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P4 Agrenska arrangeras veckovistelser dar familjer med barn med
funktionshinder bor och utbyter erfarenheter. Under en och samma
vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma diagnos, i det
hér fallet CDG-syndromet (CDG=Congenital Disorder of Glycosyla-
tion). Familjevistelser med barn med den diagnosen har arrangerats pa
Agrenska 1993, 1996 och 2004.

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

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

Foljande forelasare har medverkat till framstallningen av detta

nyhetsbrev:

Overlikare Bengt Kristiansson, Goteborg, fil dr Anna Erlandson, Goteborg, dr
Susann Andersson, Goteborg, overlédkare/docent Gosta Blennow, Lund, docent
Jan-Eric Mansson, Mdlndal, sjukgymnast/med dr Eva Beckung, Goteborg, speci-
alpedagog Marianne Lindberg, Rockneby, professor Bengt Hagberg, Gdéteborg,
logoped Gunilla Thunberg, Géteborg, sjukskéterska Andreas Tallborn, Géteborg,
sjukskdterska Lotta Thomasson, Géteborg, évertandlakare Asa Martensson, Gote-
borg, logoped Lotta Sjogreen, Goteborg, handldggare Agneta Ljungwall-
Bergstrand, Goteborg, socionom Anna Lindfors, Goteborg, kurator Mats Mans-
son, Alingsas, specialpedagog Astrid Emker, Goteborg, Eva Rubin, Tollarp.
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CDG-syndromet

Den kliniska sjukdomsbilden, en 6versikt

Den medicinska informationen i detta och foljande kapitel & hamtad
fran uppdaterade sammanfattningar av forelasningar av Overldkare
Bengt Kristiansson, 1996, samt forelasningar pa familjevistelsen 2004
av Overlékare Gosta Blennow, Universitetssjukhuset i Lund.

CDG-syndromets kliniska historia ar relativt kort, &ven om sjukdomen
ar kand sedan borjan av 1980-talet. De senaste aren har kunskaperna
om syndromet utvecklats mycket snabbt.

-Till en borjan sag man bl a markliga forandringar i aggvitefordel-
ningen i blodet, exempelvis nar det géllde transferrin, som &r en
"transportor” av jarn. Efterhand klarnade bilden, man insdg att CDG
var en forloppsform med manga snarlika, ovanliga sjukdomar, cirka
20 stycken. Biokemisterna hittade forklaringar och genetikerna kro-
mosomen och mutationer som orsakade CDG 1a.

CDG, som star for Congenital, Disorder of Glycosylation, &r en med-
fodd, arftlig amnesomsattningssjukdom, dar de flesta barnen far en
mental utvecklingsstorning.

-Men sjukdomen drabbar inte bara nervsystemet utan ocksa ogon,
lever, hjarta, fettfordelning, endokrina systemet, koagulationssystemet
och njurarna.

Uppskattningsvis fods det ett barn med CDG 1a/ 50-70 000 fédda,
vilket innebér att det fods i genomsnitt 1-2 barn/ar i Sverige. Upp-
skattningsvis finns det cirka 100 barn, ungdomar och vuxna med syn-
dromet.

Barn med CDG har en storre risk &n friska barn att avlida i de tidiga
forskolearen (ung. 15 % okad risk).

-Den 6kade risken beror pa en hjartsacksutgjutning, leversvikt, infek-
tioner och en dkad blédningsrisk.

Vanliga symptom &r varierande grader av utvecklingsstorning, forse-

nad grovmotorisk utveckling, férsémrad balans, nedsatt rérelsekoordi-
nation, muskelsvaghet i benen och synnedséttning.
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CDG-syndromet

Uppfodningssvarigheter, med matningsproblem, diarréer och dalig
viktokning dominerar under de forsta aren. Levern ar da forandrad och
har en nedsatt funktion.

-Variationerna mellan barnens symptom é&r i allmanhet mycket stora.
Inget barn har alla symptomen och alla har olika grader av sympto-
men.

Oversiktligt kan CDG delas in i olika stadier:
o 0-3 ar: dramatisk utveckling med symptom
fran flera organ

o 3-12 ar: balans- och koordinationssymptom
utvecklingstorning/-férsening, en
nagot lugnare period

o 13-18 ar: muskelsvaghet i benen, forsenad pubertetet (pojkar),

eller utebliven pubertet (flickor)

o vuxenstadiet: stabilt funktionshinder, bibehallen syn och horsel

tidigt aldrande kan férekomma

Amanda fods med CDG

Amanda, 3,5 ar, har CDG. Hon kom till Agrenskas familjevistelse
1996 tillsamman med sin pappa Anders och sin mamma Anna.

Annas graviditet med Amanda var normal, likasa forlossningen.
Amanda hade normalvikt och var normallang.

-Nagonting var anda ovanligt med Amanda, tyckte jag. Hon hade fett-
kuddar ovanfor stjarten, vilket jag aldrig sett tidigare pa nagot barn.
Jag fick ocksa kampa for att fa 6gonkontakt med henne. Vid lakarun-
dersokningen pa BB sag jag att lakaren misstankte att nagot inte var
som det skulle. Men det resulterade inte i nagra fler undersékningar
och vi fick aka hem, sager Anna.

Efter tre veckor hemma, utan nagra storre problem, fick Anna och
Anders veta att PKU-provet visat att Amanda hade nedsatt produk-
tion av skoldkortelnormon.

-Vi fick inte veta vad det berodde pa, men Amanda skulle medicine-
ras med Levaxin, (en medicin sim anvands vid bristande skoldkortel-
funktion, red anm). Om hon inte fick medicinen fanns det risk att hon
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CDG-syndromet

skulle bli utvecklingsstord, fick vi veta. Det var tuffa besked att fa pa
telefon och vi forstod inte alls vad som var fel, sdger Anders.

Graviditet och nyfoddhetsperioden

Nar det géller graviditeten vid CDG sa har man inte funnit nagot
onormalt och barnen fods i fullgdngen tid. Apgar, ett system for ut-
vardering av fysisk status hos nyfédda, &r normalt.

Men trots att barnen &r normalstora ser de ofta lite dysmatura ut, de
ser magra ut, huden &r skrynklig och fettfordelningen annorlunda, med
bl a fettklumpar pa vardera hoften. Skinnet ar hart och fast och “apel-
sinskalsliknande”. Utseendemaéssigt har barnet likheter och ofta &r det
mojligt att kanna igen sjukdomen pa deras utseende.

