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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréaffas ett antal familjer med barn som har samma dia-
gnos, i det har fallet dystrofia myotonika. Familjevistelser med den
diagnosen har arrangerats p& Agrenska 1997, 2000, 2003 och 2007.

Under en familjevistelse &r fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas da omhand av sarskild personal. Faktainne-
hallet fran forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allménheten har foreldsarna
mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortldpande i samarbete med
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 i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
Foljande foreldsare har medverkat vid framstéliningen av detta nyhets-
brev: Overlakare Mar Tulinius, Géteborg, sjukhusgenetiker Lena Samu-
lesson, Goteborg, barnlédkare Anne-Berit Ekstrom, Trollhattan, 6verlékare
Daniel Holmgren, Goteborg, logoped Lotta Sjogreen, Goteborg, dvertand-
lakare Asa Martensson, Goteborg, sjukgymnast/med dr Anna-Karin
Kroksmark, Goéteborg, psykolog Louise Hakenas-Plate, Goteborg, speci-
alpedagog AnnCatrin Rojvik, Goteborg, socionom Anna Lindfors, Gote-
borg, DAMP/ADHD-konsulent Johanna Bjork, Goteborg, handléggare
Britt Akerstrom, Goteborg, logoped Gunilla Thunberg, Goéteborg, infor-
mationskonsulent Siv Roberts, Goteborg, Overldkare Hakan Forsberg,
Luled
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Inledning

Dystrofia myotonika

Docent Mar Tulinius, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
SU/Ostra Goteborg, informerade i korthet om innehallet i vistelsen for
familjer med barn med dystrofia myotonika.

-Under tisdagen och onsdagen kommer ni att fa hdra om genetik och
klinik, forskning och diagnostik nér det géller barn och ungdomar med
dystrofia myotonika. Resultat av den studie, dar manga av forelasarna
ingatt, och som pagick mellan 1999 och 2001, kommer ocksa att re-
dovisas. Vi kommer ocksa att beratta om den nya, utvidgade studien
som pagick mellan 2003 och 2005. Pa forskningsfronten finns det
nagra nya ron som det ska bli intressant att folja, bl en metod som
mojligen kan stoppa antalet repetitioner CTG och dérmed mildra
symptomen, sa Mar Tulinius. Det skandinaviska vardprogram som vi
varit med och arbetat fram bor kunna komma till anvéndning, sa Mar
Tulinius.

Klinik hos barn och ungdomar med dystrofia myotonika

Overlakare Anne-Berit Ekstrom, NU-sjukvarden NAL, Trollhattan,
informerade om klinik hos barn och ungdomar med dystrofia myoto-
nika typ 1 (DM1) som &r den form som kommer att behandlas i detta
nyhetsbrev.

-Forekomsten av DM 1 hos barn i Véastra Gotaland var, enligt den
studie som blev klar ar 2000, 5 pa 100 000 barn (medfédda formen).

Dystrofia myotonika forekommer i fyra former:
a medfddd form
a/svar
b/ mild
a barndomsformen
a klassisk vuxenform
a mild vuxenform

Medfédd DM 1

Kliniska fynd under fosterlivet ar
a okad méngd fostervatten

a svaga fosterrorelser

Kliniska fynd i nyféddhetsperioden ar
a utbredd muskelsvaghet
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Dystrofia myotonika

o andningssvarigheter

a ansiktssvaghet

o svarigheter att suga och svélja

o medfodda ledfelstallningar (klumpfot, glidningar i hoftleden, be-
gransad rorlighet i nacken)

o hjart- och cirkulationspaverkan

-Bade den svara och milda formen av DM 1 har symptom under fos-
terlivet och i nyfoddhetsperioden, men barn med den svara formen har
dessutom ett livshotande tillstand med asfyxi (pataglig syrebrist) och
ar i behov av andningsstdd (respirator/CPAP) vid fodelsen.

Mag-tarmproblem &r vanliga problem hos alla barn med DM 1, vilka
kan ta sig uttryck som:

a forstoppning

o buksmartor, diarré

o ljumskbrack

a slapphet i andtarmséppningen, lackage av avforing

Orofaciala problem (mun-ansiktsproblem) forekommer vid DM 1.
Se mer i sérskilt kapitel

Ogonengagemang vid DM 1 kan vara:

a skelning (forst efter nyfoddhetsperioden
a ptos, d v s hdngande 6gonlock

o grd starr (forst i forpubertal alder)

o olika former av paverkan pa synskarpan

Endokrinologiska problem (problem i de inre kortlarnas funktion)
vid DM 1, exempelvis:

a diabetes

a tillvaxthdmning

a for tidig pubertet

a forstorad skoldkortel

a e] nedvandrade testiklar

Oronproblem vid DM 1: frekventa éroninflammationer, ledningshin-
der

Barndomsformen

o barnet utvecklas normalt under det forsta levnadsaret
a graviditeten och nyféddhetsperioden ar okomplicerad
o debuterar nar barnet ar 1-10 ar

a debutsymptomen &r
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Thomas har DM

Genetik

Dystrofia myotonika

a/ varierande grader av tal- och inlarningssvarigheter
b/ oftast diskreta muskelsymptom

Thomas, 14 &r, har DM. Han kom till Agrenskas familjevistelse 1997
tillsammans med pappa Christer, hans fru Ann-Louise, systern Caroli-
ne, 5 ar och brodern Andreas, 2,5 ar. Thomas biologiska mor som har
DM, var inte med pa vistelsen.

Thomas foddes for tidigt i vecka 36 och forlostes akut med kejsarsnitt,
eftersom man misstédnkte moderkaksavlossning.

-Men misstankarna bekréftades inte. Varfér Thomas mor fick smartor
och varfor Thomas foddes for tidigt fick vi ingen forklaring pa, séager
Christer.

Thomas véagde 2450 gr vid fodseln och var inte speciellt muskelsvag.
Han foddes med s k klumpfot pa vénster fot.

-Eftersom han var for tidigt fodd placerade de honom i kuvés. Pa nat-
ten vécktes jag av personalen. De beréattade att Thomas hade fatt ett
andningsstopp och att han behandlades i respirator. Hans tillstand be-
tecknades som kritiskt. Vi erbjods néddop men avbdjde, sager Chris-
ter.

Thomas kom igenom krisen och tillfrisknade. Efter en vecka i respira-
tor flyttades han 6ver och behandlades i kuvos ytterligare en manad.
Under den tiden fick han komma ut da och da for att trana att succes-
sivt klara sig utan andningsstod.

Thomas ammades inte, utan fick sin naring via nassond.

-Men han hade stora svarigheter att behalla maten och kraktes mycket.
De problem Thomas hade trodde vi berodde helt pa att han var for
tidigt fodd. Det gjordes heller inga fler undersokningar som fick oss
pa andra tankar. Sex veckor efter hemkomsten opererades Thomas
klumpfot med bra resultat, sager Christer.

Sjukhusgenetiker Lena Samuelsson, Klinisk genetik, SU/Sahlgrenska,
Goteborg, informerade om genetik (&rftlighet) i allmanhet och darefter
vid DM.
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Dystrofia myotonika

| varje cell i var kropp finns en tre meter lang dubbelstrang, den s k
DNA-molekylen, som innehaller ungefar 20-30 000 arvsanlag. Strang-
en ar ett kompakt informationspaket som har en central roll fér hur vi
fungerar och hur vi blir som manniskor.

-Strdngen delas upp i 46 bitar, som under cellens delning kan ses i
mikroskop som kromosomer. DNA-molekylens uppgift &ar bl a att ut-
gora mall for tillverkningen av kroppens alla proteiner.

Ett arvsanlag ar en bestamd bit av DNA-strangen, pa en bestamd plats
pa nagon av kromosomerna. Arvsanlagen upptrader alltid i dubbel
uppséttning, ett fran mamman och ett fran pappan. Dessutom har man
tva konskromosomer, XX hos kvinnor och XY hos man.

-Vid befruktningen kommer 23 kromosomer fran den manliga sades-
cellen och 23 kromosomer fran kvinnans dgg. Dessa kromosomer bil-
dar 23 kromosompar och cellen far 46 kromosomer.

Det finns olika typer av arftlighet. Den kan vara autosomal domi-
nant, vilken den ar vid DM. Autosomal betyder att det felaktiga anla-
get sitter i ndgot av de 22 paren kroppskromosomer och inte i nagon
av konskromosomerna. Dominant betyder att det racker med ett sjukt
anlag fran den ena foraldern for att barnet ska bli sjukt. En av forald-
rarna har alltid sjukdomen, men den kan uttryckas milt och darfor vara
svar att diagnostisera.

-Eftersom mamman eller pappan med det sjuka anlaget ocksa har ett
friskt anlag &r risken att fa ett sjukt barn 50% vid varje graviditet.

DM-genen som finns kromosom 19, &r en ovanligt genrik kromosom.
I mikroskop har det lange varit mgjligt att studera kromosomerna. Det
kallas cytogenetik.

-Med en molekylar-genetisk analysmetod, dd man studerar DNA-
molekylen i detalj, kan man idag undersoka enskilda gener. Det har
inneburit ett enormt stort steg framat nar det géller att t ex diagnostise-
ra sjukdomar.

