwin har gjort en bok om syskons upplevelser som heter
Ensam pa insidan, Syskon berattar link till boken se listips lingre
ner i nyhetsbrevet.

Pedagogiska erfarenheter frAn Agrenska

AnnCatrin Rojvik, specialpedagog och Bodil Mollstedt,
specialpedagog pa Agrenska berittar om sina erfarenheter fran
Agrenska om pojkar med BMD. Hir aterges endast delar av
informationen.

Négra veckor innan varje vistelse gir teamet igenom den medicinska
information som finns, ser tillbaka pa Agrenskas tidigare erfarenhet av
diagnosen och kontaktar direfter varje familj och forskola/skola for att
samla kunskap om de behov som finns for varje individ.

Sedan lagger teamet upp ett program som bade utgar fran specifik
kunskap om diagnosen och fran informationen fran forildrar och
hemskola, samt anpassad specialpedagogik for de enskilda barn som
kommer till vistelsen.
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Malen infor en familjevecka;

Malet att bidra till att starka sjalvkanslan, mojliggérs genom att;
= [ samtal fa delge och ta del av andras erfarenheter av att ha
Beckers muskeldystrofi
* Fa information av medicinskt kunnig person kring de fragor
man stéllt
e Samarbetsdvningar och gemensamma aktiviteter dar var och
en deltar pa sina villkor

- Det dr viktigt att barnen kénner en tillitande atmostér for sina tankar
och att vi som vuxna moter detta med storsta respekt, sdger Bodil
Mollstedt.

Malet for att uppehalla den fysiska orken, mojliggors genom att;
e Individuellt anpassade aktiviteter som trekamp och walkie-
talkiegdmme och med naturliga pauser
= Varva mer fysiskt krdvande aktiviteter med lugna aktiviteter
som t ex dventyrsgolf och kakbakningstdavling.
= Qe tillfdlle till vila och avslappning under dagen

Malet for att minska konsekvenserna vid inlarningssvarigheter,
mojliggdrs genom;
= Fasta rutiner
e Individuellt anpassade arbetspass
* Tydlig struktur bade 1 aktiviteter och 1 miljo t ex tidsschema,
skrivna ord

Vardagspedagogiska konsekvenser vid BMD

BMD ir kombinationer av symtom och symtomen kan féorekomma 1
varierande svérighetsgrad, vilket far komplexa konsekvenser. Bland
symtomen forekommer svarigheter att uppratthalla koncentrationen, i
olika grad.

— Nér det géller sociala funktioner sa dr det svart att veta vad som
egentligen tillhor funktionsnedsittningen och vad som dr personen
bakom, sdger Bodil Mollstedt.

— Vi tycker att ldrarna i allménhet skulle behdva ha mer medicinsk
kunskap om den specifika diagnosen for att kunna stotta barnet pa ratt
satt och forsté vilka behov det har, sdger AnnCatrin Rojvik.

Individanpassad skolsituation
Forutséttningar for att kunna ge en sé bra individanpassad
skolsituation som mojligt &r att man;
e Har en bra medicinsk kunskap om den specifika diagnosen
e Gor en kartliggning av barnets formagor och begransningar,
for att stilla rimliga krav.
e Gor en kartldggning av forskolan/skolans miljo
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* Anpassar verksamheten
* ‘*Samverkar med 6vriga inblandade aktorer

*Med samverkan menas den samverkan som maste utvecklas och
finnas mellan skola, fordldrar, sjukvard/habilitering,
barnhilsovard/elevhilsa, kommunens resursteam och
SPSM/skolpedagogiska skolmyndigheten (en resurs for
skolpersonalen) www.spsm.se . Det dr genom denna samverkan som
man inhdmtar olika kompetensers kunskap, kunskap som befruktar
varandra och som sedan leder till att malen kan séttas och pa sikt
uppnés, menar AnnCatrin Rjvik.

Marcus Berntsson, idrottspedagog och Ylva Stenholm, sjukskoterska
pa Agrenska berittar om hur de planerar och ldgger upp varje aktivitet
for deras korttidsgrupp for ungdomar med rorelsehinder och nedsatt
muskelfunktion.