Brostvartorna ar inverterade, d v s indtvanda, muskeltonusen (-spén-
ningen) ar nedsatt och de kan vid fodseln ha allt ifran svara symptom
fran flera organ till inga symptom alls.

Amanda har en amnesomsattningssjukdom

Ganska snart bérjade Amanda fa problem med att behalla maten. Hon
kraktes mycket och fick héftiga, fratande diarréer.
-Nu bérjade ett oandligt arbete med att fa i Amanda mat. Sa fort vi
lyckats fa i henne hyfsat mycket mat, kraktes hon upp nastan allt och
sa var det bara att borja om pa nytt, berattar Anna.

Vid tre manaders alder borjade det bli tydligt att Amanda hade en
grovmotorisk forsening.

-Hon hade valdigt lag muskelspanning och nastan ingen styrka alls i
nacken. Nagonting var ocksa annorlunda med ogonkontakten med
henne. Vi sag till att Amanda understktes av en barnlakare som genast
fann att Amandas lever var forstorad, sager Anders.

Det gjordes en leverbiopsi, en mycket liten bit av levern togs ut och
undersoktes.

-Man kunde inte upptacka nagra forandringar. Den var helt normal
och vi blev jatteglada och lattade. Men den glédjen varade bara tills
dess att vi kom ner till bilen pa parkeringsplatsen. Da kande vi att det
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inte kunde sta réatt till anda. Vi kontaktade Amandas lakare och berat-
tade om Amandas alla symptom. Hon hade dalig viktokning, mycket
krakningar, diarréer, en urinvéagsinfektion, leverforstoring och dalig
produktion av skoéldkortelhormon, sager Anders.

Nya undersokningar visade att Amanda mojligen hade en &mnesom-
sattningssjukdom.

-Vi fick ett samtal fran var lakare, dar hon berattade att de troligen
hade hittat vad som var fel hos Amanda. Hon bad oss komma upp till
sjukhuset for att dar ge mer information. Nu insdg vi val till sist hur
allvarligt det kunde vara. Det hade vi anat, men skjutit ifran oss, sager
Anna.

Spadbarnsproblem

Nagra fa barn med CDG kan forefalla helt friska de forsta levnads-
veckorna.

-Men inom nagra manader star det oftast klart att barnen har nagon
form av sjukdom eller funktionshinder. Alla har en psykomotorisk ut-
vecklingsforsening och detta blir uppenbart under det forsta levnads-
aret. Barnens utseende dr ofta avvikande, med skel6gdhet, relativt
stora ytteréron, hog nasrot och ganska kraftig haka. Nagra av barnen
har litet huvudomfang.

Spéadbarn med CDG har ofta ojamn fettbildning, inskrankt rorelseom-
fang i de storre lederna, svaga muskelreflexer och koordinationssva-
righeter. Alla har leverpaverkan, vilket kan bli ett bekymmer pa sikt.
Lillhjarnan &r delvis tillbakabildad hos néstan alla barnen.

-Inte alla barn, men manga har bristande trivsel, med uppfodningssva-
righeter och darmed viktproblem. Barnen har ofta dalig aptit och ater
for lite. De forlorar mycket energi pa grund av krakningar och diarré-
er. Det &r helt klart att deras &mnesomsattning &r annorlunda. Det kan
bero pa irritation i tunntarmslemhinnan, att bukspottskorteln inte pro-
ducerar tillrackligt med matsmaltningsenzym och att levern alltid ar
paverkad.

Den leverpaverkan man kunnat se hos barn med CDG ér en forhgjning
av ASAT och ALAT, (enzymer i levern som gar ut i blodet nar levern

blir sjuk), bindvavs- och fettinlagringar, samt inflammationer.
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-Véldigt fa barn utvecklar leversvikt. Enstaka barn far skrumplever,
men nastan alla far s& smaningom en helt normalt fungerande lever.
Allt talar for att sjukdomen CDG sitter i levern, som tillverkar felakti-
ga glykoproteiner.

Men symptomen paverkas ocksa av andra faktorer. Hjartsacksutgjut-
ning far en del av barnen under det forsta aret. Utgjutningen orsakas
av for mycket s k pericardvatska.

-Overskottet av denna vatska kan i sallsynta fall bli sa stor att hjartar-
betet forsvaras. Det kan da bli nédvéandigt att operera bort hjértsacks-
hinnan.

Orsaken till hjartsacksutgjutningen ar nagot oklar, men kan bero pa
lackage av vatska fran blodbanan, att ndgon barriar rubbas, eller pa
infektioner.

Andra problem som forekommer i spadbarnsaren ar strokeliknande
episoder, njurférandringar, blédningsrubbningar och skelettférand-
ringar.

Amanda far en diagnos

Pa sjukhuset fick Anna och Anders tréffa flera lakare.

-Dé var Amanda nio manader gammal. Vi fick veta att Amanda skulle
fa en utvecklingsstorning, att hon aldrig skulle kunna fa barn eller bo
sjalv. Lakarna sa precis som det var och holl inte inne med nagot. De
var mycket pedagogiska och omtanksamma och det lindrade chocken
och sorgen. Vi tyckte att Amanda redan hade en personlighet och vi
dlskade henne foér den hon var. Diagnosen férandrade ingenting satill-
vida, sager Anders.

Anna och Anders akte hem och satte igang med att bl a ge Amanda
spadbarnsmassage.

-Samtidigt som hon fick massagen forsokte vi utveckla dgonkontakten
med henne. Jag minns ocksa att vi sjong mycket for henne. Det kandes
béattre nar vi tog itu med olika aktiviteter tillsammans med Amanda,
sager Anna.
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Vad ar glykoproteiner och vilken funktion har de

Barn med CDG har en biokemisk defekt som resulterar i en stord for-
maga i cellernas tillverkning eller nedbrytning av glykoproteiner.
Glykoproteiner ar en stor grupp &mnen som utgors av transportprotei-
ner, hormoner, koagulationsfaktorer mm.

-Det finns valdigt mycket glykoproteiner i kroppen och de bestar av
ett protein till vilket tva eller flera kolhydratkedjor &r kopplade.
Kolhydratkedjorna ser ut som flerarmade antenner och det ar dessa
som &r for korta nar man har CDG, sa Gosta Blennow.

Alla glykoproteiner &r inte forandrade hos barnen. Hur manga friska
och hur manga forandrade antenner i glykoproteinerna ett barn har
varierar fran det ena glykoproteinet till det andra. Variationen tycks
inte spela nagon roll for hur sjukt barnet blir. Trots att det ar mojligt
att se att proteinerna ar defekta kan man inte se att de har nagon for-
samrad funktion. Det ar troligt att det finns fler férandringar i kroppen
som paverkar sjukdomsfarloppet vid CDG.