DNA-molekylen bestar av en kombination av fyra olika byggstenar,
C,T,G och A. Ordningen pa dessa byggstenar bestammer det genetiska
budskapet. Informationen ska oversattas fran DNA-strangen till far-
digt protein och detta sker i flera steg. En mutation ar en férandring
av nagot slag i bokstavskombinationer av C,T,G och A.
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Dystrofia myotonika

Det finns manga olika typer av mutationer. Ibland faller t ex bokstaver
bort, ibland byter de plats med varandra. Vid DM blir det for manga
bokstéaver i en region av DM-genen. Detta ar en forhallandevis ny typ
av mutation som kallas trinukleotid-expansion. |1 normala fall har en
frisk manniska 5-35 repetitioner av CTG i omradet. Blir det fler an 35,
men farre &n 50, talar man om en expansion, en instabil upprepning
eller mutation, som man kan ha utan att vara sjuk. Nar storleken okar
ytterligare uppkommer olika symptom.

Utifran antalet upprepningar delar man idag in DM 1 i fyra former:

o mild form, som debuterar i hog alder (50-150 upprepningar)

o svar medfodd form, som barnen fods med och som &r den svaraste
formen (800-flera tusen upprepningar), arvs fran modern

a barndomsform, som debuterar under barndomen

o klassisk form, som debuterar i vuxen alder (100-1000 upprepning-
ar)

-Det ar viktigt att papeka att det inte finns ndgon absolut Gverens-
stammelse mellan antalet upprepningar och svarighetsgraden pa sjuk-
domen, men det finns dnda ett visst samband.

DM ér en sjukdom som tenderar att forvarras fran generation till gene-
ration, vilket kallas anticipation.

-En &ldre kvinna kan exempelvis ha 80 upprepningar, hennes dotter
900 och en dotterson 2000. Man med DM lamnar ofta enbart sma- och
medelstora expansioner, sa det tycks som om det finns ett slags broms
i mannens konsceller.

Lena Samuelsson informerade ocksa vad man gor pa de avdelningar
for klinisk genetik (6 st) som finns pa universitetssjukhusen.
-Vart huvuduppdrag ar genetisk testning och vagledning, vilket bl a
innebar diagnostisk, presymptomatisk (ej sma barn) och prenatal test-
ning, dar individen sjalv bestammer vilka test som ska goras.

Det ar mojligt att gora fosterdiagnostik vid DM, eftersom genen och
genomradet (19q13) ar kant. Provet tas i vecka 10-12.

-Man kan inte saga sékert vilken typ av DM barnet kommer att fa ut-
ifrdn antalet upprepningar. Men om man fatt ett barn med svar form ar
det stor risk att dven ett syskon som arver den sjuka genen ocksa far
den svara formen.
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Dystrofia myotonika

Thomas utvecklas normalt de forsta aren

Thomas utveckling de forsta aren foljde alla normala utvecklingskur-
vor. Han satt, stod och gick nér andra barn brukar gora det.

-Vi besokte trots det sjukvarden ganska ofta, eftersom Thomas hade
vissa problem med sin opererade fot. Han var vart forsta barn och dar-
for visste vi inte om han var sarskilt svag i muskulaturen eller hade
daligt fungerande mimik. Min syster, som hade egna &ldre barn, miss-
tankte tidigt att ndgonting var annorlunda med Thomas. Det kunde vi
halla med om till en del, men fortfarande trodde vi att det berodde pa
att han var for tidigt fodd, sager Christer.

Vid tre ars alder blev det tydligt att Thomas hade speciella problem.
-Han forstod mycket bra vad vi sa till honom och han kunde uttrycka
sin vilja pa olika satt. Men hans tal var daligt utvecklat och mycket
otydligt. Hans motorik var inte heller lika bra som andra barns, varken
finmotoriskt eller grovmotoriskt. Detta blev annu tydligare néar han
borjade pa daghem. Thomas behdvde extra traning och tillsyn och
ganska snart fick han hjalp av en extra resurs pa daghemmet, sager
Christer.

Nar Thomas tal ett ar senare inte hade utvecklats namnvart, fick han
remiss till omsorgsteamet pa sin hemort.

-Dér blev han understkt och man beddmde att han hade en utveck-
lingsforsening. Thomas blev inskriven i omsorgen och plétsligt strom-
made det till olika resurspersoner. Visst var det skont att plotsligt fa sa
mycket hjalp, men det kdandes ocksa som om man delvis tog var son
ifran oss. Thomas fick hjalp av logoped och han borjade rida en gang i
veckan. Sjukgymnastik och arbetsterapi kom ocksa in i veckopro-
grammet, séger Christer.

Multidisciplinar tvarsnittsstudie

Anne-Berit Ekstrom informerade ocksa narmare om en multidiscipli-
nér deskriptiv tvérsnittsstudie, ett samarbetsprojekt mellan Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus, Géteborg, NU-sjukvérden NAL,
Trollhattan, Odontologen och Mun-H-Center, Géteborg, Barn- och
ungdomshabiliteringar i Vastra Gotaland, Skane och Halland samt
Barn- och ungdomsklinikerna i Skane och Halland.
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Vad ar autism

Dystrofia myotonika

Projektets malsattning var att undersoka vilka problem och svarigheter
vastsvenska barn med DM har och att arbeta fram behandlingsatgarder
som kan leda till att barnen far ett battre och lattare liv.

Syftet med studien var bl a att

o beskriva den kliniska bilden under barn- och ungdomsaren

o undersoka ev genotyp/fenotypkorrelation, d v s ta reda pa om det
fanns ett samband mellan antal repetitioner av CTG och symtombild

o undersoka vilka kognitiva och neuropsykiatriska svarigheter som
fanns i gruppen

o beskriva motorisk formaga och muskelfunktion

a peskriva ev oftalmologiska (6gon), orofaciala (ansikte, mun) och
odontologiska (tander) svarigheter i gruppen

| de tre regionerna Skane, Halland och Vastra Gotaland fanns 64 barn
och ungdomar med DM, varav 57 ingick i studien

o 19 med svar medfodd form

a 18 med mild medfédd form

a 18 med barndomsform

a 2 med Kklassisk form

Projektet innebar att barnldkare Anne-Berit Ekstréom och sjukgymnast
Anna-Karin Kroksmark tréffade barnen och gjorde vissa undersok-
ningar. Dérefter bestdmdes tid for lakarundersokning, odontologisk
undersdkning och sjukgymnastisk undersékning.

Med hjélp av undersokningarna fick man bl a veta hur barnet madde
vid fodseln, hur barnet madde nar undersokningarna gjordes, storleken
pa genforandringen, muskelstyrka, ledrorlighet, motorisk formaga,
munmotorik, sprak och bettfelstallningar. Undersokningarna visade att
gruppen barn var mycket heterogen, det var stora skillnader mellan
barnen. Resultaten av studien redovisas i respektive kapitel.

| tvarsnittsstudien ingick att undersoka vilka neuropsykiatriska svarig-
heter som fanns i gruppen, frdmst autistiskt syndrom, autismliknande
tillstand, Asperger syndrom, hyperaktivitets-/uppmarksamhetsstor-
ning (ADHD), men ocksa selektiv mutism, Tourette syndrom och kro-
niska tics.
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Dystrofia myotonika

Autismspektrumtillstand (autistiskt syndrom, autismliknande tillstand
och Asperger syndrom) ar en biologiskt orsakad funktionsnedsattning
med en kombination av svarigheter inom tre omraden:

1/ kraftig begransning av formagan till 6msesidig social interaktion

2/ kraftig begransning av formagan till 6msesidig spraklig och icke-
spaklig kommunikation

3/ kraftig begransning av fantasin med atféljande begransning av be-
teenderepertoaren

-Specifika kombinationer av symptom inom dessa tre omraden, som
foljer internationellt antagna manualer, ger diagnosen. De symptom
individen har ska medfdra funktionsnedsattning i minst tva olika situa-
tioner och ha debuterat fore tre ars alder, sa Anne-Berit Ekstrom.

Resultatet av studien visade att

o 26/57 inte hade nagon neuropsykiatrisk diagnos
o 7/57 hade ett autismliknande tillstand

o 20/57 hade ett autistiskt syndrom

a 1/57 hade Asperger syndrom

o 3/57 hade nagon dGvrig neuropsykiatrisk diagnos

-Studien visade ocksa bl a att de barn som har den medfédda formen
av DM 1 (17 /57) och som fatt diagnosen autism, ofta hade en utveck-
lingsniva motsvarande svar eller moderat utvecklingsstorning. Bland
de barn som inte hade nagon neuropsykiatrisk diagnos alls (12/57 den
medfodda formen och 15/57 barndomsformen) hade 3/57 svar utveck-
lingsstorning och 12 /57 mattlig utvecklingsstorning.

Foljande specifika drag kdnnetecknade barnen med autism och DM 1:
@ passiv form av autism

o fa sterotypier och sjalvskadande beteende

@ svag ansiktsmimik

a foglighet

o fa egna initiativ till kontakt, men svarar nar andra tar kontakt

a trotthet

Slutsatser:

a DM 1 hos barn uppvisar stora variationer betraffande symptom och
debutalder

a barn och ungdomar med DM 1 har en rad medicinska problem

a knappt 50 % har autismspektrumstorning
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Dystrofia myotonika

o dven andra neuropsykiatriska tillstand foreligger och innebér ytterli-
gare funktionsnedsattning som oftast inte uppméarksammas

a den uttalade tréttheten, som finns beskriven hos vuxna med DM 1,
finns ocksa hos barn och den kan behdva medicineras

o antalet CTG repetitioner sager ingenting pa individniva betraffande
sjukdomsform, begavningsniva eller forekomst av autismspekt-
rumstorning, men de storsta repetitionerna aterfinns i den svara med-
fodda formen

o barn och ungdomar med neuropsykiatrisk problematik kan ocksa ha
DM 1. | barndomsformen kan problematiken vara det forsta sympto-
met pa sjukdomen

a tidig kartlaggning viktig

o vardprogram behovs

a uppfoljningsstudie dnskvard

Utredning, diagnostik, behandling

Hjarta

Utredning och diagnostik ar forhallandevis enkel nar det galler DM.
Eftersom genen som orsakar sjukdomen ar kénd racker det att gora en
analys av ett blodprov for att fa klarhet i om en person har DM eller
ej.