Sammansattning av gruppen

Korttidsgruppen kommer en helg i manaden samt 2 veckor under
sommaren. Gruppen bestér av 16 ungdomar mellan 10 och 23 ar. De
har olika diagnoser men samtliga har rorelsenedsittning, flera med
muskelsvaghet. Manga i gruppen har varit med sedan de var sma, sa
de kinner varandra vél.

-Vi stravar efter kontinuitet bade bland personalen och ungdomarna.
Personalen som jobbar dr mellan 18 och 30 ar och de flesta studerar
vid sidan om, 1 vir grupp ar det 6vervikt mot vardyrken sdsom likare,
sjukskoterska, sjukgymnast.

Mal
e Stirka sjdlvkdnslan = erbjuda gemenskap, och méten med
andra i liknande situation. Ha en tilldtande miljé dar man fér
vara som man dr. Fokus pé det som tonaren for med sig.

e Oka sjilvstindighet/delaktighet & Egna initiativ, ansvar, alltid
sjdlv ha mgjlighet att paverka sina aktiviteter.

e Oka medvetenheten om sin egen integritet = Att kunna
paverka vem som skall assistera i olika situationer. Tjej eller
kille! Oka sjilvstindigheten kring hygienrutiner med mera.
Pévisa sitt att klara av omvardnadssituationer.

e Hinsyn till varje ungdoms omvardnadsbehov/hélsa >
Genomf0ra individuella program och dagliga trdningen, ex
andningshjilp, statraning. Dock forsoka integrera traningen
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med roliga aktiviteter och att ungdomarna i den man det &r
mdjligt gor dem tillsammans.

e Att personalen far ett 6kat samarbete kring ungdomarna -
Forhéllningssitt, utbildning frén Agrenskas kursutbud, erbjuda
litteratur med mera.

Planeringen infor korttidshelgen

-Tydligt att det dr mélet sjilvstdndighet/delaktighet vi jobbar med hir.
Viktigt att tinka pé att det &r helg och att alla har gatt i skolan eller
jobbat. Det ér ju dven 4 veckor sedan manga av dem triffats. Tid for
att prata om vad som hént sedan sist. Viktigt att veta om och ta hinsyn
till energinivan hos véra ungdomar, dock behdver det inte begransa
hela helgens aktiviteter. Vi planerar vissa storre saker 1 forvig men
den allra mesta planeringen gor ungdomarna sjélva. Antingen helgen
innan eller pé fredagen d& de kommer.

Kompisrelationer

-Det dr de sociala relationerna som vi anser vara viktigast for vara
ungdomar. Att komma hit och umgas med sina kompisar ger béttre
forutsittningar for att hitta pa roliga saker. Att triffa andra ungdomar i
liknande situation och aldrar och genom det hitta ett sammanhang. Att
fa tid att umgas utan assistans trots att man har ett stort assistansbehov
kan vara svart MEN det ar oftast hos assistenten som begransningarna
finns. Viktigt att belysa och stirka personalen i att man inte alltid
maste sitta bredvid.

Tillganglighet

-Vi undersoker alltid aktiviteter utanfor 6n med tanke pa
framkomlighet. Alla vara ungdomar har permobil och det ar ett maste
att det &r anpassat. Vi har markt att det blir mer anpassat med béttre
ramper och att fler stillen ser tillgidnglighet for alla som négot
sjalvklart. Det som véllar mest bekymmer for oss dr fardtjansten och
att de ibland tenderar att vara nagot oflexibla.

Aktiviteter

e Karaoke > kan delta utan att kdnna av nagra fysiska
begransningar. En rolig tonarsaktivitet. Vi forsoker hélla oss
till &ldersadekvata skivor. Social aktivitet

o Sallskapsspel/TV-spel & social aktivitet. Kan delta pa lika
villkor som alla andra. Kan behova hjdlpmedel ex korthallare.

e  Wii > TV-spel med fysisk aktivitet.

e Bio/hemmabio - é&r en favorit aktivitet for manga av vara
ungdomar. Och man behdver inte dka ivdg pa bio for att fa en
hiftig upplevelse. Vi har alltid storbild da vi ser pé film och
anvinder oss ocksé av hogtalare for att forstarka.