De flesta hormoner i kroppen &r glykoproteiner. Hormon fran hypofy-
sen stimulerar produktionen av skéldkortelhormon. Hypofyshormon
stimulerar dessutom dggstockarna att producera 6strogen (kvinnligt
kdnshormon) och testiklarna att producera testosteron (manligt kéns-
hormon).

Man har funnit att glykoproteinhormonen fran hypofys och njure &r
helt normala vid CDG. Flickor med syndromet som undersokts visar
sig sakna aggstockar, vilket leder till att flickorna inte far ndgon pu-
bertet.

-De far darfor ingen klar konsidentitet om de inte behandlas med
konshormon. Pojkarna har en nagot nedsatt testikelfunktion och det
leder enbart till att puberteten blir nagot forsenad.
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Glykosylering och sjukdom. Biokemiska aspekter

Docent Jan-Eric Mansson, Sahlgrenska universitetssjukhuset/Moln-
dal, gav en oOversiktlig genomgang av forekomst, bildning och funk-
tion av olika typer av kolhydrater/glykokonjugat som bakgrund till de
medfddda glykosyleringsstorningarna.

-Manga proteiner (enzym, hormoner, membran — och transportprotei-
ner) fordrar glykosylering, (bindning av kolhydratkedjor till proteinet)
for att fa full biologisk funktion.

Uppbyggnaden av kolhydratkedjorna i glykoproteiner sker stegvis dar
ett stort antal enzym samverkar i ett komplext moénster.

-Forst bildas en s k oligosackarid, en sockerférening bestaende av 14
socker. Efter en inledande modifiering fortsétter den stegvisa upp-
byggnaden tills den fardiga strukturen (kolhydratkedjan) erhalles. To-
talt berdaknas mer &n 50 olika gener vara involverade i sammanfogning
och overforing av kolhydratkedjan till proteinet.

Medftdda glykosyleringsstorningar, i fallet CDG resulterar de i att
kolhydratkedjorna blir for korta, har haft flera bend&mningar under
aren.

-Men den nu gallande klassificeringen (Leuven 1999) anvander Cong-
enital Disorders of Glycosylation (CDG) med indelning i 2 huvud-
grupper CDG I-11, plus en tredje grupp CDG X med ofullstandigt ka-
raktariserade brister. Varje grupp delas sedan upp i olika undergrupper
(a, b, c osv) beroende pa respektive glykosyleringsdefekt.

| CDG I ingdr stérningar som rér sammanstéllning och 6verforing av
kolhydratkedjan till respektive protein.

| CDG 1 ingdr stérningar som ror den efterféljande processningen av
den N-glykosidiska kolhydratkedjan.

Av identifierade glykosyleringstorningar foreligger rapport om flera

hundra av typ la, nagra tiotal vardera av Ib respektive Ic medan det
fran dvriga former foreligger rapporter om bara nagra enstaka fall.
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Smabarnstiden

CDG-syndromet

Den storda glykosyleringen upptréader formodligen i de flesta celltyper
och organ, men den mest omfattande dokumentationen rér serumgly-
koproteiner (glykoproteiner i blod).

-Mer an 40 olika serumproteiner har visats ha dndrade isoformer. Fran
borjan fokuserade man pa det dndrade isomonstret hos transferrin,
vilket ocksa var anledningen till att denna sjukdomsgrupp upptacktes.

Den vanligaste formen av medfédda glykosyleringsstérningar, CDG
la, som svarar for >70 % av de kanda fallen orsakas av brist pa enzy-
met fosfomannomutas 2 (PMM2). Férekomsten i Sverige har berak-
nats till 1/70 000 nyfédda. Mer an 60 mutationer &r beskrivna i PMM2
genen men en mutation, R141H, svarar for ca 40 % av de muterade
allelerna. | norra Europa har bararfrekvensen av denna mutation be-
réaknats till 1/70.

CDG la ar en multisystemsjukdom dar symtom som uppfédnings-
problem och slapphet under nyfoddhetsaret, tilltagande forsening i den
psykomotoriska utvecklingen, nedsatt leverfunktion, ataxi, skelning
samt slaganfallsliknande episoder ar karaktaristiska drag for sjukdo-
men.

Vid misstanke om glykosyleringsstorning anvands en universell
screeningmetod for faststadllande av monsterforandringar i transferrin
(betaglobuliner med formaga att binda och transportera jarn).

-Ett normalt monster utesluter emellertid inte en glykosyleringsstor-
ning. Vid CDG Il b- och c foreligger ett normalt transferrinmonster,
men det stora flertalet patienter, inklusive CDG la, kan upptéckas med
denna metod, sa Jan-Eric Mansson.

Smaébarnstiden kannetecknas av:
a mental utvecklingsstorning

o nedsatt grovmotorisk utveckling

-Barnen sitter utan stod vid cirka 2 ars alder och gar (pa ta) med stod
nagot ar senare, sa Gosta Blennow.

o finmotoriken battre hos manga

a ataxi (rubbning i samordningen av muskelrorelser)
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o nedsatt morkerseende (se sarskilt kapitel)

o strokeliknande episoder (se ocksa sarskilt kapitel)

-Har ar det fraga om plétslig halvsidig hjarnférlamning. Ofta gar den
over av sig sjalv. En trolig orsak kan vara storningar i koagulationssy-
stemet.

Amanda far kramper

-Nar Amanda var omkring ett ar gammal 1&g hon mest pa golvet. Hon
jollrade och gjorde en hel del ljud, sadger Anna.

Finmotoriken var battre &n grovmotoriken och hon kunde gripa riktigt
bra med handerna. Daremot hade hon svart att koordinera 6ga/hand.
-Vid den tiden hade vi ocksa blivit uppmarksamma pa att Amandas
ogon liksom “férsvann” upp och in i 6gonhalorna. Jag hade slutat
amma henne och vi forsokte fa henne att 4ta annan mat. Men det var
valdigt svart. Hon verkade éverkanslig i munnen och kvéljde sa fort vi
nuddade hennes lappar med skeden. Vi malde och finférdelade maten,
men det hjélpte inte s& mycket, sager Anders.

Amanda visade ocksa tecken pa ¢kad infektionskanslighet. Hon fick
flera urinvagsinfektioner och da okade problemen med att fa i henne
naring.

-Vi upplevde att vi fick slita och arbeta med allting ensamma. Vi bad
nog inte tillrackligt entraget om hjalp fran sjukgymnast, logoped eller
nagon annan fran habiliteringen, dar Amanda var inskriven, sager An-
ders.

