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P4 Agrenska arrangeras vuxenvistelser ddr vuxna med funktionsned-
sattning bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under tre dagar tréaffas
ett antal vuxna med samma diagnos och/eller problematik, i det har
fallet dystrofia myotonika, vuxenperspektivet. Vistelser med vuxna
med den diagnosen har arrangerats pa Agrenska 2008 och 2009.

Vuxenverksamheten, som vénder sig till vuxna personer med séll-
synta diagnoser, erbjuder en unik mojlighet att traffas, fa tillgang till
aktuell kunskap, utbyta erfarenheter och reflektera. Under dagarna
halls forelasningar och diskussioner om funktionsnedsattningens kon-
sekvenser i vardagen, psykologiska och sociala aspekter, samhéllsin-
satser samt information om aktuell lagstiftning. Faktainnehallet fran
forelasningarna utgor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Eng-
strém, Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allmanheten
har forelasarna majlighet att lasa och lamna synpunkter pa samman-
fattningarna.

For att illustrera hur problematiken kan se ut att vara vuxen med en
funktionsnedsattning, finns en kortare intervju med en deltagare fran
varje vistelse.

Informationsskrifterna publiceras dven p& Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.
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Dystrofia myotonika

Medicinsk information

Overlakare Christopher Lindberg, Neuromuskulart centrum, Sahl-
grenska universitetssjukhuset, informerade 2008 och 2009 om medi-
cinska aspekter pa dystrofia myotonika, DM. Pa Neuromuskulart cent-
rum tar man enbart emot vuxna patienter med DM.

Man skiljer mellan DM-1 och DM-2. Den senare, som orsakas av ett
annat genfel an vid DM1, &r saledes en annan sjukdom, men med del-
vis liknande symptom som vid DM-1.

-Eftersom jag utgar fran att ni som kommit hit har DM1 behandlas
inte DM2 vidare i detta nyhetsbrev.

Nar begreppet DM anvands fortsattningsvis i nyhetsbhrevet avses sale-
des DM-1 som ocksa tidigare kallats Steinerts sjukdom.

DM é&r en av 600 kdnda neuromuskuléra sjukdomar och den vanligaste
muskeldystrofin hos vuxna.

-Pa Neuromuskulart centrum har vi kontakt med fler an 150 vuxna
personer med DM. Uppskattningsvis finns det 200-250 personer med
DM i Vistra Gotalandsregionen. DM ar inte vanligare i nagot av ko-
nen, sa Christopher Lindberg.

Arftlighet
| varje cell i var kropp finns en tre meter lang dubbelstrang, den s k

DNA-molekylen, som innehaller ungefar 20-30 000 arvsanlag/gener.
Strangen &r ett kompakt informationspaket som har en central roll for
hur vi fungerar och hur vi blir som manniskor. Strangen delas upp i 46
bitar, som under celldelning kan ses i mikroskop som kromosomer.
DNA-molekylens uppgift ar bl a att utgéra 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
uppsattning, ett fran mamman och ett fran pappan. Dessutom har man
tva konskromosomer, XX hos kvinnor och XY hos man.

Det finns olika typer av arftlighet. Den kan vara dominant, vilket ar
fallet vid DM. Dominant betyder att det racker med ett sjukt anlag
fran den ena foraldern for att barnet ska bli sjukt. En av foraldrarna
har saledes alltid sjukdomen, men den kan uttryckas milt och darfor
vara svar att diagnostisera.
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Dystrofia myotonika

-Eftersom mamman eller pappan med det sjuka anlaget ocksa har ett
friskt anlag ar risken att fa ett sjukt barn 50% vid varje graviditet. | en
familj dar den ena foraldern har DM, ibland med sa lite symptom att
denne inte fatt ndgon diagnos, kan alla barn i en syskonskara av ex-
empelvis fem ha DM. Men det kan ocksa slumpa sig sa att inget av
barnen far DM. Allt beror pd om barnet fatt det friska eller det sjuka
anlaget fran sin sjuka foralder, sa Christopher Lindberg.

Orsak till DM

DM orsakas av en forandring i den s kK DMPK-genen i kromosom 19.
Det finns manga olika typer av mutationer/férandringar i var arvsmas-
sa. Ibland faller exempelvis sma byggstenar/bokstaver bort, ibland
byter de plats med varandra.

-Vid DM blir det for manga bokstaver i en region/ett omrade av DM-
genen. | normala fall har en frisk manniska 5-35 repetitioner av CTG i
omradet. Blir det fler &n 35, men farre an 50, talar man om en expan-
sion, en instabil upprepning eller premutation, som man kan ha utan
att vara sjuk. Nar storleken pd CTG-expansionen okar Gver 50 upp-
kommer symptom fran flera organ darfor att andra gener i omradet
stdrs av expansionen.