e Kulturaktiviteter-> Vi ingér just nu i ett kulturprojekt med
Boras kulturskola. Varje 16rdag kommer ldrare och elever hit
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och genomfor musikaktiviteter, filmproduktion och skapande
tillsammans med vara ungdomar.

e Modellbygge - flygplan, bt med mera. Kreativ aktivitet som
dven blir ett lite langre projekt med ett resultat.

e Radiostyrda bilar = Att sjélv fa styra trots muskelsvaghet.
Tranar finmotorik. Populért &ven som tévling.

e Bakning/baktavling & Aven hir kommer kreativiteten fram
och resultatet av aktiviteten blir tydligt och kommer snabbt.
Kan variera tavlingsformerna; pepparkakshus, tarttavling,
baktavling utan recept.

e Luftgevar > Att med assistans sikta och koncentrera sig.
Denna aktivitet kan behdva anpassat material och hjdlpmedel.
Ex gevirsstod, latt avtryckare och kikarsikte.

e Fotboll > Utomhusaktivitet da vi anvinder stora yogabollar
och man skjuter med permobilen som hjélp. Séklart beroende
pa vider.

e Hinderbana/permobilrace = Vi och ungdomarna utformar
banorna tillsammans med koner, terring med mera. Med eller
utan tidtagning.

e Grillning/samkvam - Social aktivitet. Fungerar dven pa
vintern 1 viss méin da vi har ett vindskydd. Ungdomarna fér tid
att umgas och prata.

Dator

-Datorer erbjuder stora mojligheter socialt pa mer lika villkor. Det &r
utvecklande, utbildande och vi ser inte att tiden framf6r datorn
behover begrinsas for dessa ungdomar Just nu ingar nagra i vir grupp
i ett projekt hos Funka Nu, www.funkanu.se , ddr de provar pa
tillgangligheten av nya dataspel.

Text Marcus Berntsson och Ylva Stenholm

Information fran forsakringskassan (fran 2008)

Britt Akerstrom, utredare pa Forsikringskassan i Goteborg, informerar
om vilket stod familjer med funktionshindrade barn kan fa fran
Forsédkringskassan. Inledningsvis ldmnas information om den nya
organisationen “Forsdkringskassan Sverige”. Forsakringskassan héller
pa med en stor omorganisation, alla skall fa samma service och
direktiv. Tanken med omstruktureringen &r att modernisera och mota
ny teknik samt kundernas nya krav. Bland annat utvecklas
Internettjansterna. Man rdknar med att allt fler 4renden enbart eller
delvis hanteras via nitet.

Stod for funktionsnedsatta

Nér man har barn med funktionsnedséttning kan man anséka om:
Vérdbidrag, Bilstod och Assistansersdttning. Fran och med juli det ar
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han/hon blir 19 ar kan funktionshindrade ungdomar sjilva anséka om
handikappsersittning och aktivitetsersittning.

Din ansokan

Ett utredningssamtal tillsammans med en handldggare brukar
komplettera den skriftliga ansdkan. Till ansdkan skall man bifoga ett
utforligt medicinskt intyg utfardat av behandlande ldkare. Nir alla
handlingar inkommit tar handldggaren kontakt med sdkanden for att
boka tid for utredningssamtal, vilket kan ske pd Forsdkringskassan, i
hemmet eller via telefon. From &rsskiftet 2008 fattas besluten av en
beslutsfattare/tjainsteman.

Vardbidrag och merkostnader

Vérdbidrag kan fordldrar soka for barn mellan 0-19 ar om
funktionsnedséttning eller sjukdom foreligger, som kréver extra vard
och tillsyn och/eller merkostnader. Ett krav &r att den sérskilda
insatsen behovs under minst sex manader. Vid annat samhallsstod,
exempelvis om barnet bor hos stodfamilj paverkas nivan pa
vardbidraget

Exempel pa merkostnader;
e Likemedelskostnader som ryms inom ramen for
hogkostnadsskyddet.
e Slitage av kléder.
e Extra kostnader for okat tvittbehov.
e Specialkoster
e Behandlingsresor/behandlingsbesok

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer (2008)
Y4 - 2 135 kronor per manad

2 - 4 271 kronor per manad

% - 6 406 kronor per ménad

1/1 - 8 542 kronor per ménad

Vardbidraget dr pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss del kan
erhéllas som skattefri del om det finns merkostnader. Bidraget
omprovas normalt vartannat ar och betalas ut till och med juni det &r
barnet fyller 19 ar.