1,5 ar gammal fick Amanda ett staskal och kunde snart sta i det.

-Det var resultatet av vart idoga arbete med Amanda. Nar hon kom
upp i sittande och staende stallning utvecklades ocksa hennes fin-
motorik mycket, sager Anna.

Tva ar gammal fick Amanda sin forsta feberkramp.

-Pl6tsligt blev hennes andning arbetsam, ryckig och dalig. Ogon vén-
des upp och det blev omdjligt att fa kontakt med henne. Trots att vi
delvis var forberedda pa att hon kunde fa kramper var det mycket
otackt forsta gangen. Vi ringde ambulans och akte med Amanda till
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sjukhuset. Dér behandlades hon med Stesolid och kramperna gick
over efter trekvarts timma, sdger Anders.

Den neurologiska sjukdomsbilden, kramper vid CDG

Professor Bengt Hagberg, Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Gote-
borg, informerade 1996 (uppdaterad 2004) om den neurologiska sjuk-
domsbilden, samt kramper.

Som framgar av tidigare information yttrar sig den neurologiska sjuk-
domsbilden bl a som varierande grader av utvecklingsstorning/-
forsening samt patagliga problem med koordination och balans.

-Den dominerande kliniska bilden vid CDG hos aldre barn och vuxna
(ej spadbarn) ar neurologisk och de neurologiska problemen finns i
bade det centrala och det perifera nervsystemet. De perifera nerverna
har forandringar bade i sjalva nervtraden och i dess isolering. Detta
leder till en underfunktion i benmusklerna, d&r musklerna fortvinar.
Rygg- och brostkorgsdeformitet uppstar pa sikt bl a pa grund av en
okad paverkan pa perifera nervsystemet, sa Bengt Hagberg.

Epilepsi forekommer nagot oftare hos barn med CDG &n hos friska
barn.

-Epilepsi ar symptom som visar sig som en “askvaderutlosning” i
nervsystemet. | de allra flesta fallen varar anfallet bara nagra minuter
och ger ingen bestaende skada. Det ser ofta valdigt skrammande ut nar
ett barn far ett anfall, men det ar inte sa farligt som det ser ut. Skulle
anfallen vara fran en halvtimme upp till ett par timmar, bor barnet
undersokas narmare. | sadana fall kan vissa skador uppstd. Kramp-
bendgenheten dverhuvudtaget ar férhojd hos barn med CDG och bru-
kar kulminera i 4-arsaldern, sa Bengt Hagberg.

Behandlingen av epilepsin ska ske med preparat som inte ger leverpa-
verkan.

Eventuell epilepsi och kramper minskar efterhand och foérsvinner helt
hos de flesta nér de blir vuxna.
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Strokeliknande episoder

Genetik

Strokeliknande episoder forekommer hos 40-80 % av barnen med
CDG.

-Symptomen ar halvsidesforlamning och 6vergaende blindhet, det
senare beroende pa storningar i synbarken. | allménhet ar det fraga om
episoder som &r relativt korta och kan vara ett par timmar upp till
hogst ett par dagar. Pa rontgen har vi inte kunnat upptacka nagra teck-
en pa blodproppar i hjarnan. Antingen har det aldrig funnits nagra
sadana, eller sa har de lost upp sig. Av de barn vi undersokt har dessa
strokeliknande episoder bara i undantagsfall bidragit till att barnen fatt
epilepsi, sa Bengt Hagberg.

UtOver strokeliknande (=medvetandesénkta) episoder forekommer
nagot oftare komatdsa episoder.

-De komattsa episoderna har inte samma bakomliggande mekanismer
som de strokeliknande episoderna och ger heller inte nagon halvsides-
forlamning. Vi ar fortfarande osékra pa om detta kan leda till en epi-
lepsiproblematik, sa Bengt Hagberg.

Fil dr Anna Erlandson, Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra i G6-
teborg, informerade om genetik i allmdnhet och om PMM2-genen i
synnerhet, eftersom CDG typ la beror pa mutationer (forandringar) i
den genen.

En ny manniska ar fran borjan en enda cell. Nar vi sedan fods har
méanniskan flera miljarder celler.

-Cellen &r en komplicerad struktur som bl a rymmer arvsmassan i
cellkarnan.

Manniskan har sin arvsmassa fordelad pa 23 par kromosomer, d v s
totalt 46 kromosomer. Den ena kromosomen i paret kommer fran
mamman, den andra fran pappan.

-Varje kromosom bestar av en DNA-molekyl, vilken ar formad som
en dubbelspiral med fyra s k baser; A, T, G och C. Baserna fran de
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bada strangarna parar enbart ihop sig A-T och G-C, sa Anna Er-
landsson.

Baserna har en unik ordning i varje kromosom. Ett arvsanlag (gen)
bestar av en bit av DNA-strangen och den ar belagen pa en bestamd
plats i ndgot kromosompar.

Vid befruktningen kommer 23 kromosomer fran sadescellen och 23
kromosomer fran &gget. Dessa 46 kromosomer finns sedan kopiera-
de i, i stort sett, alla kroppens celler.

-Nér cellen ska producera ett protein far den instruktioner i form av
en kod av DNA:ts baser, som levereras tre och tre, for i vilken ord-
ning vara tillgangliga 20 aminosyror ska sattas ihop till ett protein.
Proteinet maste sedan i vissa fall byggas pa med t ex sockerkedjor,
s k glykosylering.

Det finns flera olika typer av nedarvning.

a/ autosomal dominant. Autosomal innebdr att det galler gener
som inte sitter i kdnskromosomerna. Dominant innebér att man blir
sjuk om man har den sjuka genen i enkel uppsattning. Vid denna typ
av nedarvning maste en av foraldrarna till ett sjukt barn vara bérare
av den genetiska skadan och darmed sjuk. Risken for ett barn till en
sjuk individ att sjalv bli sjuk &r 50 %.

b/ autosomal recessiv innebar att en sjuk individ maste ha genen i
dubbel uppséttning. Foraldrarna till ett sjukt barn &r friska, eftersom
de har den sjuka genen endast i enkel uppsattning och det andra
anlaget fungerar normalt.

-CDG la, som &r den typ av sjukdomen som jag tar upp hér, nedérvs
recessivt. FOr att ett barn ska bli sjukt maste det fa en sjuk, muterad
(forandrad) PMM2-gen fran vardera foraldern. Risken for tva for-
aldrar som bada &r friska barare av den muterade PMM2-genen &r
25 % vid varje graviditet. Mojligheten att fa ett barn som é&r frisk
barare av den sjuka genen ar 50 % vid varje graviditet och chansen
att fa ett friskt barn som inte ens &r bérare ar 25 %.