Storleken pa expansionen, som okar med aldern, har saledes betydelse
eftersom symptomen darmed forvarras.

-Relativt lindriga, kanske inte ens méarkbara symptom kan efterhand
ge sig till kdnna och kanske upplevas som ett helt nytt symptom. DM
forvarras fran generation till generation. Mest tydligt blir detta, som
kallas anticipation, nar det sjuka anlaget kommer fran modern. En
mojlig orsak kan vara att en kvinnas alla dggceller finns med fran fod-
seln, medan mannens spermier bildas efterhand, sa Christopher Lind-
berg.

Fraga: Vad hander med barnet om bade mannen och kvinnan har
DM?

-Jag tror inte det ar forenligt med liv, kvinnan far missfall, sa Christo-
pher Lindberg.

Fraga: En bror till mig kanske ocksd har DM. Bor han testa sig
trots att han inte har ndgra symptom?

-Ja, det tycker jag, men det ar lite speciellt eftersom han inte har nagra
symptom. Var och en far bestamma sjalv hur man vill géra. Ur psyko-
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Dystrofia myotonika

logisk synvinkel kan det vara en ”"borda” att veta att man har ett sjuk-
domsanlag, men samtidigt s& tycker jag fordelarna av kunskapen
dvervager nackdelarna.

Indelning i huvudtyper

Utifran antalet upprepningar delar man idag in DM 1 i fyra former,
utan skarpa gréanser:

o svar medfodd (kongenital) form, som barnen fods med och som &r
den svaraste formen, arvs vanligen fran modern

o barndomsform, som debuterar under barndomen fore 10 ars alder

o klassisk form, som debuterar efter 10 ars alder eller i vuxen alder

o mild form, som debuterar i hdg alder

-Antalet upprepningar 6kar med aldern, vilket innebar att symptomen
okar. Men det ar viktigt att papeka att det inte finns nagon absolut
overensstammelse mellan antalet upprepningar och svarighetsgraden
pa sjukdomen, men det finns dnda ett visst samband.

DM ér en sjukdom som tenderar att forvarras fran generation till gene-
ration, vilket kallas anticipation. En kvinna med mild DM kan exem-
pelvis ha 80 upprepningar, hennes dotter 900 och en dotterson 2000.
Méan med DM lamnar saledes ofta enbart sma- och medelstora expan-
sioner.

Symptom

DM ar en multiorgansjukdom med ett stort panorama av kliniska sva-
righeter och symptom, med ofta forekommande symptom fran flera
organ/organsystem:

a muskulaturen, muskelsvaghet (i b | a ansiktsmuskulatur, nackbgjare,
hander, andningsorganen) och myotoni (oférmaga att snabbt slappa av
en spand muskel)

-Behandlingen inriktas pa traning, hjalpmedel, undersokning av and-
ningen, mm

o ggonen, gra starr

Behandling; operation

a hjartat, retledningsrubbning (det system av nerver och muskler ge-
nom vilket samarbetet mellan hjértats olika delar regleras).
-Retledningsrubbningen 6kar med tiden, med risk for svimning och
hjartstopp. Behandlingen inriktas pa arliga EKG-undersokningar och
pacemaker vid behov. (Se mer om hjartat i sarskilt kapitel nedan).
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o mage-tarm, med tugg- och svaljsvarigheter, magsmartor, gaser, diar-
ré och forstoppning

-Diarré kan behandlas med mediciner, exempelvis Imodium®. Mot
magknip finns inga bra mediciner.

a hormonsystemet (endokrinologi), nedsatt glukostolerans ger tkad
risk for diabetes, tunnharighet.

-1 och med att det endokrina systemet &r paverkat har bade méan och
kvinnor med DM ofta nedsatt fertilitet.

o hjarnan, dkad trotthet, nedsatt koncentrationsférmaga, samre minne,
nedsatt initiativformaga.

-Hos vuxna med DM ér ofta tréttheten och bristande initiativformaga
det stora bekymret. Omgivningen kan ofta inte forsta varfor en person
med DM inte presterar som andra. Hos en del, tva av tre, kan trétthe-
ten minska sa dar eller bra, genom medicinering med Modiodal®, en
medicin som inte dr beroendeframkallande. Hos en tredjedel hjalper
den inte alls.

Fraga: Vilken ar medellivslangden hos man och kvinnor med
DM?

-Medellivslangden for den klassiska formen ligger ndgonstans mellan
50-65 ar, vilket ar klart lagre an hos befolkningen i 6vrigt. Den nedsat-
ta hostfunktionen &r en riskfaktor for lunginflammation som kan for-
korta livet. N&r det galler den kongenitala formen, dér det finns upp-
gifter pa att den ligger pa 20 ar, raknas ocksa sma barn som avlider,
med, vilket drar ned siffrorna fér medellivslangden. Var medellivs-
langden ligger nu &r svart att avgora eftersom de som fods med den
kongenitala formen idag mar mycket battre, p g a béattre behandling,
an de som foddes for exempelvis 30 ar sedan. Idag kan man inte saga
hur gammal en person med DM kommer att bli. Det finns hela spekt-
rat. Jag har t ex patienter med den kongenitala formen som &r 35 ar.