Avslag och omprévning

Fér man avslag kan drendet omprdvas vid Forsdkringskassans
omprovningsenhet. Vid avslag kan drendet 6verklagas i Lansratt,
Kammarritt och Regeringsritt.

Bilstod

Bilstdd ér ett bidrag till hjélp for inkdp av bil. Forélder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medf6r att familjen inte kan dka med
allmdnna kommunikationsmedel.
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Funktionsnedsittningen ska vara bestdende eller i vart fall berdknas
vara under minst nio ars tid. Darefter finns det mdjligheter att ansdka
om ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag samt ett
inkomstprovat anskaffningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utga for
att anpassa bilen.

Assistansersattning

Assistansersattning-LASS ér ett ekonomiskt stdd som ger personer
med svara funktionsnedséttningar rétt till personlig assistent for att
kunna leva ett mer sjilvstandigt liv.

Personlig assistans kan beviljas av kommunen eller
Forsdkringskassan. Kommunen har ansvaret d& de grundldggande
behoven uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att
hjélpbehovet tillgodoses. Staten har ansvaret i de fall dir de
grundldggande behoven overstiger 20 timmar

Personlig assistans till barn
For att assistans till barn skall kunna utgd krévs det att vardbehovet ar
betydligt storre 4n vad som normalt ingér i fordldraansvaret.

Tillfallig foraldrapenning/TP

Tillfallig fordldrapenning dr erséttning for inkomstbortfall nér en
fordlder méste avsté fran arbete for bland annat véard av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvirdshuvudman, Erséttningen kan
utgd maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vérdbidrag betalas ut for barnet kan tillfdllig fordldrapenning inte
betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov som ger ritt till
vardbidrag.

Erséttningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa
fall upp till 16 ar. Det finns d&ven mojlighet att fa tillfallig
fordldrapenning for barn med allvarlig sjukdom och en pagéaende
akutbehandling till dess barnet fyller 18 ar. Speciellt lakarutldtande
krévs.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sirskilda regler. Tillfdllig fordldrapenning
kan utgd upp till 21/23 ar. Fordldrarna till dessa barn har ocksa ritt till
tio kontaktdagar/barn och ar. Kontaktdagar kan uppbaras till 16 ar.

FOr unga vuxna galler:

Aktivitetsersattning
e Fr.o.m. det r man fyller 19-29 ar
e Om arbetsformégan dr nedsatt eller man behover forlangd
skolgang pé grund av funktionshinder
e Ar tidsbegrinsad lidngst 3 4r i taget
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Handikappersattning
e Fran och med juli det &r man fyller 19 ar
e Behov av hjilp av annan i den dagliga livsféringen s som
personlig omvérdnad, av- och paklddning, matlagning,
hushéllsarbete
e Merutgifter
e Skattefri ersittning

For mer information gé in pd www.forsakringskassan.se

Samhallets dvriga stod (fran 2007)

Orica Lundgren talade om samhillets dvriga stod, detta aterges inte
hir utan ett tidigare foredrag i samma dmne som var socionom Anna
Lindfors holl 2007 och 2008.

Anna Lindfors, socionom, Agrenska, informerade om samhillets
ovriga stodinsatser och inledde med att informera om lagstiftning for
alla (Lagen om allmin forsikring, Socialtjdnstlagen, Hilso- och
sjukvérdslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stdd och service till
vissa funktionshindrade) som kom 1994.

-Ju mer stéd och hjilp och behandling ett barn med funktionshinder
behover desto fler blir barnets kontakter med personal som pé olika
sétt handhar hjalp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for fordldrarna att ta reda pé vilken hjalp
som dr mojlig, var man ska soka hjélpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nir man inte far som man vill.

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjdlp och stdd och det tar mycket tid och kraft. Det
bista man kan gora som fordldrar till ett barn med funktionshinder &r
att hitta en person som hjélpa till med ansdkningar och liknande,
exempelvis en kurator pa sjukhuset eller en handldggare pa
forsdkringskassan, sa Anna Lindfors.