Det finns 12 typer av CDG la och var och en far en extra bokstav
beroende pa var den ar lankad till PMM2-genen.
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-Vid en studie vi gjorde 1998-99, med 61 CDG typ la-patienter,
fann vi mutationer i dver 95 % av patienterna. Mutationerna sag ut
pa 20 olika satt och alla fanns i PMM2-genen, sa Anna Erlandson.

Néar det géallde sambandet mellan olika mutationer och sjukdomens
svarighetsgrad sa fann man i studien svaga samband.
-Symptombilden vid olika mutationer visade sig vara mycket varie-
rande, dven nadr det géllde olika PMM2-mutationskombinationer.
Det man kan misstdnka &r att andra faktorer, exempelvis andra ge-
ner tillsammans med PMM2-genen kan ge svarare symptom.

Amanda far flera kramper

Skolaldern, tonaren

Nar Amanda var 2,5 ar gammal fick hon vissa problem med sin rygg.
-Efter en lunginflammation blev hon lite sned i ryggen. Snedheten
blev inte sa pataglig nar hon val kunde std mer i sitt staskal, sager An-
ders.

Knappt 3 & gammal fick Amanda sin andra kramp.

-Vi gav henne Stesolid hemma. Stoltabletten kom né&stan genast ut
tillsamman med avféringen. Vi gav henne en tablett till och samma
sak hande igen. Da akte vi till sjukhuset. Dar slutade Amanda andas
och raddades till livet tack vare omedelbar intensivvard, sager Anna.

Sin tredje kramp hade Amanda i slutet av sommaren. Fortfarande or-
dinerades hon Stesolid.

-Efter den fjarde krampen, for bara nagon manad sedan, har vi fatt
beskedet att Amanda mojligen &r Overkénslig mot Stesolid. Nasta
gang hon far en kramp ska vi aka till sjukhuset och dar ska hon da
behandlas med Kloralhydrat, sager Anders.

Skolaldern karaktariseras av:
o ataxin fortsatter

a tunna muskler, ledstelhet

a ryggdeformation (skolios) dkar
a hjartproblematik

o tdgang med stod
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o retinitis pigmentosa (se Ogon, sarskilt kapitel)

o begavningskvot (1Q):fran 40-60-100. Nagra fa barn har inte mental
utvecklingsstorning

a strokeliknande episoder

o uppfodningssvarigheterna klingar av, barnen ater sa smaningom
sjalva

a lattsamma och intresserade av att kommunicera

-De forstar bra vad man sager till dem, men inte sa manga pratar sjal-

va. De flesta lar sig inte lasa, sa Gosta Blennow.

Tondren karaktariseras av:

a utvecklingsstorning

a svaghet i extremiteterna

a ryggdeformation

a nedsatt tillvaxt

a proppar i benen (trombos)

a utebliven pubertet hos flickor

-Det ar mojligt att satta igang pubertetsutvecklingen med hjalp av
hormoner, men pa grund av propprisken maste vi vara forsiktiga med
den behandlingen.

Specialistlakare Susann Andersson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade om CDG-syndromet ur 6gonper-
spektiv.

Utifran och in bestar dgat/synsystemet av hornhinnan, regnbagshin-
nan, linsen, glaskroppen, nathinnan med alla synceller, synnerven,
synbanorna och syncentrum i synbarken.

-Synskador klassificerar vi i framre och bakre synbaneskador. Skador
i de framre synbanorna kan ge en defekt avbildning och 6verforing
av bilden samt paverka synskarpan, synfaltet, fargseendet, kontrast-
seendet och morkerseendet.

Bakre synbaneskador (cerebral synnedséttning) kan ge stérningar
vad galler synskarpa och synfalt, men ocksa nar det galler bearbet-
ning, tolkning och sortering av synintrycken. Detta kan innebéra att
barnet ser men inte forstar vad det &r de ser, eftersom tolkning och
bearbetning av synintrycken ar paverkad, sa Susann Andersson.
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Ogon- och synforandringar hos barn med CDG-syndromet kan
medfora:

a ointresse for visuella stimuli, t ex leksaker (spadbarn)

o [angsam synutveckling

-Hos fullt friska barn stracker sig synutvecklingen fran fodseln till-
cirka 8 ars aldern. Synutvecklingen kan ske langsammare hos barn
med CDG syndromet.

a brytningsfel (nérsynthet)
o skelning (inatskelning)

-Barn som skelar ser inte dubbelt, eftersom hjérnan “’stanger av” det
skelande 6gat. Om barnet skelar som liten utvecklas inte det skelande
Ogat pa ett normalt sétt, om det inte behandlas. Behandlingen innebéar
att man sétter en lapp for det icke skelande 6gat delar av den vakna
tiden och darmed maste barnet anvanda det skelande dgat.

a retinitis pigmentosa, en sjukdom i nathinnan som innebar att pig-
mentepitelet klumpar ihop sig och medfor begrénsat synfalt och sam-
re synskarpa.

De dgonundersokningar som gors vid CDG syndromet inleds med en
undersokning av synskérpan. Dérefter undersoker en ortoptist fore-
komsten av bl a skelning.

-Samsynen mellan 6gonen testas ocksa. Ett barn som skelar utan av-
brott tappar sitt stereoseende. Synfaltet undersoks med s k Goldmann
perimetri. Undersokningarna kan goras pa olika satt och med olika
apparatur allt efter vad barnet klarar. Spaltlampa (en form av mikro-
skop) anvands for underdékningar av dgats framre delar och medier. Vi
ger pupillvidgande droppar och anvander autorefraktor, oftalmoskopi
eller 6gonbottenfotografering for att undersoka 6gonbotten och even-
tuella brytningsfel, sa Susann Andersson.

Né&thinnan har en komplex sammansattning av celler, t ex stavar, tap-
par och pigmentepitelceller och funktionen kan drabbas vid CDG syn-
dromet i form av retinitis pigmentosa.

-Retinitis pigmentosa, som inte &r en sjukdom utan ett samlingsnamn
for flera olika sjukdomar, ar ocksa ett viktigt symptom nar man ska
stélla diagnosen CDG. Vid undersokningen anvands elektrofysiologi
(ERG).
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Visuella perceptionsproblem (tolkning av synintryck) utgar fran pro-
blem med:

g igenkanning

a orientering (att hitta i omgivningen)

a djupperception (att bl a bedéma hdéjdskillnader)

o rorelseperception (formagan att tolka synintryck av foremal som ar i
rorelse ex en bil som kommer kérandes)

a simultanperception (att bl a hitta/se detaljer mot en brokig bakgrund)

Sammanfattningsvis géller, enligt Susann Andersson, foljande:

o en stor del av barnen med CDG syndromet har en paverkad synfunk-
tion

o alla barnen bor undersokas av en barndgonlakare minst en gang/ar

a for att darmed ges mojlighet till adekvat habilitering.