-Jag anser att man bor ta ett blodprov direkt om man misstanker DM
och inte gora nagra andra diagnosutredningar, sa Mar Tulinius.

| den behandling som kan bli aktuell ingar bl a ortopedisk behandling,
sjukgymnastik, arbetsterapi, kommunikationstraning, profylaktisk
tandvard, munmassage. (Se mer om detta under respektive kapitel)
-Dessutom bor det i behandlingen inga regelbundna kontroller av
dgon, hjarta, lungfunktion, blodsocker och skéldkortelhormon.

Overlikare Daniel Holmgren, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Goéteborg, informerade om hjarta och hjartfunktion vid DM.
-DM ar en multisystemsjukdom déar hjartpaverkan, som gar att dia-
gnosticera och behandla, ingar.

Hjartmuskelbiopsier (sma véavnadsprov av hjartmuskeln tas ut) vid
DM har visat:

a interstitiell fibros (sjuklig bindvavsokning)

a fettinfiltration

a hypertrofi av myocyter (forstoring av hjartmuskelceller)
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Dystrofia myotonika

o fokal myokardit (lokala inflammationer)

-Dessa forandringar kan medfora a/storningar i retledningssystemet
(det system som reglerar samarbetet mellan hjartats olika delar),
b/hjartrytmrubbningar och c/nedsatt hjartmuskelfunktion,

a/storningar i retledningssystemet

-Stérningar i aktiviteten kan ses pd EKG. Overledningsrubbningar hos
barn och ungdomar med DM kan resultera i langsam hjartfrekvens,
langt intervall mellan formakssammandragning och kammarsamman-
dragning (AV-block 1) och langsam kammarfrekvens. Behandlingen
utgors av inopererad pace-maker, sa Daniel Holmgren.

b/hjartrytmrubbningar

Hjartrytmrubbningar hos barn och ungdomar med DM kan bl a inne-
béra extra hjartslag, anfallsvis 6kad hjartrytm, mycket snabba, svaga
och oregelbundna/ regelbundna sammandragningar.

- En del av rytmrubbningarna ar ”halvakuta” och kan ge kroniska pro-
blem, andra kan ge “urakuta” problem med cirkulationssvikt. Vad som
ar vad gar att se pa EKG, framfor allt 24-timmars-EKG.

c/nedsatt hjartmuskelfunktion
Nedsatt hjartmuskelfunktion forekommer men ar relativt sallsynt.

Typ av arytmier och Overledningsrubbningar har visst samband med
barnets alder och antalet CTG-repetitioner. Utredningen av barn och
ungdomar med DM kan ske med bl a EKG, 24-timmars-EKG, arbets-
prov och ultraljud.

Behandlingen av hjartrytmrubbningar kan

g innebéra medicinsk behandling

a ske genom s k radiofrekvensablation ( man “branner av” extra led-
ningsbanor i hjartat med kateterteknik)

o pacemaker

Sammanfattning och férslag till uppféljning

o hjartsymptom ar ovanliga hos barn men férekommer fran ca 10 aa

o barn med DM bor utredas med EKG vid diagnos

o uppféljande kontroller med EKG beroende pa symptom, familjan-
amnes, alder, genetik och tidigare EKG-forandringar

a ekokardiografi (ultraljud)

a 24-timmars-EKG, arbetsprov

a familjeanamnes, arftlighet

o DM bor misstankas hos barn med svara arytmier
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Thomas borjar skolan och far diagnosen DM

Under senare delen av forskolealdern var Thomas tal dnda sa pass bra
att han hjalpligt kunde gora sig forstadd. Han visade fortfarande inga
tecken pa uttalad muskelsvaghet.
-Han larde sig cykla nar han var 6-7 ar gammal och det hade stor be-
tydelse for hans sjalvfortroende och sjalvkéansla, séger Ann-Louise
som da blivit en del av familjen.

Infor skolstarten funderade Christer och Ann-Louise mycket pa vilken
skolform som skulle passa Thomas bast.

-Vi diskuterade med psykologer och annan expertis och kom fram till
att grundsérskola nog skulle passa Thomas bast, sdger Christer.

Det halvaret Thomas borjade skolan fick han tva halvsyskon.

-Det var mycket som hdande inom en relativt kort tidsrymd. Ann-
Louise och jag fick vart forsta barn. Thomas mamma fick sitt andra
barn och det barnet hade alla de typiska tecknen pa DM. Darfor utred-
des bade mamman och barnet och bada fick diagnosen DM, séger
Christer.

Ett halvar senare, nar Thomas gatt forsta terminen i skolan, fick ocksa
han diagnosen DM.

-Vi fick valdigt dalig information om sjukdomen och vi kande oss
som tva stora fragetecken. Vi fick ocksad motségande uppgifter pa hur
Thomas sjukdom skulle utvecklas. Forst fick vi uppgiften att han skul-
le bli battre efterhand och kanske till och med helt frisk. Nagot senare
fick vi veta att Thomas troligen skulle bli s&mre, men inte hur mycket
samre han skulle bli, sdger Ann-Louise.

Under tiden som detta skedde gick Thomas sin forsta termin i skolan
och valet av skolform visade sig vara lyckat. Thomas trivdes mycket
bra och gjorde framsteg.

-Samtidigt med skolstarten borjade han ocksa pa fritidshem. Thomas
har alltid varit mycket ”social” och har inte varit radd for att tala, trots
sitt funktionshinder. Det som gav problem nu var hans vansterfot. Den
hade aldrig blivit riktigt bra efter operationen och nu blev den ater
samre och borjade vrida sig inat i en besvarlig felstallning. Det slutade
med att man gjorde en ny operation, sager Christer.
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Erfarenheter frAn Bodenteamet

Overlakare Hakan Forsberg, Sunderby sjukhus, Luled, informerade
2003 om erfarenheter fran det s k Bodenteamet.

-Vart team bildades med hjalp av ekonomiska medel fran socialstyrel-
sen. Uppdraget var att soka upp alla patienter med DM i Norrbotten,
gora funktionsundersokningar pa dem med syftet att fa igang en bra
rehabiliteringsverksamhet for patienterna och deras familjer.

Teamet, som byggdes upp kring en sjukskdterska som arbetade heltid
I projektet, undersokte var och en av patienterna, gjorde tester och
kontroller och fick darmed en grund att ga vidare fran. Avsikten var
att patienterna och deras familjer skulle fa ett lattare liv.

Efter ett ars verksamhet hade teamet traffat 102 patienter i aldrarna
19-71 ar.

-De flesta vi traffade var friska som barn, men som dérefter tidigt
blev sjuka, samt unga vuxna. Nar vi fragade vilka problem de sokt
vard for var det ofta muskelstelhet hos de yngre och muskelsvaghet
hos de vuxna. Ett fatal sokte for 6gonproblem, starr, och nagra for
dagtrotthet och magsmartor, sa Hakan Forsberg.

Andningsproblematik i vuxen alder hade lett till att 24 patienter avlidit
i fortid p g a muskelsvaghet och EKG-forandringar.

-Av det insag vi att det ar valdigt viktigt att behandla luftréren med
slemlésande mediciner vid forkylningar och att inte vanta med sjuk-
husvard. Andningshjalpmedel kan ocksa bli aktuella.

Retledningssystemet, ett system av muskel- och nervtradar inom hjéart-
vaggarna, genom vilka hjartats delar regleras, ar paverkat vid DM fran
tondren och uppat.

-Vi har gjort manga undersokningar av hjartfunktionen vid DM och
bl a tagit manga vavnadsprover. De forandringar vi sett har varit fett-
och bindvavsinlagringar och viss fortvining, sa Hakan Forsberg.

Saledes vid DM:

a 8r avvikande EKG vanligt

o Okar EKG-avvikelsen med tiden

a finns ingen 6kad forekomst av arytmi

a bor medicineringen vara forsiktig

o ska patienten ha extra hjart-lungdvervakning vid narkos och opera-
tion
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o vid indikation 24-timmars EKG

Patienternas muskelkraft i handerna mattes och man fann ingen skill-
nad mellan vanster och hoger sida och ingen skillnad mellan méan och
kvinnor.

-Sjukgymnastik &r viktig behandling vid DM. Alla med DM borde ha
ett eget sjukgymnastikprogram. For inte sa lange sedan trodde man att
det var skadligt att trana vid DM, men idag vet man att det inte ar sa.
Det gar bra att trana ganska hart, men da bor traningen inte vara kon-
tinuerlig, utan varvas med laggradig traning kanske tva ganger/vecka.

En arbetsterapeut kan hjalpa till att individualisera och anpassa tréa-
ningen samt gora en ADL-analys. (ADL= aktiviteter i dagligt liv, t ex
att kla sig/kla av sig, ata, skéta hygienen mm)

Thomas har las- och skrivproblem

De forsta fem-sex aren i skolan gick bra fér Thomas, men han larde
sig inte lasa och skriva.