Lagstiftning for alla, dr exempelvis lagar dér
A/kommunen administrerar stod och hjilp t ex:
e Skollagen
e Socialtjanstlagen, SOL

B/landstingen administrerar stod och hjilp t ex:
e Hilso- och sjukvardslagen (som inte gar att 6verklaga).Har
ingér bl. a. habilitering, psykiatriskt stod, rad och stod enligt
LSS, hjilpmedel, sjukresor, mm
e Forvaltningslagen, AFL-lagen om allmén forsdkring. (Se
sdrskilt kapitel)
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LSS

Diarutover finns LSS, Lagen och stdd och service till vissa
funktionshindrade, som &r en ”pluslag” som kom 1994, som ersétter
Omsorgslagen som kom 1986. LSS administreras av kommunen.

Om fordldrar exempelvis anser att deras barn behdver personlig
assistent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pé
vad som stdr 1 Skollagen om detta stod. Men det dr inte enkelt gjort.
Lagarna &r inte skrivna sa att man direkt kan se vilka réttigheter man
har. De dr mer resonerande och dvergripande och ddrmed svara att
tolka. For att forstd vilka rattigheter de innehéller maste man lisa
forarbeten till lagarna och domstolsutslag.

Ett ytterligare problem dr att man éndrar stidndigt i lagarna och inte
sdllan far dessa dndringar "dominoeffekt”, andra lagar forandras utan
att detta framgar tydligt. Bést dr det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de hér fragorna, t ex ndgon person pa
Forsdkringskassan som man alltid vénder sig till.

LSS ér en réttighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas.
Avsikten med LSS ir att ge manniskor med funktionshinder méjlighet
att leva som andra. Ansdkan lamnas till sérskild tjinsteman i
kommunen, s.k. LSS-handldggare.

LSS ér avsedd for en sérskild personkrets som delas in i foljande tre
grupper:

e Personer med utvecklingsstdrning och personer med autism
eller autismliknande tillstand.

e Personer med betydande och bestdende begavningsmaissigt
funktionshinder efter hjarnskada 1 vuxen alder, foranledd av
yttre véld eller kroppslig sjukdom.

e Personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga
funktionshinder, som uppenbart inte beror pd normalt
aldrande, har betydande svarigheter i den dagliga livsforingen
och omfattande behov av stéd och service.

-1 den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska komma ifrdga for stoéd och hjilp.

I den nya lagen talas om de tio rattigheterna:
1. R&dgivning och annat personligt stod
Personlig assistans
Ledsagarservice
Kontaktperson
Avlosarservice i hemmet
Korttidsvistelse utanfor hemmet
Korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar
Boende i familjehem eller i bostad med sérskild service for
barn och ungdom

e A
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9. Bostad med sarskild service for vuxna eller annat sarskilt
anpassad bostad for vuxna
10. Daglig verksamhet

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

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjélp i lagen fran
1994. For att fa tillgéng till olika insatser krdvs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stdd och hjilp.

I varje enskilt fall gors en individuell bedomning av LSS-
handlidggaren i kommunen.

-Som ansdkande fordldrar ska man alltid gora skriftlig ansdkan och
aldrig n6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksé vara skriftligt sé att
ni kan dverklaga det om ni inte &r ndjda.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i
kommunerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stod
fran samhillet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksé
givit ut en mycket bra informationsskrift om samhéllets stdd. Den
heter “Rattigheter/mojligheter”.

-Det gar bra att kontakta forsidkringskassan och socialtjdnsten och be
om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsdkringskassan”, sa Anna Lindfors.

Fran de tva grupparbeten som varit under veckan kommer hér en kort
summering i punktform.

e Vore bra om vérden och uppfoljningen for patienter med BMD
vore den samma &ver hela landet, lika sa habiliteringarnas
arbete.

e Nationellt vardprogram efterfragas.

e Kanske vore det bra med nationella/regionala
kunskapscentrum for barn med BMD, sé att man fick mer
samlad erfarenhet och kunskap/storre underlag.

e Standardiserade tester lika dver landet

e Bittre Overging fran barnsjukvarden till nagot "unga-
vuxnateam”. Som det dr nu blir det ett jattehopp fran den
trygga barnmottagningen till den mer opersonliga
vuxenvérden.

e Fler mgjligheter att traffa familjer i liknande situation, vore
virdefullt.
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Négon plats pé Internet for att samla familjer/kontakter med
BMD dir man forutom kunskap om diagnosen kunde fa
kontakt med personer i samma situation.