Eva Beckung, docent och sjukgymnast frdn Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus, Géteborg, informerade om den normala moto-
riska utvecklingen hos barn, sjukgymnastisk bedémning samt behand-
ling.

-Sjukgymnastik for barn och ungdomar innebér bl a att férebygga
funktionshinder genom att forutse hur skada/sjukdom kan paverka den
motoriska utvecklingen och forutse risker, exempelvis svaghet, stelhet
och smarta. Sjukgymnastik for barn innebar ocksa att trana/kom-
pensera for nya eller forlorade funktioner och kompensera for forlora-
de funktioner, forbattra kroppsmedvetenheten, lindra smarta och prova
ut hjalpmedel.

Barnets normala rorelseutveckling kan beskrivas som “milstol-
par”/fardigheter som man vanligtvis kan observera i olika aldrar.
-Rorelseutvecklingen, som ar arftligt och miljomassigt betingad, sker i
samspel mellan barn, uppgift och miljé genom mognad och motorisk
inlarning, sa Eva Beckung.

-Naér vi traffar ett barn med CDG undersoker vi barnet och ser hur det
kan rora sig. Motoriken testas med nagot lampligt motoriskt test. Det
ar da inte bara en fraga om att klara av att gora vissa saker. Vi tittar
ocksa pa hur barnet gor olika saker, sa Eva Beckung.
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I den motoriska bedémningen, som sker med hjélp av undersékningar
och tester, ingar:

o grov- och finmotorisk utvecklingsniva

a motorisk kvalité

a muskeltonus, rorelsemonster

a undersokning av skelett, leder och rygg

o barnets aktivitetsniva bestams

o uthallighet

Den sjukgymnastiska beddémningen leder fram till en rapport som ska
ligga till grund fér en behandlingsplanering och sjukgymnastiska in-
satser.

-1 den planeringen tar vi hansyn till kortsiktig och langsiktig malsatt-
ning med tréningen, vilka resurser som finns for tréningen, t ex forald-
rar, daghemspersonal mm. Vi planerar sedan traningen utifran de pro-
blem som barnet har i vardagen och tranar sadant som foraldrar och
barn tycker &r viktigt och meningsfullt. Det kan bli frdga om individu-
ell traning och traning i grupp. Det géller att fa de motoriska aktivite-
terna att bli naturliga och roliga for varje barn och med rimliga mal-
séttningar.

Behandlingen/traningen ska paminna om lek, men ha en bestamd me-
ning.

-Stark det barnen redan kan! Lat dem gora delar av programmen sa
lange de sjalva tycker det ar roligt! Forsok hitta barnens egen niva och
trana inte till varje pris. Forstark de framsteg barnen gér genom att ge
mycket uppmuntran och berém.

Barn med CDG har ofta en férsenad grovmotorisk utveckling, forsam-
rad balans, nedsatt rorelsekoordination, muskelsvaghet i benen och
synnedséttning.

-For att bibehalla god rorlighet i lederna behdver barnet ha ett rorelse-
program. Ofta anvands dessutom nagon form av ortoser och/eller
korsetter. Det finns sarskilda stabilitetsdvningar for balen, skuldrorna,
hofterna mm, balansdvningar och koordinationsovningar. Om barnet
har stelhet i brostkorgen kan ocksa andningsovningar laggas in i tra-
ningen, sa Eva Beckung.
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Utbver traning for rorlighet, styrka, balans och koordination &r det
viktigt att barnet far vara fysiskt aktiv och anstranga sig pa ett roligt
satt, genom exempelvis basséngtraning och ridning. Det ar ocksa vik-
tigt med variation i traningen.

Alternativ kommunikation

Logoped Gunilla Thunberg, DART, Regionala barn- och ungdomsha-
biliteringen, Goteborg, informerade om alternativ kommunikations-
stod.

-Jag kommer att informera om DART, om fordelar och nackdelar med
olika AKK, d v s alternativ och kompletterande kommunikation och
om styrsétt till olika hjalpmedel nar man har rérelsehinder.

DART dr vastra Sveriges kommunikations- och dataresurscenter for
funktionshindrade.

-Vi arbetar med AKK och datorstdd till funktionshindrade i alla ald-
rar. Vi erbjuder utredning och utprovning pa specialistniva, informa-
tion, handledning och utbildning. Dessutom bedriver vi forskning och
utveckling. I forsta hand vénder vi oss till barn, ungdomar och vuxna i
Vastra Gotalandsregionen, men vi tar dven emot forfragningar fran
andra regioner i Sverige eller fran utlandet.

Gunilla Thunberg informerade 6versiktligt om olika AKK, form, for-
delar och nackdelar med vart och ett av hjalpmedlen:

o Kroppsprak

a Teckenkommunikation

o Foremal

a Foton (digital kamera)

a Tecknade bilder/symboler

o Grafiska symbolsprak- Bliss

a Datorbaserade hjalpmedel med tal

-De hdar AKK-hjalpmedlen har alla fordelar och nackdelar. Det finns
enkla och mer eller mindre naturliga hjalpmedel sasom kroppssprak
och teckenkommunikation. Nackdelar med dessa ar bl a begrénsade
uttrycksmojligheter och kunskaper hos omgivningen. Féremal, foton,
tecknade bilder/symboler &r relativt latta att forsta och anvanda, men
kraver utrustning och har begransningar i att uttrycka abstrakta be-
grepp. Grafiska symbolsprak och datorbaserade hjalpmedel med tal
ger stora uttrycksmojligheter, men kréver kunskap hos omgivningen
samt omfattande utrustning. Vilket hjalpmedel man véljer att anvanda
beror bl a pa det enskilda barnets mentala och motoriska utvecklings-
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niva, intresse och vilka resurser som finns i omgivningen, sa Gunilla
Thunberg.

Nya foto-, bild- och symbolsystem utvecklas och andra, &aldre hjélp-
medel férsvinner successivt.

-Vad som viktigt att papeka ar att det numera finns goda belagg for att
pasta att alla hjalpmedel okar méjligheten att utveckla eget tal.