Fraga: Vad kan forskningen medfora?

-Forskningen pa omradet handlar bl a om mojligheterna med gentera-
pi. Det som kanske ligger narmast till hands, och som man dnskar
skulle vara mojligt, ar att man skulle kunna stanga av, eller hindra den
forandrade genen att fa effekt. Forskningen inriktas ocksa pa en ytter-
ligare kartlaggning av CTG- expansionen. Uppféljningsprogram for
trakiga konsekvenser i olika organ kan ocksa innebara framsteg i be-
handlingen av DM.

Nyhetsbrev nr 338 © Agrenska 2009 6



Hjartproblematik

Dystrofia myotonika

Fraga: Kan e n graviditet forsamra DM?
-En graviditet kan inte forsdmra eller utlésa DM, men en graviditet
innebar alltid en extra belastning fér mamman.

Fraga: Nar ska man soka hjalp? Vad gér man med personal pa
vardcentraler som inte kan ndgonting om DM?

-Man ska alltid vanda sig till sjukvarden nar barnet har ndgonting mer
an vanlig forkylning. Oom man inte far den hjdlp man behéver ska
man be att fa bli remitterad till en neurologmottagning.

Kardiolog Lars Klintberg, Sahlgrenska universitetssjukhuset/Mdlndal,
informerade 2009 om hjértproblem vid DM.

-De hjartproblem som forekommer vid DM, hjartsvikt (relativt ovan-
ligt, 5 %) och rytmrubbningar (vanligare, 60-90 %), innebdr ingen
Okad risk for hjartinfarkt.

Hjartsvikt innebér att hjartmuskelns pumpfunktion ar férsamrad.
Symptomen vid hjartsvikt ar:

o andfaddhet

a trotthet

a svullnad

a hosta, ffa nattetid

a aptitloshet

a buksmértor

a nedstdmdhet

a forsamrad psykisk funktion

-De undersokningar vi gor vid hjartsvikt ar att lyssna pa hjartat med
stetoskop, lungrontgen, blodprov, EKG och ultraljudundersékning
(viktigast), sa Lars Klintberg

| behandlingen vid hjartsvikt ingar sedvanlig lakemedelsbehandling
(ACE-h&mmare, betablockerare, vattendrivande, Spironolakton®,
mm) och sviktpacemaker.

Rytmrubbningar innebér vid DM att hjartat gar for langsamt/stannar
upp (vanligast) eller gar for fort.

-1 hjartats elektroniska system (retledningssystemet) ingar sinusknu-
tan ( en muskelknuta i hjartat som reglerar hjartrytmen) varifran signa-
ler gar vidare till AV-knutan som skoter impulsfordrojningen i hjartat.
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Langsam hjartrytm

Nastan alla med DM har, pa grund av sjuk sinusknuta och AV-block
(langsam eller utebliven dverledning), en langsam hjartrytm.

- Pulsen blir 1&gre och kan hoppa 6ver slag, séarskilt nattetid och vid
vila. Det ar ocksa vanligt med en oférmaga att dka pulsen vid an-
strangning. De vanligaste symptomen vid langsam hjartrytm ar trott-
het, yrsel och svimning, sa Lars Klintberg.

| utredningen av langsam hjértrytm ingar vilo-EKG, bandspelar-EKG
(24-timmars), inneliggande telemetriévervakning och pacemaker utan
elektroder. | behandlingen av langsam hjartrytm kravs ibland behand-
ling med pacemaker.

Snabb hjartrytm

Snabb hjartrytm, i form av formaksflimmer/-fladder eller snabb kam-
marrytm kan ocksa férekomma vid DM.

a formaksflimmer/ -fladder ar inte helt ovanligt och ger (inte alltid
kannbara) symptom i form av snabb oregelbunden puls, andfaddhet,
yrsel och svimning.

-1 behandlingen av formaksflimmer kan inga blodfértunnande, puls-
reglerande och forsiktigt rytmstabiliserande lakemedel.

a snabb kammarrytm (s k kammartakykardi) och kammarflimmer kan
vara livshotande, men &r betydligt mindre vanliga. | behandlingen
ingar rytmstabiliserande ldkemedel som sanker pulsen samt, i vissa
fall, inopererad defibrillator (ICD). ICD ser ut och fungerar som en
pacemaker, men har daven en funktion att kunna ge en kraftigare
stromstot inne i hjdrtat vid livshotande hjartrytmrubbning.