-Under flera &r dolde han handikappet genom att lara sig ord och korta
meningar utantill. Men till sist, nar det stalldes storre krav pa lasning
och skrivning, forstod vi att han mojligen ocksa hade dyslexi, sager
Ann-Louise.

De senaste tva aren har Thomas fatt det jobbigare pa flera satt.
-Problemen i skolan har blivit stérre och hans sjukdom har blivit tyd-
ligare och mer typisk for DM. Markligt nog tycks hans sjukdom ga i
skov. Ibland méar Thomas mycket béattre och ibland mycket samre och
det ar ganska stor skillnad mellan tillstanden, sager Christer.

Neuropsykologi vid DM

Psykolog Louise Hakends-Plate, Barnneuropsykiatriska Kliniken,
BNK, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, Géteborg, in-
formerade om neuropsykologi vid DM. Louise Hakenés-Plate har
ocksa ingatt i det team som arbetat med den stora studien som
namnts tidigare i nyhetsbrevet.

-Det jag tanker informera om &r begavning, hur olika funktioner
paverkas hos barnen, beteende samt risk- och skyddsfaktorer. Jag
kommer ocksa att beratta vad som ar gemensamt for era barn och
som redovisas i studien. Pa sjukhuset gor jag utredningar pa barn
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med neuropsykiatriska fragestéllningar, bl a tittar jag pa hur barn
klarar olika uppgifter och aktiviteter.

Begavning kan matas pa olika satt, med olika metoder anpassade
till barnens utvecklingsniva:

Griffith utvecklingsskala I 0-2 ar och 1l 2-6 ar ett utvecklingstest
som mater pa vilken alder barnet fungerar, vilket innebar att man
tittar narmare pa

a motorik

a ga-handkoordination

a socialt beteende

a horsel och tal

a performance (hur barnet utfor praktiska uppgifter)

a praktiskt resonemang (endast skala I1)

-Griffith ar ett gammalt material, som man kan anvénda ganska fritt
och som maéter utvecklingsnivan hos barnet och inte begavningen.

Weschlser skalorna mater begavning och man far en intelligens-
kvot. Testerna &r uppdelade i en verbal del och en s k performance
del

For forskolebarn anvédnds WPPSI, som méter barnets starka och
svaga sidor och som ger ett bra underlag for den pedagogiska plane-
ringen.

-Ofta tycker barnen detta ar roligt, eftersom vi alltid backar nagra
steg nar barnet inte forstar eller klarar en uppgift.

Forskolbarn anvands WISC

FoOr vuxna anvénds WAIS

-WPPSI, WAIS och WISC é&r uppbyggda pa samma séatt dar testre-
sultaten innebar att man kan bestiamma en allméan begavningsniva
hos barnet. Manga ganger &r foraldrarna med under testen som visar
var barnet befinner just vi testtillfallet, sa Louise Hakenas-Plate.

IQ ar en genomsnittssiffra pa begavning dar manga olika delar
testas. Befolkningen i helhet har en 1Q pa 100, plus /minus 1 stan-
darddeviation.
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-Det ar svart att ange en exakt siffra och darfor ar det mer rattvist att
ange ett varde inom ett omrade, exempelvis: 95-105.

| Performance delen ingar bl a att urskilja monster, att forsta hur
saker och ting hanger ihop, att kunna generalisera kunskap, att kun-
na planera och gora saker viss foljd, att planera sina rorelser, koor-
dinera 6ga/hand, osv. Verbala uppgifter mater bl.a. allmankunskap,
formaga att uttrycka sig och forsta vardagliga skeenden.

-Manga barn har en véldigt ojamn profil, dar en del ar mycket duk-
tiga verbala, men svaga i delar av performance och vice versa. Vi
har sett att barnen med DM Klarar sig ratt bra i 1dg- och mellanstadi-
et, men sedan kommer problemen och da med samre resultat pa Per-
formance delen &n pa den verbala delen.

Ett annat i ar instrument &r en strukturerad intervju, som méter bar-
nets adaptionsférmaga.

-Det kan ha betydelse att veta barnets funktion i vardagen. Skalan
kan ocksa anvandas nar det inte finns forutsattningar att utféra nagot
begavningstest. Det ar viktigt att samla sa mycket information som
mojligt. Resultatet kan anvandas for att bedoma barnets niva nar det
galler sprak, social formaga, ADL, motorik, mm.

Funktioner

o Executiva funktioner ar ett begrepp som omfattar manga olika
delar av betydelse for funktion, t ex:

a aktivering

a prioritering

a fokusering

g energi

@ gutomatisering

a arbetsminne

-Executiva funktioner har inte det lilla barnet, det utvecklas med
aldern. Det ar kansliga funktioner som paverkas snabbt av hur vi
mar och om man far svarigheter av nagot slag, sa Louise Hakenés-
Plate.

Motorik
Fin- och grovmotorik paverkas av flera faktorer, bl a hur vi planerar
olika rérelser och 6ga-handkoordination.
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-Viktigt ar exempelvis hur vi uppfattar en form och hur vi aterger
den. De har funktionerna kan man undersdka med ett sarskilt test;
VML, Visuell Motorisk Integration.

Risk och friskfaktorer

Alla, bade barn och vuxna, har béattre och samre dagar. Till detta kan
det finnas flera orsaker, t ex hur vi sovit och &tit, men ocksa hur
begriplig dagen ter sig.

-Barn med svarigheter inom autismomradet har ofta problem med
att exempelvis generalisera kunskap fran tid till annan. Det barnen
lar ena veckan kan de behdva lara om nésta vecka. Véaldigt mycket
handlar om begriplighet och tydlighet med t ex vad, var, nér, borjan
och slut pa aktiviteter.

Det ar darfor ocksa viktigt att stalla adekvata krav, exempelvis i
skolan, dar man inte alltid vet var barnet befinner sig, vilken utveck-
lingsniva det ligger pa. Har barnet ett bra sprak ser man inte alltid
sadant som barnet har problem med.

-Ar barnet passivt, fogligt och sitter talmodigt dar det sitter, sa blir
det latt bortglomt. P g a mimikfattigdomen blir ocksa de har barnen
extra svara att "lasa av”.

Speciellt for barn med autism ar deras svarigheter att forsta att andra
tanker pa sitt satt och forsta andra manniskors kroppssprak.
-Svarigheter inom autismomradet kan se olika ut och utvecklas oli-
ka. Det finns emellertid satt och metoder att hjalpa de har barnen,
framfor allt med tydlighet i den information de far och forutsagbar-
het, sa Louise Hakenas-Plate.

Kommunikation

Logoped Gunilla Thunberg, DART, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade om kommunikation och kom-
munikationsstod.

-Jag kommer att informera om DART, om fordelar och nackdelar med
olika AKK, d v s alternativ och kompletterande kommunikation.

DART &r 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-
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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 fortsatte med att informera om kommunikation och
AKK samt Kom-kIT, kunskap om kommunikationsstéd och IT for
personer med autism. Det senare &r, enligt Gunilla Thunberg, anvénd-
bart &ven om barnet inte har autism.

Kommunikation och AKK

Mojligheter till kommunikation ar en réttighet som alla ska ha.

-Det ar da viktigt att tdnka pa att kommunikation ar mycket mer &n
bara tal. Har barnet talsvarigheter bor det fa logopedhjélp tidigt och
mojligheter att préva nagon annan alternativ och kompletterande
kommunikation (AKK) for att uttrycka tankar och kanslor.

Viktigt att veta &r att AKK inte hindrar talutvecklingen, utan fungerar
tvartom stimulerande. Har barnet kapacitet for talutveckling sa kom-
mer barnet att anvanda den for att tala. Det visar all tillganglig forsk-
ning.

-Jag tycker inte att man ska satsa pa det ena eller det andra utan bade
och. Ju fler satt att kommunicera som fungerar for barnet, desto battre
blir kommunikationen. Och jag tycker att era barn bor fa hjalp av lo-
goped tidigt, sa Gunilla Thunberg.

Gunilla Thunberg visade en film om AKK och informerade darefter
oversiktligt om olika AKK, form, férdelar och nackdelar med vart och
ett av hjalpmedlen:

o Kroppssprak

o Teckenkommunikation

o Foremal

a Foton (digital kamera)

a Tecknade bilder/symboler

o Grafiska symbolsprak- Bliss

o Datorbaserade hjalpmedel med talsyntes

-De hdar AKK-hjalpmedlen har alla fordelar och nackdelar. Det finns
enkla och mer eller mindre naturliga hjalpmedel sdsom kroppssprak
och teckenkommunikation. Nackdelar med dessa &r 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
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ger stora uttrycksmojligheter, men kréver kunskap hos omgivningen
samt omfattande utrustning.

Vilka AKK och hjalpmedel man valjer beror bl a pa det enskilda
barnets mentala och motoriska utvecklingsniva, intresse och resurser i
omgivningen.

-Som utgangspunkt bor man bestamma vilka aktiviteter man vill att
barnet ska/kan klara, eller vilken delaktighet man vill att barnet ska
uppna. Sedan &r det forstas ocksa viktigt att ta hansyn till det enskilda
barnets hélsotillstand och kroppsfunktioner, t ex motorik, visuell, au-
ditiv och kognitiv formaga. Detta tillsammans med omgivningsfakto-
rer och personliga faktorer bildar grund for valet av AKK.