For den som &r intresserad gar det att lasa mer om kommunikation
med ny teknik, samt jamfora nagra foto-, bild- och symbolsystem pa
hemsidan www.kommed.nu. P& DARTs hemsida, www.dart-gbg.org,
finns ocksa information och material som gar att hamta hem.

Nya styrsatt for personer med funktionshinder utvecklas ocksa i snabb
takt. Exempel pa styrsatt till lagteknologiska hjalpmedel &r:

a direktpekning med finger, hand, fot

a ggonpekning

a peklampa

@ pannlampa/munpinne

Exempel pa styrsatt (tangentbordersattare) till datoriserade hjalpmedel
ar:

a kontakter (enfunktions-, flerfunktions-)

a styrplatta

a skarmtangentbord

a forstorade/férminskade tangentbord

Exempel pa muserséattare ar:
a trackball

a joystick

o pekskarm

o huvudmus

@ Ggonstyrning

-Pa senare tid har det kommit ersattare for bade tangentbord och mus i

form av cyberlink (muskelspanning styr datorn) och réststyrning, sa
Gunilla Thunberg.
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Specialpedagog Marianne Lindberg, Rockneby, informerade om att
leka och lara.

-Leker &r nagonting som de flesta barn gor intuitivt. Men om barnet
har ett funktionshinder och inte svarar pa leksignaler, kanske forald-
rarna inte fortsétter att leka med sitt barn, vilket kan bli forédande.
Leken &r annu viktigare for utveckling och larande om barnet har ett
funktionshinder.

Lek ar arbete, men ocksa gemenskap, gladje och ett satt att motas och
kommunicera.

-De moten som sker i leken & moten som har betydelse for, och styr,
resten av livet. Den storsta lyckan for ett barn ar att fa méta en vuxen
som kan leka och for det lilla barnet &r foraldrarna de bésta lekkamra-
terna. Ofta har vi vuxna for brattom nar vi leker med barnen, vi ger
0ss inte tid att véanta in barnets egna initiativ och svar. Ett tips ar att
man filmar nar man leker med barnet. Det ar ofta ruskigt avsl6jande.

Barn tranar, upprepar och 6var tills de kan klara av nagot de garna vill
gora, exempelvis att gripa en skallra. Detta kréaver koordination mellan
Ogat och handen. Leken ger erfarenheter som ger kunskaper.

-Det sdgs att det barn inte kan, tranar de, och det barn kan, 6var de. |
leken tranas hela kroppen och alla sinnen, men ocksa social samvaro
och kreativitet.

I leken prévas bl a barnets formaga till inlevelse, medkansla och fore-
stallningsformaga.

-Tyvarr har det blivit sa att i vart TV-dominerade samhalle ses inte
leken som den stora mojlighet till utveckling som den &r. Men leken
borjar redan pa skotbordet, med foraldrarnas lek och "dialog” med
barnet pa dess egen niva. Denna lekfulla interaktion har stor betydelse
for barnets utveckling, det ar valként.

I leken provar och experimenterar barnet med det som finns i omgiv-
ningen.

-Blir barn bemétta pa sin egen niva visar de en 6verraskande kraft och
kreativitet. Om barnet far mojlighet att gora det som det tycker om sa
utvecklas formagor.
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En del barn vet inte hur man leker och hur man gor for att fa vara
med. De behover hjélp dar de vuxna tillrattalagger miljon med lock-
ande leksituationer.

-Men de flesta barn tar till sig de olika leksignalerna och forstar var
granserna gar mellan lek och allvar i dialogen med en vuxen eller med
andra barn.

Det gar inte att forcera ett barns utveckling. Foraldrar maste vanta pa
att ta nasta steg i utvecklingen till dess att barnet &r moget for det.
-Barn ska ha stimulans, men ibland mar de bra av att ha lite trakigt.
Det sétter igang de gena krafterna och den egna kreativiteten. Daremot
ar det viktigt att som foralder vara lyhord for hur barnet mar, nar det
behdver vara ifred och nér det behodver stimuleras. Foraldrarnas roll
nar de leker med sitt barn kan aldrig ersattas av pedagoger som inte
lagger in samma kanslor i leken. Men nyckeln till framgang ligger i att
man hittar det satt att leka med sitt barn som passar det bast, sa Mari-
anne Lindberg.

Barn med funktionshinder kan behéva mer lekmaterial &n andra barn
for att hitta det som intresserar dem, men absolut inte allt pa en gang,
utan en sak at gangen.

-Lekotek, som numera finns integrerade i de flesta av landstingens
habiliteringar, kan vara en tillgadng for manga familjer, eftersom man
kan fa lana lekmaterial dar. Dessutom kan foraldrar fa mojlighet att
traffa andra fordldrar i samma situation nar de besoker Lekote-
ket/habiliteringen i olika gruppverksamheter.

Marianne Lindberg visade dessutom flera videofilmer som bl a hand-
lade om lek, turtagning, samforstand, 6msesidighet, tidig spraktraning,
blickkontakt och tecken/teckensprak.

Amanda mar idag forhallandevis bra. Hon har inte fatt nagra fler
kramper och problemen kring matsituationen har nastan helt férsvun-
nit.

-Vi har forstatt att vi inte alltid maste forsoka fa i Amanda mat. Stres-
sen har minskat och det kdnner nog Amanda, som numera ater nar hon
ar hungrig, sager Anna.
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Amanda star i staskalet minst tva timmar varje dag och det har hon
ingenting emot.

-Hon har ocksa fatt en hardkorsett som ska motverka snedheten i hen-
nes rygg. Den forsoker vi fa Amanda att anvanda mer och mer. Me-
ningen ar att hon ska ha korsetten pa sig 20 timmar/dygn, men dit har
vi dnnu inte kommit.

For varje dag som gar lar sig Amanda nu fler och fler ord.

-Hennes ordforrad &r stort och darfor har hon inga storre problem att
gora sig forstadd. Hon satter daremot annu inte samman orden till me-
ningar, sdger Anna.

Amanda gar pa en habiliteringsforskola med bara fem barn i gruppen.
Pa skolan, som ar integrerad i en vanlig forskola, far Amanda all hjalp
hon behdver.

-Hon trivs verkligen bra dar och det betyder mycket for oss alla. En
gang i veckan gar Amanda och jag och badar i varmbadbassang. Det
tycker hon ocksa mycket om, sager Anna.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlikare Asa Méartensson och logoped Lotta Sjogreen, Mun-H-
Center, informerade om funktioner i och kring munnen.
-Mun-H-Center, som ar ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte)
kunskapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper och er-
bjuder information, utbildning, konsultation och behandling.