Hjartutredning vid DM- diagnos:

a vilo-EKG

a pandspelar-EKG

o information av kardiolog avseende sjukdomens hjartpaverkan samt
vilka symptom man ska vara observant pa.

Fortsatt screening:

o vilo-EKG varje ar

o bandspelar-EKG vart annat ar

o ekokardiografi vart fjarde ar om kry i dvrigt, vart annat ar vid snabb
hjartrytm

Sammanfattning:
a hjartproblem vid DM ar relativt vanliga och kan vara av mer allvar-
lig karaktar, darfor ar det viktigt med tidig diagnos

Nyhetsbrev nr 338 © Agrenska 2009 8



Dystrofia myotonika

o har man DM och far hjartklappning, 6kad andfaddhet och svimning
ska man soka lakare for det
a regelbundna hjartundersokningar rekommenderas

Psykologiska aspekter

Psykolog Stefan Winblad, Neuromuskulért centrum, SU/Mdlndal, in-
formerade 2008 och 2009 om psykologiska aspekter pa dystrofia myo-
tonika.

-Psykologiska aspekter pa DM d&r bl a det faktum att tankar, kanslor
och handlingar hanger ihop och paverkar varandra och kan ge kogniti-
va problem (inhamtande, bearbetning och forstaelse av intryck, signa-
ler utifran), kanslomassiga problem och beteendeproblem.

Ménniskor reagerar olika nér det galler att leva med en kronisk sjuk-
dom.

-En del blir valdigt ledsna, andra tycker att det & OK. Det kan variera
mycket, &ven i tid.

Som namnts & DM en multiorgansjukdom som kan drabba manga
olika organ.

-Tyvarr ar sjukdomen ganska daligt kand, till och med bland sjuk-
vardspersonal. Darfor kan det bli en ratt stor utmaning for exempelvis
en lakare pa en vardcentral att bade stélla ratt diagnos och foresla ade-
kvat behandling.

DM ér en kronisk sjukdom dar det inte finns ndgon botande behand-
ling.

-Forsamringar sker langsamt éver tid och olika delar av kroppen kan
vara olika mycket drabbad. Ibland gar sjukdomen i skov med storre
och jobbigare symptom. Konsekvensen blir att bade vuxna och barn
med DM behd6ver uppméarksammas som individer och fa ett speciellt
utformat stéd som passar var och en. Studier av hur det &r att leva med
sjukdomen visar att manga vuxna med DM skattar sin livskvalitet lagt,
bl a darfor att de ofta uppfattar sig som ganska sjuka, sa Stefan Win-
blad.

Pa foljande omraden far vuxna med DM ofta problem:

Kognition innefattar bl a att minnas, koncentrera sig, forsta, tala, lasa,
I6sa problem och att rakna.
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Minnesférmaga innefattar korttidsminne, arbetsminne, langtidsminne,
att minnas det man hor och att minnas det man ser.

-Problemen vid DM ar vanligtvis inte att minnas det man hor (sprak-
ligt minne), utan mer vad ser med dgonen (visuellt minne). Over tid
kan dock vuxna med DM é&ven fa problem med det sprakliga (auditi-
va) minnet.

Uppmarksamhet/koncentrationsformaga handlar om att vara pigg och
alert, att kunna fokusera pa arbetsuppgifter och bibehalla uppmark-
samheten under en langre tid.

-Har spelar det valdigt stor roll om man ar ovanligt trott. Just trotthe-
ten &r ett stort problem vid DM som far indirekta konsekvenser pa en
rad omraden, sa Stefan Winblad.

Spraklig formaga innefattar bl a att

o kunna lasa, skriva och forsta tal

o producera (fa fram/hitta) ratt ord for ratt tillfalle

o att 1osa problem som har med spraket att gora, exempelvis att I6sa
korsord

Varseblivning/konstruktionsformaga handlar om att kunna orientera
sig i och uppfatta omgivningen korrekt, att kunna avbilda och sétta
ihop material samt teknisk férmaga.

-Den formagan forsamras avsevart om man dessutom har problem
med synen.

Exekutiva funktioner och problemldsningsformaga innefattar

@ att ta initiativ till, planera, utféra och efterkontrollera aktiviteter

a att 16sa problem av olika slag

o analytisk formaga

-Det har brukar ofta valla storre problem vid DM, sarskilt nar det gall-
er att ta initiativ och komma igang med en aktivitet. Sammanfatt-
ningsvis kan man séga att personer med vuxenvarianten av DM ofta
har problem med uppmaérksamhet/koncentration, arbetsminne, pro-
cesshastigheten t ex nar det galler flodet av ord. De har ocksa ofta
problem med abstraktionsférmaga, rumsorientering och varseblivning.
Nya studier visar att kognitionen forsamras langsamt 6ver tid och ger
mer problem ju storre tréttheten ar.