Varfor kan man inte stilla diagnos efter diagnostiska fynd?
Viktigt att berétta om diagnosen for skolan, ldrare (spec.
gympalérare) och elever, s att barnet inte fir en stdimpel av att
vara lat. Nir det hela tiden handlar om att orka och spara pa
resurserna.

Hjalpa till med att komma pa alternativa losningar for
gymnastiklektioner och liknande som kraver mycket
muskelstyrka och uthéllighet.

Svart att fa forstaelse for att barnen inte orkar mm ndar BMD
till en borjan inte alltid syns pa utsidan.

Diagnos relaterad information

Socialstyrelsen; Om Beckers Muskeldystrofi
http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/beckersmuske
Idystrofi

Agrenska; Nyhets brev 2002 om Beckers muskeldystrofi;
http://www.agrenska.se/Global/Nyhetsbrev/Beckers%20muske
ldystrofi.pdf

Mun-H-Center; MHC-basen —databas om orofaciala
manifestationer vid séllsynta diagnoser. http://www.mun-h-
center.se/sv/Mun-H-Center/MHC-Basen/Diagnoser/Beckers-
muskeldystrofi

Rarelink; databas;
http://www.rarelink.se/diagnosedetail.jsp?diagnoseld=3 1
Frambu (Norge);
http://www.frambu.no/modules/diagnoser/diagnose.asp?iDiag
noseld=156

Muskelsvindfonden (Danmark) http://www.rcfm.dk/om-
muskelsvind/sygdomsbeskrivelser/beckers-muskeldystrofi/
Insamlingsstiftelsen for MuskelDystrofiForskning;
http://www.smdf.se/index.html

MDA/Muscular Dystrophy Association; is the non-profit
health agency dedicated to curing muscular dystrophy, ALS
and related diseases by funding worldwide research
http://www.mda.org/publications/fa-dmdbmd.html

Treat NMD, ér ett neuromuskuldrt natverk for professionella
och patientgrupper, startade i England 2007, med medlemmar
fran 11 nationer hittills. www.treat-nmd.eu

The Muscular Dystropy Campaign lobbar och jobbar for att
personer med muskel dystrofier skall fi ett battre liv. P4 deras
webb finns information for professionella och patientgrupper.
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Det finns dven sidor for barn och ungdomar med chattforum
och spel mm. Ursprungsland dr Holland. www.dmd.nl

Hjalpmedel

Ovrigt
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MOTOmed, ett behandlingsredskap dir ben eller armar tridnas
antingen med motorn eller med egen kraft och gor det mojligt
att sjilv bidra till den egna behandlingen trots svaghet,
forlamning eller spasticitet. P& produktbladet finns en méangd
olika hjdlpmedel. Se; http://www.primed.se/ eller
http://www.primed.se/pdf/MOTOmed produktblad nytt.pdf

”Att traina med Kalmar-Trampen paverkar bland annat
blodcirkulation och @mnesomséttning. Cyklingen hjélper till
att 16sa upp och minska muskelspasticitet och den har
forebyggande effekter vad géller risker for bland annat
blodpropp.”

Léas mer pé http://www.cemamedical.se/index.do

En griptang utan pensionirsvarning Lesotingen se:
http://www.leso.se/broschyr.pdf

Hjalpmedelsinstitutet och fritidshjalpmedel

Pé HI finns det en speciell sida for fritidshjdlpmedel som ger
bra tips: www.hi.se eller http://www.hi.se/sv-
se/Hjalpmedelstorget/Fritid/-/Fritid/ och http://www.hi.se/sv-
se/Hjalpmedelstorget/Fritid/-/Fritid/Att-ha-roligare-pa-
fritiden/Rita-mala/

Kurs i anpassad styrketréaning

Regionhabiliteringen, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Géteborg erbjuder under hosten en
”Anpassad styrketrdning for barn och ungdomar med
neurologiska skador/sjukdomar”. Tid; 30 november - 1
december 2009. Kursen vinder sig till sjukgymnaster inom
habilitering/pediatrik men i mén av plats dven sjukgymnaster
inom andra verksamheter.