-Munnen var lange en lagprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det &r ju pa tiden eftersom nagra av kroppens
viktigaste funktioner finns i just munnen.

Exempel pa funktioner i och kring munnen &r andning, naringsintag,
tal och icke-verbal kommunikation, t ex mimik.

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

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

En god munhélsa bor grundlaggas sa tidigt som mojligt. Férebyggan-
de tandvard kan behovas eftersom det kan vara svart att skéta barnets
munhygien pa ett tillrackligt bra sétt.

-Ibland kan det underlatta vid tandborstning att anvénda en tandborste
som borstar in- och utsidan pa tanderna samtidigt.

Det ar en klar fordel om den forebyggande tandhalsovarden &r sa bra
att barnet slipper fa hal i tanderna.

-Om barnet maste &ta ofta och dessutom har latt for att krakas loper
det storre risk for att fa karies. For att minska risken for karies ar det
viktigt att tillfora fluor. Tandkrdm med fluor rekommenderas till alla.
Dessutom behdver en del extra fluor t ex i form av fluortabletter, flu-
orskéljning, fluortuggummi eller regelbunden fluorlackning.

I manga fall, dar barnen har ovanliga funktionshinder och sjukdomar,
kravs att tandvarden avdelar mer tid for undersokning och behandling.
Det kan behovas forberedande samtal med foraldrarna och sarskild
kunskap hos personalen.

-Specialisttandvarden kan ge bade rad, information, och ibland be-
handling.

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

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

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

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

Foljande ar exempel pa vad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-

konsamtalen:

a att bli "sedd” for den man &r och inte bara jamford

o att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa

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

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

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

verkligt.

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

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

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

for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpa till/ slippa hjalpa till

o att fa uppskattning nar man anstranger sig

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

o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

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

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

a att kunna ha kamrater hemma

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

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

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

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

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

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

a personliga uppgifter, namn, fédelsedatum, foto, grunddiagnos,
tillaggsdiagnos, dverkanslighet, kommunikationsmetod, évriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

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

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

a specialbehandling, ex RIK

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

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

-Barnens Bok har jag tdnkt mig som en ldnk mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foréldrarna vill formedla och istéllet for att sjalva alltid beh6va
berdtta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de dverlamna bo-
ken till personal som barnet moter. Boken ska darfor alltid vara dar
barnet ar och bor hallas aktuell av foraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte ar nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.

Information fr&n Agrenskas barnteam

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

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

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

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

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

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stod och det tar mycket tid och kraft. Det
béasta man kan gora som foraldrar till ett barn med funktionshinder ar
att hitta en person som hjalpa till med ansokningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handlaggare pa forsakrings-
kassan, sa Anna Lindfors.
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Den lagstiftning som tidigare var en sarlagstiftning for manniskor med
sjukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) ar ersatt av lagar som
galler for alla, exempelvis Skollagen, Socialtjanstlagen, Halso- och
sjukvardslagen (som inte gar att dverklaga), Forvaltningslagen, AFL-
lagen om allman forsakring.

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

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

a habiliteringen

a psykiatriskt stod (BUP)

a hjalpmedel

o hemsjukvardsbidrag

a sjukresor

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

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

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

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

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

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

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

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

-Om inte den person som har rétten att fatta beslut i &rendet inte kan
vara med, sa ar det battre att vanta med matet tills den personen kan
narvara. Till det motet sedan ar det bra att med sig ett dagordnings-
forslag. Eftersom ni séllan ar ute efter att ha trevligt pa sadana har
moten ar det ocksa viktigt att det utses en protokollforare, sa Mats
Mansson.

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

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

a personer med utvecklingsstérning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.
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o personer med betydande och bestdende begavningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, féranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

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

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

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avldsarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

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

a daglig verksamhet

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

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

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

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

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

Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall-Bergstrand fran Forsékringskassan, Gaéteborg, in-
formerade om de ekonomiska stéd familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
kappersattning, bilstod, personlig assistans och tillfallig foréaldra-
penning.

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

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (98 250 kr/ar,
2004), tre fjardedels (73 688), halvt (49 125) och en fjardedels
(23 563). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprdvas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Darefter kan barnet sjalvt even-
tuellt erhalla handikappersattning.

Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Foralder kan fa bilstéd
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan aka med all-
méanna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det mojligheter att anséka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag samt ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utga for att
anpassa bilen.

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

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

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall néar en
foralder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersatt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ ar och barn. Ersattningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa fall upp till 16 ar.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. Fér dem kan ersattning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Foraldrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis fordldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Agneta Ljungwall-Bergstrand.

FOreningsinformation

Foreningsrepresentant Eva Rubin, Tollarp, informerade om Svenska
CDG-foreningen.

Information om féreningen, dess styrelse och kontaktpersoner hdmtas
enklast fran foreningens hemsida www.cdgs.info

Ordfdrande i foreningen ar

Jorgen Johansson

Ostgotagatan 7 A

590 40 Kisa

Tel: 0494-100 82

e-post: jorgen.johansson@ @cdgs.info

Har kan man f& mer information

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

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

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.lakartidningen.se

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

OMIM- Online Mendelian Inheritance in Man
internetadress:
www3.ncbi.nlm.nih.gov/OMIM/searchomim.htmi

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

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlakare Bengt Kristiansson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Fil dr Anna Erlandson

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Dr Susann Andersson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overlakare/docent Gosta Blennow
Universitetssjukhuset Lund

221 85 Lund

Tel: 046- 17 10 00
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Docent Jan-Eric Mansson

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/MéIndal
431 80 MélIndal

Tel: 031- 343 24 07

Sjukgymnast/med dr Eva Beckung
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Specialpedagog Marianne Lindberg
Turenas gard

380 30 Rockneby

Tel: 0480- 670 02

Professor Bengt Hagberg

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Logoped Gunilla Thunberg

Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 21062

418 04 Goteborg

Tel: 031- 50 25 00

Sjukskoterska Lotta Thomasson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overtandlakare Asa Méartensson
logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Handl&ggare Agneta Ljungwall-Bergstrand
Forsakringskassan

Box 31186

400 32 Goteborg
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Socionom Anna Lindfors
specialpedagog Astrid Emker
sjukskoterska Andreas Tallborn
Agrenska

Box 2085

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Kurator Mats Mansson
Borgmaéstarvagen 34
441 50 Alingsas

Foreningsrepresentant Eva Rubin
Soénnarslévsvag 130-7

290 10 Tollarp

Tel: 044- 3108 73

Nyhetsbrev nr 238 © Agrenska 2004

CDG-syndromet

36