Vanliga orsaker till kognitionsproblem ar trétthet, forsdmrad motorik,

nedsatt syn/horsel, hjartfel, smarta, andningsproblem och férandringar
over tid i hjarnan.
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-Viktigt att papeka i sammanhanget ar att DM inte ar detsamma som
demens, men det finns sadant som paminner om forsamringar som
kommer né&r man blir aldre, sa Stefan Winblad.

Att samspela och visa kanslor handlar om social kompetens, att begri-
pa vad andra séger eller signalerar och att sjalv kunna uttrycka och
signalera till andra.

-Eftersom ni har en nedsatt motorisk formaga, med bl a ett otydligt
kroppssprak och nedsatt ansiktsmotorik/mimik, gar det inte alltid att
avldsa i era ansikten vad ni vill formedla. Om ni dessutom har pro-
blem att lasa signaler hos andra, som1/3 av er har, far man kommuni-
kationssvarigheter.

Personer med DM kan uppfattas vara deprimerade trots att de inte &ar
det. Det beror pa att folk i allménhet ofta har liten ansiktsmimik nar de
ar deprimerade.

Vad gora?

-Det finns inga studier som direkt visar effekt av kognitiv tréning vid
DM, men val vid andra neurologiska sjukdomar. Darfor tror jag att det
ar mojligt att exempelvis trdna arbetsminne, koncentration och upp-
marksamhet. Kognitiva problem blir mindre om man vistas i en sti-
mulerande miljo. Man tror ocksa att miljon kan spela roll nar det gall-
er hjarnans produktion av nya celler, sa Stefan Winblad.

Verkliga hédlsofaktorer &r

o fysisk rorelse och aktiviteter efter formaga och férutsattningar
a socialt samspel, d v s att traffa andra kdnna gemenskap

a intellektuell stimulans, 1&sa bocker, 16sa korsord

a att skratta mycket och ha roligt

Synpunkter pa traning och aktiviteter

Specialistsjukgymnast Elisabet Hammarén och arbetsterapeut Ulrika
Edofsson, bada fran Neuromuskulart centrum, SU/MdlIndal, informe-
rade 2008 och 2009 om tréning och aktiviteter vid DM.

-Ménniskan ar av naturen aktiv och utvecklingsbar och beroende av
handling. Darmed kan hon ocksa paverka sin halsa med aktivitet och
handling i kombination med vila, sa Ulrika Edofsson.

Forutsattningar for traning ar
a insikt (om traningens betydelse)

a orientering i tid och rum
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o motivation/vilja/initiativformaga
a vakenhet

En aktivitet ar malinriktad, sker pa personniva, ar beroende av organ-
funktioner och ar miljorelaterad.

-Arbetsterapeuten arbetar med att utveckla patientens aktivitetsforma-
ga eller forhindra att den blir nedsatt. Aktivitetsformaga ar det vi kan,
vill och far mojlighet att gora. Vid behov &r det ofta mojligt att kom-
pensera nedsatt aktivitetsformaga. De aktivitetsomraden jag pratar om
ar personlig vard, boende, arbete/utbildning samt fritid, sa Ulrika
Edofsson.

Atgarder foreslagna av arbetsterapeuten &r:

o hitta nya losningar pa vardagsaktiviteter

o energibesparande atgarder

-Det kan rora personliga varden, kommunikation, bostad, baddning,
tvatt, stddning, matlagning mm

a tréna handfunktion och handtréning

-Man kan hjalpa till att trana handfunktionen, t ex greppférmaga,
handstyrka, rorlighet, kansel/sensibilitet och finmotorik. Det bor ske
systematiskt led for led och gdrna innehalla stretchdvningar for att
uppratthalla rérlighet.

a se ut lampliga hjalpmedel

Fragan ar om det ar lampligt att trana vid DM? Pa den fragan svarade
Elisabet Hammarén.

-Ja, det tycker jag absolut, men det ska goras pa ratt satt, efter den
egna situationen och de egna problemen. Traning bér man bérja med
tidigt. Fysisk aktivitet ger 6kad vakenhet och skarper iakttagelsefor-
magan. Overvikt bor undvikas eftersom det ger gangsvarigheter helt i
onodan.

Konditionstraning ska vara rolig och exempel pa rolig konditionstra-
ning ar folkdans, bassdnggympa, Friskis och Svettis samt promenad i
lite snabbare takt, garna med stavar.

-Vad man an valjer att gora sa bor man halla pa minst 40 minuter/gang
2-3 dagar i veckan och halla igang sa att man blir svettig. Resultatet av
traningen blir battre kondition, Okat valbefinnande och mindre an-
strangning vid samma arbete.

Léatt styrketraning rekommenderar Elisabet Hammarén ocksa.
-3x10 repetitioner pa gym ar helt OK. Mer kraft i benen gor det exem-
pelvis lattare att ga i trappor.