Nya foto-, bild- och symbolsystem utvecklas och andra, aldre hjalp-
medel forsvinner 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 att kunna anvanda AKK é&r det viktigt att man far utbildning som
foralder.

-Detta &r mer givet nér det galler TAKK-Tecken som AKK, men &r
mycket viktigt ocksa om man vill anvanda bilder och symboler. Ofta
behGver man da ocksa ett bra program for att ta fram kommunika-
tionsbilder och stdd, helst i form av en kurs, for att komma igang.

De program som Gunilla i férsta hand rekommenderar ar Boardmaker
eller Widgit Symbolskrift. Det senare ar ett mycket bra program som
barnet kan anvanda som stod for las- och skrivutveckling.

Barnen behdver darfor stod med bild och ljud for att lara sig lasa med
helordsmetoden som huvudsaklig metod. Widgit ar da ett utmarkt pro-
gram och manga sarskolor har nu borjat inforskaffa det.

Har barnet svart med koncentration och uppmarksamhet &r datorn
extra viktig som kompenserande hjalpmedel.

-Det &r intressant att fundera dver varfor just datorn ofta fungerar sa
bra som hjalpmedel fér dessa barn. Jag tror att det bl a beror pa att den
som anvander datorn har full kontroll pa utfallet och direkt kan se re-
sultat av vad man gor. Skarmen ar attraktiv, rolig och lockande och
gor det lattare att sortera bort ovidkommande ljud och aktiviteter.
Tangentbordet underlattar dessutom for den som har svart med papper
och penna, sa Gunilla Thunberg.
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Oralmotorik
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Det mest spannande pa kommunikationshjalpmedelsomradet tycker
Gunilla Thunberg &r att man nu kan bérja anvanda sma handdatorer
som hjalpmedel.

-Har kan man lagga in barnens kommunikationsbilder och fa tal till.
Barnet kan ocksa latt utnyttja handdatorns andra funktioner som ka-
mera, diktafon, telefon och sms (med bildstdd). Detta ar dock nya
hjalpmedel som tar en del tid att anpassa bra for barnet. Ar man intres-
serad behdver familj, habilitering och skola stod fran nagot kommuni-
kations- eller dataresurscenter. Jag tror mycket pa den nya generatio-
nen hjalpmedel och har hittills n&stan enbart positiva erfarenheter av
dem.

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& DARTSs hemsida, www.dart-gbg.org,
finns ocksa information och material som gar att hamta hem.

Thomas har idag blivit sémre och kommit mer ini sk klassisk DM.
-Han har oftare ont och verkar oftare vara mycket trott. Hans mimik ar
nastan obefintlig och handerna har intagit en typisk inatvand stéllning
med Overstrackbara fingrar. Eftersom han véxer sa mycket nu sa haller
hans opererade fot pa. att sakta vridas inat igen, sager Ann-Louise.

Thomas &r pa eftermiddagshem och déar trivs han bra. Han gar ocksa
regelbundet i simskola.

Talet &r fortfarande mycket otydligt och Ann-Louise och Christer
tycker att det ar svart att alltid hora vad han sager.

Thomas ar mycket fortjust i att titta pa TV. Sarskilt mycket tycker han
om filmer som gjorts efter Astrid Lindgrens bocker.

-Han gillar ocksa att sitta vid datorn och arbeta med intressanta, laro-
rika och pedagogiska program, sager Christer.

Logoped Lotta Sjogreen , Mun-H-Center, Goteborg, informerade
om oralmotorik vid DM.
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Vanliga orofaciala problem/funktionsnedséttningar som forekom-
mer vid DM &r:

a forsvagad muskulatur (ansikte, lappar, gom och svalg)

a Oppet bett och korsbett

o talsvarigheter (otydligt tal)

o 4t- och svéljsvarigheter (28 % nagon form av &t- och dricksvarig-
heter)

o dregling /17 % mattlig, 64 % ingen, 2 riklig, 17 mild)

o muntorrhet

a utslatad mimik

o dalig munhélsa

-Tillsammans med tandlakare har vi undersokt barnen och da foljt
ett observationsschema nar det gallt muskler i ansiktet och i munnen
samt tander och bett, sa Lotta Sjogreen.

Som en del i undersdkningen ingick videoinspelning av ett kortare
samtal med varje enskilt barn.

-Med hjélp av den inspelningen kunde vi studera narmare lappar,
kéke och tunga i viloposition, lapp-, kdk- och tungrorelser nar bar-
net blaser, suger, dricker ur glas, dter med sked, biter av, tuggar och
svaljer samt vid repetition av ord och ljudramsor.

Med hjalp av frageformular samlades uppgifter in som rérde barnet
i allmanhet, vilken tandvard det fick, hur matsituationen fungerade
och om barnet dreglade eller ej.

Resultaten av undersokningen blev:
Mimik

1% hade normal mimik
16 % hade latt utslatad mimik
39 % hade mattligt utslatad mimik
45 % hade gravt utslatad mimik

Rorlighet svar medf  mild medf barnd
Nedsatt lappmotorik 100 % 92 % 71 %
Nedsatt tungmotorik 60 % 23 % 36 %

Paverkan pa talets forstaelighet
9% inga talsvarigheter
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28 % nagot otydligt tal

42 % svarforstaeligt tal

18 % mycket svarforstaeligt tal
4 % saknar tal

-De talsvarigheter det ar frdga om i det har fallet &r bl a att barnen
ersatter lappljuden, har otydligt och nasalt tal. Sprakutvecklingen ar
forsenad. Kommunikationsménstret praglas av langa monologer om
kdrt amne samt god formaga att lara sig utantill.

-Slutsaterna nar det galler orofaciala problem hos barn med DM &r
att flertalet av barnen har sddana problem. Problemen ar dessutom
nagot vanligare och ofta mer uttalade hos barnen med medfédd DM
jamfért med barn med den barndomsdebuterande formen. Barnen
lar sig kompensera for sina munmotoriska funktionsnedsattningar.
Effekten av tidigt insatt munmotorisk traning behdver utvérderas, sa
Lotta Sjogreen.

Utveckling av orofaciala funktioner

Efter fyra ar kom barnen pa aterbesdk och nya undersékningar gjor-
des, vilka visade, nar det gallde att tala och forsta tal, ata och dricka
samt salivkontroll, att

a 14 % hade forbéttrats

a 23 % var oférandrade

2 40 % hade forsamrats

a 10 % hade forsamrats vad géller mimiken, ingen hade forbéttrats
-Slutsatsen blir att orofaciala funktionsnedséattningar &r vanliga hos
barn och ungdomar med DM, sarkilt nar det galler den medfddda
formen. Tecken pa forsamringar ar utslatad mimik och samre saliv-
kontroll. Barnen bor dérfor remitteras till logoped, sa Lotta Sjogrén.

Lotta Sjogrén avslutade med att visa olika hjalpmedel och metoder
for att stimulera munmotoriken, bl a olika blas- och sugévningar,
munskarm for att starka lappar och kinder och Toykit for tuggtra-
ning.

Sjukgymnastik

Sjukgymnast Anna-Karin Kroksmark, Regionala Barn- och ung-
domshabiliteringen, Drottning Silvias Barn- och Ungdomssjukhus,
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informerade om de resultat fran studien som hade med motoriken att
gora hos barn med DM.

Motoriska problem som férekommer vid DM ar:

a ledfelstéllningar i kombination med strama muskler
a muskelsvaghet

@ omogen motorik

a balans- och koordinationsproblem

a myotonier, d v s muskelkramper, -spanningar

o en blandning av ovanstaende

Studien visade att ledfelstéllningar och strama muskler férekom
redan vid fodseln, dar klumpfotter och hoftluxationer inte var ovan-
liga.

-Fot- och ryggdeformiteter forefoll att oka med aldern och tilltagan-
de muskelsvaghet. Strama muskler bor behandlas med stretching,
skenor, ortopediska skor, statraning och i mer uttalade fall med or-
topedisk operation, sa Anna-Karin Kroksmark.

Muskelstyrkan undersoktes i den har studien med en elektronisk dy-
namometer. Tio muskler i skuldra, arm, hand, hoft, knd och fot under-
soktes hos barn med mild medfédd DM och barndomsdebuterande
DM och jamfordes med en kontrollgrupp.

Resultaten av undersokningen néar det gallde muskelsvaghet visade:
a att barn med DM é&r svagare &n barn i kontrollgruppen i de flesta
undersodkta muskelgrupperna

a att det fanns en signifikant skillnad mellan barn med mild med-
fodd DM och barndomsformen av DM endast nar det galler de
muskler som lyfter foten

o att nagra av barnen med barndomsformen av DM har normal mus-
kelstyrka.

Grovmotorisk formaga

Undersokningen som géllde grovmotorisk formaga innefattade flera
olika moment, bl a huvudlyft, satta sig upp, sitta, rulla runt pa gol-
vet, resa sig upp fran golvet, resa sig fran sittande, sta, sta pa ta, sta
pa ett ben, ga i trappa.
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-Resultaten av denna del av undersokningen visade att fa barn hade
problem att ga, springa, resa sig upp fran golvet eller att ga i trappa.
De svaraste uppgifterna for barn med DM var att hoppa, att sta pa
hélarna och att lyfta huvudet. Barn med DM hade l&gre poang an
kontrollgruppen och barn med svar medfédd DM hade den mest
paverkade motoriken. Det finns ocksa ett visst samband mellan mo-
torik och antalet CTG-repetitioner.