Se www.reghab.org

Program se pdf fil;
http://www.reghab.org/Dokument/Program_styrketraningskurs

~2009.pdf

47


http://www.primed.se/
http://www.primed.se/pdf/MOTOmed_produktblad_nytt.pdf
http://www.cemamedical.se/index.do
http://www.leso.se/broschyr.pdf
http://www.hi.se/
http://www.hi.se/sv-se/Hjalpmedelstorget/Fritid/-/Fritid/
http://www.hi.se/sv-se/Hjalpmedelstorget/Fritid/-/Fritid/
http://www.hi.se/sv-se/Hjalpmedelstorget/Fritid/-/Fritid/Att-ha-roligare-pa-fritiden/Rita-mala/
http://www.hi.se/sv-se/Hjalpmedelstorget/Fritid/-/Fritid/Att-ha-roligare-pa-fritiden/Rita-mala/
http://www.hi.se/sv-se/Hjalpmedelstorget/Fritid/-/Fritid/Att-ha-roligare-pa-fritiden/Rita-mala/
http://www.reghab.org/
http://www.reghab.org/Dokument/Program_styrketraningskurs_2009.pdf
http://www.reghab.org/Dokument/Program_styrketraningskurs_2009.pdf

Beckers muskeldystrofi

e Nar det blir dags for Korkort och Bil
Mobilitetscenter i Goteborg ér en verksamhet med kompetens
i fragor om bilkdrning och funktionshinder - bilanpassning,
korkortsmedicinska utredningar, trafiksdkerhet och mobilitet.
Centret &r startat pd initiativ fran rorelsehinderforbunden och
ar unik for landet. Har byggts upp 1 samarbete med Vigverket,
Forsékringskassan och Vistra Gotalandsregionen.
Se: http://www.mobilitetscenter.se/

For er utanfor Gbg —omradet har de en bra sida med lankar;
http://www.mobilitetscenter.se/lastips-och-lankar.aspx

e SPSM /skolpedagogiska skolmyndigheten (en resurs for
skolpersonalen) www.spsm.se

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Docent, overldkare Niklas Darin Barnneuro/Hab
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Overlikare Ann-Charlott Séderpalm, Barnortopeden
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus

416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Specialistlikare Bill Hesselmar, Barnmedicin
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Sjukgymnast, med.dr. Anna-Karin Kroksmark
Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 21062, 418 04 GOTEBORG

Tel: 031 - 50 27 70

Arbetsterapeut Britt-Marie Eriksson
Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 21062, 418 04 GOTEBORG

Tel: 031 - 5027 70

Sjukskdterska/pedagog Ann-Marie Alwin, Goteborg

Overtandlikare Asa Martensson, Mun-H-Center
Box 2046, 436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 92 00

Nyhetsbrev nr 350 © Agrenska 2009 48


http://www.mobilitetscenter.se/
http://www.mobilitetscenter.se/lastips-och-lankar.aspx
http://www.spsm.se/

Beckers muskeldystrofi

Logoped Lotta Sjogreen, Mun-H-Center
Box 2046, 436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 92 00

Psykolog Helena Fagerberg Moss

Barn- och ungdomsmedicinska mottagningen Kungshdojd
Kungsgatan 11, 411 19 GOTEBORG

Tel: 031 - 333 62 00

Utredare Britt Akerstrom, Funktionshinder
Forsékringskassan

Box 8784, 402 76 GOTEBORG

Tel: 010-1167121

Informationskonsulent Siv Roberts
Informationscentrum for ovanliga diagnoser
Sahlgrenska akademin vid Goteborgs universitet
Box 400, 405 30 GOTEBORG

Tel: 03 -786 55 90

Verksamhetschef Orica Lundgren, Familjeverksamheten, Agrenska
Box 2058, 436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 91 47

Specialpedagog AnnCatrin R&jvik, Agrenska
Box 2058, 436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 91 00

Idrottspedagog Marcus Berntsson, Agrenska
Box 2058, 436 02 HOVAS
Tel: 031-750 91 00

Sjukskoterska Ylva Stenholm, Agrenska

Box 2058, 436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 91 00
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