Nyhetsbrev nr 338 © Agrenska 2009 12



Dystrofia myotonika

Balanstraning, garna i grupp och gérna hos sjukgymnast, ar ocksa bra
for att inta, bibehalla och aterfa stabil position i olika situationer.

-Det 6kar medvetenheten om den egna kroppen, minskar risken for
fall/snubblingar och ger storre sakerhet i olika situationer samt okar
insikten om mojligheter och begrénsningar.

Tand- och munhalsa

Overtandlikare Birgitta Johansson Cahlin, logoped Lotta Sjogreen och
tandhygienist Mia Zellmer, Mun-H-Center, Agrenska, informerade
2008 och 2009 om tand- och munhalsa.

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 &r ocksa vanligt forekommande vid ovan-
liga medfédda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nara samarbete med Agrenska sedan ménga 4r.
-Under Agrenskas familjevistelser och vuxenvistelser gér Mun-H-
Centers tandldkare och logoped gor en o6versiktlig undersokning av
barnen/de vuxnas munforhallanden. Observationerna vid undersok-
ningen dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center. Deltagarna bi-
drar pa sa vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid
sallsynta tillstand och sjukdomar.

-Genom att vanda sig till Mun-H-Center kan tandvardspersonal, annan
vardpersonal, vuxna med ovanliga sjukdomar/syndrom och familjer fa
information och rad kring fragor om munhalsovard, munfunktion och
tandbehandling.

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

Den 6versiktliga undersokningen som gjordes under vuxenvistelsen
med vuxna med DM visade att foljande symtom kan férekomma:

o nedsatt svéljformaga

o nedsatt gapformaga

a forsvagad ansiktsmuskulatur
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a forsvagad muskulatur i gom och svalg

-Ovanstaende leder ofta till otydligt tal och paverkan pa mimiken.
Dessutom kan den forsvagade muskulaturen medféra viss svarighet att
kontrollera saliven och att tugga och svélja maten. Manga har darfor
ett behov av hjalp fran logoped med artikulationstraning och mun-
gymnastik. Operation for att underlétta slutning av mjuka gommen,
s k svalglamba, kan dvervagas om talet ar mycket svarforstaeligt pa
grund av Oppen nasalering.

-Det kan vara bra att tandlakaren kontrollerar och mater gapformagan
med en linjal vid den vanliga undersokningen. Pa sa satt ser man tidigt
om gapformagan blir samre. Det &r ocksa viktigt att fa information av
tandlakaren hur man kan utfora daglig gaptréning for att undvika for-
samrad gapférmaga.

En del har ocksa svarigheter att skéta tand- och munhygienen maxi-
malt bra pa grund muskelsvagheten.

-Det ar viktigt att skolja munnen efter maltider, sa att inte matrester
ligger kvar runt tanderna och orsakar karies och tandkottsinflamma-
tion.

Det ar mycket viktigt att ha en god forebyggande vard hemma tand-
borstning 2 ggr/dag, rengoring mellan tanderna med tandtrad, tand-
sticka eller mellanrumsborste. Fluorprofylax sasom att skolja med
fluor eller fluortuggummi eller fluortabletter.

-De skulle absolut behtéva fa hjalp med regelbunden profylaktisk
tandvardsbehandling.

Vuxnas erfarenheter av vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelserna pd Agrenska 2008 och 2009, fér vuxna med DM
deltog 11 kvinnor och 7 man (20-59 ar) i en gruppdiskussion om var-
dagsliv och samhéllsinsatser tillsammans med psykolog Gunilla Jae-
ger och specialpedagog AnnCatrin Rojvik, bada Agrenska.

Vid varje vuxenvistelse gors en bandad tematisk fokusgruppintervju
med deltagarna. Denna intervju visade bl a f6ljande:

Skola och utbildning

o valdigt manga uppgav att de, under skolaren, hade problem med
koncentrationen, daligt minne, trottheten, samt svarigheter att gora sig
forstadd (otydligt tal)
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a flera uppger att de hade lattare med inlarning om de fick l&ra sig nya
saker genom att lyssna pa lararen istéllet for att lasa sjalv

a fler muntliga prov hade givit béattre betyg, uppgav flera stycken

o ett par tre stycken uppger att det hade gatt bra for dem i skolan och
lika manga hade fatt undervisning i sarskolan

Arbetsliv

a nastan alla arbetar eller har arbetat i olika yrken

o manga har till en borjan arbetat heltid, men gatt ned i tid allteftersom
vark och trotthet okat

a de flesta av de som har arbete idag arbetar deltid

o nagra fa har informerat sin arbetsgivare om att de har DM

o nagra stycken berattar att de blivit trakasserade pa jobbet for att de
inte klarat att géra samma saker som den Ovriga personalen