Slutsatsen av undersokningen ar att de flesta barn med DM lar sig
ga och springa, men manga av barnen har problem med nedsatt
muskelstyrka, fotdeformiteter, koordinationsproblem och ett omoget
rorelsemonster, vilket ofta paverkar motoriken.

-Musklerna ar paverkade hos barn med DM, men det finns en stor
individuell variation nér det galler svarighetsgraden. Motorisk tra-
ning, rekommenderas, exempelvis att ga och rora sig ute i naturen
pa ojamnt underlag, att cykla, bada och simma, vilket kan forbattra
balans, koordination, styrka och kondition. En sjukgymnast kan
tipsa om olika motoriska dvningar, men kan ocksa ge rad om barnen
har problem med lungfunktion eller nedsatt formaga att hosta, sa
Anna-Karin Kroksmark.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlikare Asa Méartensson och logoped Lotta Sjogreen, Mun-H-
Center, Goteborg, informerade om funktioner i och kring munnen.

Mun-H-Center ar ett nationellt orofacialt (mun och ansikte) kunskaps-
center for sallsynta diagnoser.

- | Mun-H-Centers uppgifter ingar bl a att samla in, bearbeta och spri-
da information med inriktning pa problem som har med munnen att
gora, exempelvis att prata och att dta. Bettavvikelser, dregling och
behov av sarskild munvard ar ocksa vanligt férekommande vid ovan-
liga medfddda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nira samarbete med Agrenska sedan manga ar.
-Under Agrenskas familjevistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjalp av
sarskilda frageformular till foraldrarna om barnets tandvard och mun-
hygien samt eventuell problematik kring munmotorik och munhélsa.

Nyhetsbrev nr 304 © Agrenska 2007 25



Dystrofia myotonika

Mun-H-Centers tandlakare och logoped gor ocksa under familjeveck-
an en oversiktlig undersokning av barnens munférhallanden. Saval
observationerna vid undersokningen som uppgifterna i frageformula-
ret dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center. Familjerna bidrar pa
sa vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid sall-
synta tillstand och sjukdomar.

-Genom att vanda sig till Mun-H-Center kan tandvardspersonal, annan
vardpersonal och familjer fa information och rad kring fragor om
munhélsovard, munfunktion och tandbehandling.

I Mun-H-Centers uppgifter ingar ocksa utbildning, handledning, kon-
sultation, viss behandling, forskning och metodutveckling. Informa-
tion finns pa www.mun-h-center.se Dér finns dven information om
hjalpmedel varav en del finns till forséljning.

Fran 2003:
Musklerna i och kring munnen &r ofta forsvagade hos barn och ung-

domar med DM.

-Detta kan medfora problem med att suga, tugga och svélja. Mimiken
blir ocksa paverkad. Otydligt tal ar vanligt. Svaga muskler i mjuka
gommen gor talet nasalt och svaga lappmuskler medfor svarighet att
gora lappljud. Flertalet barn med DM har en forsenad sprakutveckling

Det finns stora skillnader i problembilden mellan barnen och darfor
maste varje barn bedémas individuellt.

Tandlakare Monica Engvall informerade om sin undersdkning av
tandhdlsan hos vuxna med DM.

Vanliga problem hos vuxna med DM é&r bettfel, hogt gomvalv,
trangstallningar, kakledsbesvar, svarigheter att tugga och svélja
samt munandning och muntorrhet.

-Kakledsbesvaren kan bland annat innebéra att kaken laser sig eller
hoppar ur led. En del far knappningar i kakleden. Exempel pa tugg-
och svaljproblem &r samre bitkraft, langre tuggtid och svarigheter att
svalja beroende pa svaghet i tugg- och svalgmuskulatur.

Undersokningarna har ocksa visat en 6kad forekomst av karies och
fyllningar, mer belaggningar pa tanderna samt fler fordjupade tand-
kottsfickor hos vuxna med DM.

-Personerna i undersokningen hade mindre salivmangd, sémre mun-
motorik och darmed samre sjalvrengoringsférmaga, langre sockertid

Nyhetsbrev nr 304 © Agrenska 2007 26



Dystrofia myotonika

(den tid socker stannar kvar i munhalan efter maltid), nagot samre
buffringsformaga (salivens formaga att motverka nedbrytning) och
fler kariesframkallande bakterier. Slutsatsen av undersékningarna
visar en 0kad risk for karies hos vuxna med DM. Behovet av indivi-
duellt anpassad profylaktisk vard ar darfor av storsta vikt.

Den pagaende undersokningen av barn och ungdomar med DM i
Véstra Gotaland visar okad frekvens av karies, beldggningar och
bettfel &ven hos dem.

-Sarskilt pojkar tycks vara drabbade av beldggningar, tandkottsin-
flammation och karies. Detta visar sig bade i tvarsnittsundersokning
och i en longitudinell uppféljning dar 6kningar gentemot kontroll-
gruppen sarskilt tycks drabba pojkar, aven om flickor med DM ocksa
har mer karies och beldggningar jamfort med kontrollgruppen.

Ungdomar med DM har, liksom de vuxna, 6kade symtom pa kakleds-
besvar och klagar mer an barnen och ungdomarna i kontrollgruppen
over trétthet vid tuggning och smarta vid forsok att gapa stort.
-Gapformagan ar nagot samre an hos kontrollgruppen. Bettfel i form
av frontalt Gppna bett och korsbett dr ocksa vanliga hos barnen och
ungdomarna med DM.

Tandbehandling &r lite svarare for barn och ungdomar med DM att
klara av.

-Manga av dem har behovt narkos for att kunna fa tandvard utford. Ett
vardprogram inriktat pa intensifierad férebyggande tandvard med rela-
tivt frekventa besok hos hygienist eller profylaxtandskoterska ar lamp-
ligt for de flesta patienter med DM, bade for att forebygga tandsjuk-
domar och for att ge en skonsam tillvanjning till tandvard.

Pedagogiska aspekter, erfarenheter fran Agrenska

Specialpedagogerna AnnCatrin Rojvik och Astrid Emker, Agrenska,
informerade om pedagogiska aspekter, erfarenheter fran Agrenska.

-Under familjevistelserna, da ofta tio barn med diagnosen kommer till
Agrenska, sammanstéller vi de erfarenheter vi far om syndromet med
hjalp av dvergripande fragor till forskollararen/lararen och ett observa-
tionsmaterial utformat av Agrenska. Dessutom inhamtar vi aktuell och
adekvat medicinsk information. Malsattningen med observationerna ar
att hjalpa barnen i forskolan, skolan och vardagslivet. Efter den har
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familjeveckan kommer vi att ta kontakt med varje enskilt barns skola
och berétta vad vi sett, om fordldrarna tycker att det ar bra.

Den pedagogik som passar det enskilda barnet med séllsynt diagnos
utformas utifran

a individens forutsattningar

a generell specialpedagogik

a specifik kunskap om diagnosen

-Syndromdiagnoser ar kombinationer av symptom som férekommer i
varierande svarighetsgrader och ger komplexa konsekvenser.

| de évergripande fragorna till lararen/forskollararen ingar bl a

o ge exempel pa sadant som fungerar bra for barnet i forskolan/skolan
o vilka svarigheter upplever ni att barnet har i forskole-/skolsitua-
tionen och nér blir de mest tydliga

o hur forebygger ni dessa svarigheter och hur gor ni for att ge barnet
hjalp

Observationerna av barnen utgar fran basfakta d v s alder, kon, skola,
eventuellt stdd och hjalp och inriktades pa féljande omraden:
a social och kanslomassig utveckling

o kommunikation, sprak och tal

a grov- och finmotorik

a perception (det man uppfattar med sina sinnen)

a begreppsuppfattning

a undervisning enskilt och i grupp

a karndmnen d vs matematik, lasning och skrivning

a idrott

a fritid och raster

Under familjevistelsen tas storsta mojliga hansyn till varje barns/ung-

doms individuella omvardnadsbehov genom att bl a:

a genom att ge mojlighet till lugn och ro

a anpassa tider efter barnens/ungdomarnas behov, t ex mattider

o skapa en tillganglig miljo med hjalp av pallar, bord, skap och toalet-
ter pa ratta hojder

Ett axplock ur observationsmaterialet visade bl a nér det gallde
1/ att stimulera kommunikation, sprak och tal att anvanda:
o stodtecken, bilder, kroppssprak

o sang, rim och ramsor

o spraklekar och beréattelser

o samarbetslekar, sasom walkie-talkiegdmme

Nyhetsbrev nr 304 © Agrenska 2007 28



Dystrofia myotonika

a ge tid

2/ att minska konsekvenserna av inlarnings- och koncentrations-
svarigheterna att:

o anvanda samma struktur och aterkommande aktiviteter

a ge korta, enkla och tydliga instruktioner med hjalp av tecken och
bilder

a utforma mer individuellt anpassade arbetspass

@ varva gruppaktiviteter med sjalvstandigt arbete

a varva vélkant med nytt

o varva lugna, mer koncentrationskravande aktiviteter med sadana
som ar mer motoriskt krdvande

3/ att bidra till att starka sjalvkanslan, det sociala samspelet och
kamratrelationer att:

a ge positiv forstarkning och stédja barnet i kontakter, relationer och
handlingar

o ge vuxenstod nar sa behdvs, t ex under arbetspass, uteaktiviteter och
tider mellan olika aktiviteter

o arrangera samarbetsévningar och gemensamma lekar dar var och en
deltar pa sina egna villkor och far uppleva att de lyckas

o arrangera lekar dar barnet, ungdomen far sta i centrum

4/ att bidra till 6kad insikter och kunskaper om funktionshindret,
att:
a ge skoleleverna medicinsk information, mojligheter att samtala om
hur det ar att ha funktionshindret samt att traffa andra i samma situa-
tion

5/ att stimulera fin- och grovmotorik genom

o bild och form, dar barnen malar och klistrar

o fysiska aktiviteter med grov- och finmotoriska inslag sasom prome-
nader i skogen och plocka snéackor pa stranden

o varva lugna aktiviteter med sadan som ar mer fysiskt kravande

For att hjélpa barnen kravs medicinsk kunskap om diagnosen, kart-
laggning av barnets problematik, kartldggning av skol- och forskole-
miljon, anpassning av verksamheten samt samverkan mellan bl a habi-
litering, skola, barnhalsovard och foraldrar.