Boende, vardagsrutiner

o de flesta deltagarna har eget boende, oftast tillsammans med
make/maka/sambo

o i hushallet provar ofta den som har DM att gora enklare och lattare
goromal och lamnar till partnern de tyngre mer fysiskt kravande sa-
kerna

o de som inte har en partner som kan ta de tyngre delarna i hushallsar-
betet far ofta hjalp fran foraldrar eller hemtjansten med dem

o nagon enstaka uppger att han/hon inte gor nagonting i hushallsarbe-
tet och darfor behover hjalp med allt, en annan uppger att hon gor pre-
cis allt sjalv och att det da far ta den tid det tar

S6mn och aterhamtning

o s6mn och aterhamtning ar vanligtvis ett stort problem i gruppen

a flera uppger att de sover hela natterna och delar av dagarna, men
kanner trots det inte att de ar utvilade och har aterhamtat sig

o nagra uppger att deras somn blir stérd av vark eller av den and-
ningsapparat de anvénder

a flera anvénder en sérskild medicin som inte innebar att de behdver
sova mindre an tidigare, men gor att de kanner sig piggare nér de ar
vakna

o den daliga sémnen och bristande aterhamtningen innebar att man
kan vara trott redan nar man gar till jobbet och sedan inte alltid tycker
att man gor ett bra jobb

Fritid och egen tid
o De flesta upplever att de inte har sa mycket fritid eller egen tid.
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o Den tid de far 6ver gar oftast till extra somn/vila pa grund av samre
ork

o TV-tittande, att lyssna pa musik och traffa kompisar dominerar
bland de aktiviteter som &r mgjliga/intressanta att gora.

o Nagra fa hinner med extremt mycket pa sin fritid/egna tid, eftersom
man gillar att ha fullt upp att géra och att traffa mycket folk

Socialt liv och vanner

a De flesta har en bra kontakt med familj, slakt och vanner, men bris-
ten pa ork innebar att de inte kan traffas sa ofta som de skulle vilja

a | allménhet prioritera man familjen och véanner och bekanta, som
oftast &r lite farre, traffar man mer séllan

o Nagra fa uppger att de uppfattar sig sjalva som mer eller mindre
folkskygga och isolerade, eftersom &ven deras barn har syndromet och
kan vara véldigt dveraktivt nér det kommer bort till annat folk.

Sjukvard och samhallskontakter

a Det finns stora variationer i gruppen nér det géller kontakten med
sjukvarden.

a Halften av deltagarna traffar sin huslékare, som ofta &r stafettlékare,
nagon gang/ar for att fa mediciner utskrivna eller samtala om sjukdo-
mens konsekvenser som ldkarna oftast inte kanner till sérskilt mycket
om.

a | den andra hélften av deltagarna fanns det de som hade en bra, eller
mycket bra kontakt med kompetenta och intresserade ldkare och andra
professioner pa vuxenhabiliteringen, vilket innebar hjalp fran olika
professioner inom habiliteringen.

o Daremellan fanns de som hade sporadisk kontakt med sjukvarden
som de inte trivdes med

o nagra uppgav att de hade dalig kontakt med forsakringskassan

o nagra fa uppgav att de inte hade nagon kontakt alls med forsakrings-
kassan

Sven, 48 ar, har DM

Sven, 48 ar, har DM. Han har arbete, ar gift och har tva dottrar som
b&da har DM. Sven deltog p& Agrenskas vistelse 2008 fér vuxna med
DM.

Sven, hur ar det att vara vuxen och ha DM? Hur &r ditt liv?
-Det gar langa perioder da jag inte tanker pa att jag har DM Gverhu-

vudtaget. Men eftersom mitt liv inte dr sa annorlunda mot andras sa
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har jag tillfallen da jag mar samre och blir lite nedstamd nar jag tanker
pa min sjukdom.

Vad har du mest problem med néar det galler DM?

-Det é&r talet, mitt otydliga tal. Jag ar opererad i mjuka gommen, for att
det ska sluta tatt upp mot nésan. Men operationen lyckades inte och
darfor ar mitt tal lika nasalt och otydligt som fore operationen. Man
gjorde en bandinspelning av mitt tal fére och efter operationen och dar
hér man en hogst marginell skillnad, sdger Sven.

Hur var din uppvaxt?

-Eftersom jag har vuxenformen av DM, den klassiska formen, hade
jag inga problem fram till 17-18 —arsaldern da jag fick problem med
att rata ut fingrarna efter att jag gripit om nagonting eller knutit navar-
na. En ldkare pa vardcentralen, dit jag sokt i forsta hand for ont i kna-
na, remitterade mig till neurologen pa ett universitetssjukhus nar han
fick hora att jag ocksa hade problem med fingrarna. P& sjukhuset tog
man en del prover och gjorde nagra tester, sedan stalldes diagnosen
DM.

-Nasta tydliga symptom pa sjukdomen kom nagra ar senare och det
var den stora trottheten. Jag kunde sova 14-15 timmar/dygn. Lite batt-
re blev det nér innan jag, flera ar senare, borjade ta medicinen Modio-
dal®. Riktigt pigg kanner jag mig aldrig.

Ar det ndgonting med din sjukdom som hindrar dig fran att gora
nagot du garna vill?

-Nej, det ar det inte. Muskelsvagheten &r vél det som &r nast mest pa-
tagligt idag, men det innebér inte nagra storre problem. Tidigare tra-
nade jag en del, men det har jag slutat med sedan flera ar. Kanske ska
jag borja med det igen. Jag kan ju fortfarande springa, men min kondi-
tion dr ju ratt dalig. Gra starr fick jag nar jag var ganska ung. Efter
starroperationen har jag inte haft nagra problem med synen.

Hur ser du pa framtiden?

-Jag ser ratt ljust pa framtiden. Jag ar nog en réatt positiv typ, séger
Sven som under intervjun berédttat om sin sjukdom med humor och
hela tiden haft néra till skratt.

Eva deltog p& Agrenskas vistelse for vuxna 2009. Eva, som é&r gift,
deltog i vuxenvistelsen tillsammans med sina dottrar Maria och Malin
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som bada ocksa har DM. Eva har ocksa en son som ocksa hade DM
och som dog i hjartsjukdom nar han var 21 ar.

Eva, hur &r det att vara vuxen och ha DM?

-Det &r val det har med forvantningarna pa framtiden, att man inte kan
gora allt som de flesta andra kan gora, det ar jobbigt att hantera. I mitt
jobb som dagmamma har jag inte orkat, eller kunnat goéra allt som
mina arbetskamrater gor. Jag kan t ex inte ga i samma takt som de nar
vi &r ute med barnen. Jag kan inte arbeta lika fort med handerna och
mitt tal &r samre. Alla forstar ju inte att det beror pa min sjukdom och
inte att jag inte vill. Man vill heller inte lyssna pa vilka problem man
har.

-Jag har inte heller nagon bra lakarkontakt som kan tillrackligt om
sjukdomen och vilka problem jag har.

-Jag har knappast inte traffat nagon vuxen med DM tidigare och jag
har ként mig valdigt ensam med sjukdomen. Det har fordndrats myck-
et i o m den hér veckan pa Agrenska.

-Det dr ocksa sarskilt svart i var familj eftersom det inte bara ar jag
som har DM. Mina tva dottrar har ocksa DM Min son dog av en hjart-
sjukdom nar han var 21 ar och han hade ocksd DM. Min man, som ar
den ende som inte har DM, betyder oerhtrt mycket for mig och hela
familjen.

-Jag marker tydligare idag min férsamring, med ont i ryggen, i nacken
och andra delar av kroppen. Det jag kunde gora for tio ar sedan kan
jag inte gora idag. Det dr svart att forlika sig med.

-Idag kampar jag mot Gvervikt och minskad rérlighet och lyckas an sa
lange bra. Till hjalp har jag min hund som jag gar langa strackor med
varje dag. Men hur lange kommer jag att kunna géra det?

Hur var din uppvéaxt?

-Den var bra. Jag har arbetat i mina foraldrars tradgardsmasteri sedan
jag var liten och alltid anvant kroppen mycket. Nu orkar jag inte med
det langre.

- | skolan var jag langsammare &n mina kamrater, men det spelade inte
sa stor roll.

Vilken kontakt har du med sjukvarden idag?

-Den enda kontakt jag har d& med en hjartlakare, som jag traffar en
gang per ar for uppfoljning. Den lakaren &r intresserad av DM och
forsOker satta sig in i hur jag har det. | dvrigt har jag ingen kontakt
med sjukvarden, ingen hjalp fran vare sig sjukgymnast eller arbetste-
rapeut.
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Ar det ndgonting du 6nskar f& hjalp med fran sjukvarden eller
nagon annan institution?

-Jag Onskar mycket storre forstaelse fran exempelvis personalen pa
vardcentralen. Att de satter sig in i vad sjukdomen innebér och vilka
problem man kan fa nar man har DM.

-Jag skulle ocksa vilja veta vad som bra for just mig, dar jag befinner
mig idag och dven hur man beddmer att min framtid kommer att se ut
och hur lange jag kan jobba.

Vad ar jobbigast med din sjukdom idag?

-Det ar absolut den stora trottheten. Det gar inte att sova bort den. Jag
ska prova medicinen Modiodal® och hoppas att den innebér att trott-
heten minskar. Trottheten har forvarrats mycket de senaste aren. Stor-
re delen av helgerna sover jag bort. Fér min del verkar det som om jag
maste anstranga musklerna mycket mer an friska manniskor nar man
gor samma aktiviteter och det sliter pa musklerna.
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