-Barnen behdver ofta noggranna forberedelser infér olika moment och
aktiviteter, fa klart for sig med vilka, hur lange, sedan, o s v, vid olika
aktiviteter samt fasta rutiner och tydlig struktur. Ett atgardsprogram
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som bygger pa medicinsk kunskap och kartlaggning av barnets starka
och svaga sidor bor ligga till grund féren anpassning av verksamheten.

Familjesituationen, syskonrollen

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Lyckans backe, Vallda, in-
formerade om familjesituationen och syskonrollen.

-P& Agrenska har vi intresserat oss for familjesituationen och syskon-
rollen i familjer med barn med funktionshinder, med inriktning pa
stress och vélbefinnande samt habiliteringsprocessen. I de forsknings-
projekt som jag ingatt i ville vi ocksa ta reda pa vad som ar gemen-
samt for familjer med barn med ovanliga funktionshinder i férhallande
till situationen dar funktionshindret ar mer vanligt.

Att klara av, bemastra, en familjesituation som startar i kaos i o m att
man far ett barn med ett ovanligt funktionshinder, ar en process utan
nagra givna losningar.

-Det stélls stora krav pa att hitta drivkrafter till férandring, att ga fran
kaos till bemastring och en insikt om vad som behdver goras. Men
detta ar sallan nagon ratlinjig process. Nar man tycker att man precis
hittat bra I6sningar kan man, av olika skal, falla tillbaka i kaos, sa
Andreas Tallborn Dellve.

Kaossituationen innebér ofta

@ att man saknar kontroll 6ver sitt liv

o kanner brist pa kompetens att hantera situationen
o k&nner existentiell radsla

o att man bara fokuserar pa sjukdomen

a ovisshet

a social isolering

Vandpunkten kan komma

a genom egna Kritiska reflexioner, eller med hjalp av assistent

g med tiden

a p g a Okad egenkompetens

o nar barnet mar battre

-Den kan ocksa komma genom meningsskapande normalitet, livskun-
skap/l&rande och en ny sékerhet.
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Bemastring innebar att man skaffat en kontrollerad struktur pa sitt liv,
dar det exempelvis kan inga att som foraldrar forsoka ta reda pa sa
mycket som mdjligt om barnets sjukdom.

-Det finns strategier for bemastring, d v s olika satt att angripa pro-
blemen pa. Ett satt ar att fokusera pa ett problem i taget och forsoka
finna l6sningar som fungerar. Ett annat, mindre konstruktivt satt, ar att
undvika allt som har med barnets sjukdom att gora. Ytterligare ett satt
ar att bara sta ut med situationen, sa Andreas Tallborn Dellve.

Bakgrunden till ett av forskningsprojekten med inriktning pa familje-
situationen, var att det ofta ar svart for foraldrar till barn med ovanliga
funktionshinder att fa bra och relevant information och att manga kan-
ner sig véldigt ensamma.

-Det kréavs ocksa mer aktiva och kompetenta foraldrar som inte séllan
fungerar som advokater for sina familjer, vilket ofta &r ett stort pro-
blem. Det kravs ocksa mer kunskap, mer delaktighet i habiliterings-
processen och kunskap hur man béast forhandlar med sociala myndig-
heter och stodinstanser.

En fraga man stallde i projektet var om det var mojligt att forbattra
situationen (bemastringen) snabbt, med tanke pa stress, valbefinnande,
socialt stod, livskvalitet mm genom ett intensivt kunskapsprogram.

-Vi tittade pa hur foraldrarna upplevde stress och belastning fore ett
familjeprogram (intensiv familjeintervention) direkt efter programmet,
efter sex manader och efter ett ar. Det vi bl a sag var att mammor upp-
levde mer stress dn pappor t ex nér det gallde social isolering jamfort
med en kontrollgrupp. Pappor upplevde hdg foraldrastress darfor att
de tyckte att de saknade kunskap och kompetens att hantera situatio-
nen.

Né&r det galler halsa och valbefinnande tyckte mammor att de hade
sdmre halsa och mer halsoproblem &n papporna fére familjeprogram-
met. Efter programmet hade inte hélsan forbéattrats, men tréttheten
hade minskat och stodet fran partnern okat.

Kunskap om barnets funktionshinder har stor betydelse nar det géller

formagan att hantera vardagliga problem som hér samman med bar-
nets funktionshinder.
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Efter programmet hade bade mammor och pappor fler aktiva strategi-
er for att hantera familjens situation. Rad och tips fran bl a medicinsk
expertis togs mer vélvilligt emot.

-Det &r svart att vardera vad som ar "basta” strategin. | allmanhet ar de
aktiva val varje individ gjort bast pa sikt, bade nar det galler den egna
hélsan och familjens hélsa, sa Andreas Tallborn Dellve.

Sammanfattningsvis kan man sdga att ett intensivt kunskapsprogram
kan vara till god nytta for foréldrar, sarskilt for pappor och for heltids-
arbetande foraldrar av bada konen.

| projekten ingick ocksa att utvardera kvalité och delaktighet i habili-
teringsprocessen fore och efter ett kunskapsprogram.

-Fore programmet skattade foraldrar till barn med ovanliga funktions-
hinder att deras delaktighet i habiliteringsprocessen var lagre i forhal-
lande till kontrollgruppen (féréldrar till barn med mer vanligt fore-
kommande funktionshinder). Efter programmet 6kade kraven pa en
bra habiliteringsprocess och ndrmade sig kontrollgruppens krav.

Syskonrollen

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

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

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

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

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

o att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa
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-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 an det som ar

verkligt.

a att bli ”inslappt” och delaktig, eftersom det ar en familjeangeldgen-
het ndr ett barn har ett funktionshinder

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

habiliteringen osv. Syskonens kunskap &ar 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 stord

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

a att kunna ha kamrater hemma

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

| slutet pa familjeveckan informeras foraldrarna allmant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foréldrar 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.

Samverkan mellan forskola, skola och foraldrar

Damp/ADHD-konsulent Johanna Bjork, Agrenska, informerade om
samverkan mellan forskola, skola och foraldrar.

-I mina uppgifter ingér att informera i skolor, foreningar, kyrkor, mm
om olika diagnoser, exempelvis DAMP och ADHD for att 6ka forsta-
elsen for olika funktionshinder och stimulera till alternativa forhall-
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ningssatt till barn med olika svarigheter. Ofta fokuserar vi mer pa ett
barns svarigheter dn pa dess majligheter och det tycker jag vi ska dnd-
ra pa. Den hjalp barnen far bor utnyttja barnets starka sidor och med-
fora att de lyckas med sina uppgifter. Darmed far de ett béattre sjalvfor-
troende och stérkt sjalvkénsla.

Med hjalp av en neuropsykologisk utredning kan man se om exempel-
vis ett barn har en uppmarksamhetsstorning, vilket bl a kan innebéra
svarigheter med:

o koncentration/att behalla fokus pa en uppgift

o uthallighet

o att lyssna pa tilltal

a information/instruktion

a lattdistraherbarhet

o svarigheter att organisera

a glomska

@ motivation

-De flesta av oss kan ténka oss att skapa en motivation for att gora
trakiga saker. Men en del, bade vuxna och barn, beh6ver hjalp med
motivationen, t ex att man far géra nagonting trevligt nar man gjort de
trakigare sakerna forst.

En svarighet kan vara att barnet har problem med exekutiva funktio-
ner.

-Det kan innebéra att barnet har svart att halla kvar och félja en plan
samt tappar fokus pa vad uppgiften gar ut pa. Det har att gora med att
arbetsminnet, den korta informationen man maste ta till sig och behal-
la for att kunna utfora en uppgift, inte fungerar som det ska. Vuxna
kring barnet forstar inte alltid var problemet ligger och tror kanske att
barnet inte vill utféra en uppgift eller ar lat. | sa fall far kanske inte
heller barnet den hjalp det behdver, t ex hjélp att planera och struktu-
rera arbetspass och uppgifter.

Barnen kan ocksa ha problem med

o tidsuppfattningen d v s svarigheter med begrepp som strax, om en
stund, senare, mm.

-Da ar det till stor hjalp for barnet att man &r tydlig och valdigt kon-
kret.

@ att gora en strategisk plan

a att skjuta upp impulshandlingar

a att planera och strukturera sin dag
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En del av barnen kan ocksa ha svarigheter med den auditiva percep-
tionen, d v s hur man tar in och tolkar/bearbetar det man hor. Oronen
hor, hjarnan tolkar.

-En bild kan da fungera valdigt bra och forstarka det man sager. Ett fel
vi vuxna ofta gor nér vi pratar med barn ar att vi anvander alldeles for
manga ord. Om nagon inte forstar vad man sager sa upprepar vi garna
det vi sagt utan variation, istallet for att forséka formulera om budska-
pet sa att det blir enklare att forsta. Visuell perception innebéar att
Ogat ser och hjarnan tolkar/inser.

-Det finns barn som har svarigheter som alltid paverkar deras vardag
pa ett omfattande satt. Ibland inser inte omgivningen detta. Exempel-
vis finns det manga olika orsaker till att ett barn har koncentrations-
svarigheter. Det ar sddant som inte syns pa utsidan, sa det &r inte sa
konstigt att omgivningen ofta inte forstar barnens problem.

Johanna Bjork gav exempel p strategier som kan underlatta for bar-
nen i vardagen:

o Oka kunskaperna om funktionshindret hos omgivningen, vilket kan
leda till ett annat forhallningssatt

o fokusera pa barnets formagor istéllet for pa problemen

o anvanda kompensatoriska hjalpmedel, exempelvis datorer och band-
spelare

o anpassa skolans organisationen sa att den passar barnen och inte
tvartom

Sammanfattningsvis menade Johanna Bjork att det viktigaste &r att:

o fokusera pa det som fungerar bra hos barnet och téanka positivt, samt
starka barnets sjalvfortroende

a utveckla ett bra samarbete mellan hem och skola

a struktur och tydlighet underlattar for barnet

a ge barnet de hjalpmedel det behdver for trygghet och férutsagbarhet,
det kan vara en lapp i fickan med hallpunkter/tider, eller liknande
-Jamfér med de almanackor vi vuxna behover for att fa ordning och
forutsagbarhet i livet.

o undvik att barnet far uppleva misslyckande

o mot barnet pa "ratt” niva

o ge snabb feedback pa det som fungerar bra

o bemot barnet pa den utvecklingsniva dar det befinner sig i olika av-
seenden

o ta hansyn till om barnet har en bra dag (svarare uppgifter) eller en
dalig dag (lattare uppgifter)
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-Detta &r bland det svaraste skolpersonal stalls infor, att varken stélla
for hoga eller for ldga krav pa det enskilda barnet. Har kan man ha
hjélp av de utredningar som gjorts.

Johanna Bjork informerade ocksd om SIKA-materialet, ett samar-
betsmaterial som Agrenska utarbetat.

-SIKA star for Samarbete Information Kartlaggning Atgard. SIKA
materialet kan anvandas nar man beddmer att ett barn exempelvis har
koncentrationsstorningar, sa Johanna Bjork.

Huvudsyftet med materialet, som d&r ett strukturerat diskussionsunder-
lag inriktat pa neuropsykiatrisk problematik och angransande svarig-
heter, &r att ge skola och foréldrar ett konkret verktyg att samarbeta
kring.

-Ett bra samarbete mellan foraldrar och skola leder till elevutveckling,
bl a genom att man kan komma fram till uppgifter som kan ligga till
grund for atgardsprogram.

Information fr&n Agrenskas barnteam

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

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

Utifran den insamlade informationen bestams det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande malet ar att framja sjalvstandighet, samhérighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, WHO:s klassifikation av hélsotillstand. Det noggranna forbered-
elsearbetet ger bade barnen och Agrenskas personal trygghet under
familjevistelserna, sdger Astrid Emker.
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SmagruppsCentrum informerar

Samhallets stod

Informationskonsulent Siv Roberts, SmagruppsCentrum, Géteborg,
informerade om SmagruppsCentrum.

-SmagruppsCentrum ansvarar for arbetet med Socialstyrelsens kun-
skapsdatabas om ovanliga diagnoser. Nya texter tas fram och redan
befintliga uppdateras. | databasen finns information om drygt 200
ovanliga diagnoser. Underlagen till texterna skrivs av landets framsta
experter, kompletteras sedan av handikapporganisationer och patient-
foreningar och bearbetas av SmagruppsCentrum for att informationen
ska bli lattillganglig for allménheten. Allt material faktagranskas av en
expertgrupp. Forutom den utforliga informationstexten i databasen
finns ocksa en kort sammanfattande folder for varje diagnos.

SmagruppsCentrum ar ett nationellt informationscentrum for alla
ovanliga diagnoser, en verksamhet som finns vid Sahlgrenska akade-
min pd Goteborgs universitet.

-Verksamheten kan liknas vid en sambandscentral som samlar in,
sammanstéller och formedlar kunskap, svarar pa fragor och hjalper till
med informationssokning. Alla som soker information, eller har fragor
om en ovanlig diagnos, kan ta kontakt med oss och det &r kostnads-
fritt, sa Siv Roberts.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om samhéllets stéd
och inledde med att informera om lagstiftning for alla (Lagen om
allman forsakring, Socialtjanstlagen, Hélso- och sjukvardslagen, Skol-
lagen), och LSS (Lagen om stdd och service till vissa funktionshind-
rade) som kom 1994,

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

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

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stod och det tar mycket tid och kraft. Det
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bésta man kan gora som foréldrar 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.

Lagstiftning for alla, &r exempelvis lagar déar
A/ kommunen administrerar stod och hjalp t ex:
a Skollagen

a Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stod och hjalp t ex:

o Halso- och sjukvardslagen (som inte gar att verklaga)

Har ingar bl a habilitering, psykiatriskt stod, rad och stod enligt LSS,
hjalpmedel, sjukresor, mm

o Forvaltningslagen, AFL-lagen om allmén forsakring. (Se sarskilt
kapitel)

Dérutover finns LSS, Lagen och stéd och service till vissa funktions-
hindrade, som ar en ”pluslag” som kom 1994, som ersatter Om-
sorgslagen som kom 1986. LSS administreras av kommunen.

Om foraldrar exempelvis anser att deras barn behéver personlig assi-
stent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa vad
som star i Skollagen om detta stod. Men det &r inte enkelt gjort. La-
garna ar inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man har.
De &r mer resonerande och Gvergripande och darmed svara att tolka..
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.

LSS é&r en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas. Av-
sikten med LSS é&r att ge ménniskor med funktionshinder moéjlighet att
leva som andra. Ansokan lamnas till sérskild tjansteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.
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LSS &r avsedd for en sérskild personkrets som delas in i foljande tre
grupper:

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

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

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

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

I den nya lagen talas om de tio rattigheterna:

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 poende i1 familjehem eller i bostad med sarskild service fér 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 stoéd 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 anséker om stéd och hjalp.

I varje enskilt fall gors en individuell bedémning av LSS-hand-
ldggaren i kommunen.

-Som ansokande foraldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig n6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan overklaga det om ni inte &r nojda.
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Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stéd fran sam-
hallet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhallets stod. Den heter "Rattig-

heter/mdéjligheter”.
-Det gar bra att kontakta forsakringskassan och socialtjansten och be

om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsékringskassan”, sa Anna Lindfors.

Information fran forsakringskassan

Handlaggare Britt Akerstrom, Forsakringskassan, Goéteborg, informe-
rade om det ekonomiska stdéd familjer som har barn med funktions-
hinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handikapper-
séttning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig foraldrapenning.
-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 (100 750 kr/ar,
2007), tre fjardedels (75 563), halvt (50 375) och en fjardedels
(25 188). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Darefter kan barnet sjalvt even-
tuellt erhalla handikappersattning.

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

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

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
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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
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 hjalp och
vard under stérre delen av dygnet vara av betydligt stérre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall nér 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. For dem kan ersattning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Foréaldrarna till dessa
barn har ocksa ratt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis fordldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet.

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga diagnoser
Internetadress www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

SmagruppsCentrum — nationellt informationscentrum for ovanliga
diagnoser
Internetadress www.sahlgrenska.gu.se/sgc

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

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

National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar fran vetenskapliga tidskrifter
internetadress: www.nlm.nih.gov./
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OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man). Internetadress:
www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=OMIM

Namn och telefonnummer till fOrelasarna

Overlakare Mar Tulinius

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Sjukgusgenetiker Lena Samulesson
Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Barnlakare Anne-Berit Ekstrom
Barnkliniken

NU-sjukvarden NAL

461 85 Trollhattan

Tel: 0520- 910 00

Overlikare Daniel Holmgren

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg
Tel: 031- 343 40 00

Logoped Lotta Sjogreen
overtandlakare Asa Martensson
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Sjukgymnast/med dr Anna-Karin Kroksmark
Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 210 62

418 04 Goteborg

Tel: 031- 50 27 70
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Psykolog Louise Hakend&s-Plate

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg
Tel: 031- 343 40 00

Specialpedagog AnnCatrin Rojvik
socionom Anna Lindfors
Damp/ADHD-konsulent Johanna Bjork
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Handlaggare Britt Akerstrém
Forsakringskassan, Rehab
405 12 Goteborg

Tel: 031- 700 67 31

Logoped Gunilla Thunberg

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
DART

Kruthusgatan 17

411 04 Goteborg

Tel: 031- 739 80 80

Informationskonsulent Siv Roberts
SmagruppsCentrum

Goteborgs Universitet

Box 400

405 30 Goteborg

Tel: 031- 786 55 90

Overlakare Hakan Forsberg
Sunderby sjukhus

971 80 Luled

Tel: 0921- 670 000
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