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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer med barn med
funktionshinder bor och utbyter erfarenheter. Under en och samma
vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma diagnos, i det
hér fallet Dystrofia myotonika. En familjevistelse med barn med den
diagnosen har arrangerats pa Agrenska 1997, 2000 och 2003.
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Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har forelésarna
mojlighet att 1asa och 1amna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortlépande i samarbete med
forel&sarna, 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 foreldsarna. Sedan & 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.

Foljande féreléasare har medverkat till framstéaliningen av detta
nyhetsbrev: Overldkare Mar Tulinius, Goteborg, barnlzkare Britt-Marie
Anderlid, Stockholm, professor Peter Har per, Storbritannien, sjukgymnast
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handl&ggare Agneta Ljungwall-Bergstrand, Goteborg, §ukskéterska Ann-
Marie Alwin, Goteborg
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Dystrofia myotonika

Introduktion och kliniska aspekter

Docent Mér Tulinius, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
SU/Ostra Géteborg, informerade 2000 (uppdaterat 2003) om medi-
cinska och kliniska aspekter pa DM.

Orsaken till DM é&r ett kromosomfel pa kromosom 19 g 13, vilket in-
nebar att en del av kromosomen har blivit " for 1ang”.

-Man talar om CTG-repetitioner i omradet g13. | och med att det blev
kant pa vilken kromosom DM &r lokaliserad &r det relativt enkelt att
stélla diagnos. Det racker med att gora en DNA-analys pa ett vanligt
blodprov (Se mer om dettai kapitlet Genetik).

Utifran antalet upprepningar av CTG delar man idag in DM i fyra for-
mer:

a mild DM, som debuterar i hog alder

o klassisk DM, som debuterar i vuxen alder

a barndoms DM, som debuterar under barndomen

a medfodd (kongenital) DM, som barnen fods med och som &r den
svaraste formen

Barnformerna av DM ingdr i gruppen neuromuskuléra sjukdomar hos
barn. Dessa sukdomar drabbar antingen de motoriska nervcellerna i
ryggmargen, de perifera nerverna, den neuromuskul&ra transmissionen
till muskelfibrerna eller enbart muskelfibrerna. Ett fatal av sjukdo-
marna & forvarvade, de flesta ar arftliga.

DM drabbar huvudsakligen muskelfibrerna, men andra vavnader kan
berdras och ge patienten problem.

Den medfédda formen, som finns i en mild och en svar form, utgor
en mindre del av det totala antalet DM, och forekommer hos 1/20 000
Vid den svérare medftdda formen fods barnet med sjukdomen. Ofta
har modern en klassisk, lindrig form som ibland & sa lindrig att hon
inte ens kant till att hon har en sjukdom, &n mindre fatt en diagnos.
-Under graviditeten kan det ha forekommit nedsatta fosterrorelser
och/eller for mycket fostervatten. Det &r inte ovanligt att barnen féds
for tidigt. De &r vanligtvis mycket slappa nar de fods, men blir efter-
hand négot starkare. Manga behover andningshjalp under den forsta
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Dystrofia myotonika

levnadsveckan. Huvudbalansen & dalig de forsta ménaderna, sa Mé&r
Tulinius.

Ansiktsmusklerna & forsvagade, vilket leder till nedsatt ansiktsmimik
och problem med att uttrycka kanslor. Sug- och svéjsvéarigheter ar
vanligt férekommande och ibland behtdver barnen matas med sond. De
flesta far en lindrig utvecklingsstérning. DAM P/ADHD-problematik
ar overrepresenterad i gruppen och manga far sin skolundervisning i
sérskolan. Talet & ofta otydligt. Felstallningar i fotter och hander f6-
rekommer. Dessutom blir barnen torra, kontinenta, senare an jamnari-
gabarn. En del av barnen har férstoppningsproblem.

-Oftast &r det tillaggsproblemen som &r de viktigaste problemen och
inte grundproblemen i form av exempelvis muskelsvaghet. Det &r
viktigt att framhdlla att alla barn inte far alla symptom. Graden av
symptom kan ocksa variera valdigt mycket. Sjukdomens forlopp ar
vanligtvis langsamt progressiv, saval motoriskt som mentalt, sa Mér
Tulinius.

Betréffande bar ndomsfor men, se kapitlen "Bakgrund, genetik”, " Er-
farenheter fran Storbritannien” och ”Erfarenheter fran Belgien, Hol-

land”.

Vuxenformen, den mildaste formen av gukdomen, &r den vanligaste
muskelgukdomen hos vuxna och férekommer hos 1/8-9000. Sjuk-
domsdebuten sker vanligen ndgon gang mellan 15-25 ars ader, men
kan ocksa ske senare, upp till 50 arsaldern.

Symtom som & mer eller mindre vanligt forekommande & nedsatt
muskelkraft i ansiktsmusklerna, ptos d v s nedhdngande Ggonlock,
starr, Oppen triangelformad mun, hjértledningsrubbningar, tarmpro-
blem i form av att gallblasan inte tommer sig som den ska och for-
stoppning i tjocktarmen samt en viss nedséttning i den intellektuella
formagan.

-S4 kallad myotoni ingdr ocksd, vilket innebér svérigheter att snabbt
slappa av en muskel efter sammandragning. T ex & det vanligt att
fingrarna fastnar efter att personen har vridit ur en trasa eller tagit n&
gon i hand. De onormalt langa kvarstaende muskelkontraktionerna ar
ofrivilliga muskelsammandragningar. Symtomen kan variera vadigt
mycket fran att vara ytterst lindrigatill att ge svara problem.
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Thomas har DM

Bakgrund, genetik

Dystrofia myotonika

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

Thomas foddes for tidigt i vecka 36 och forl 6stes akut med kejsarsnitt,
eftersom man missténkte moderkaksavlossning.

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

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

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

Thomas kom igenom krisen och tillfrisknade. Efter en veckai respira-
tor flyttades han Gver och behandlades i kuvos ytterligare en méanad.
Under den tiden fick han komma ut da och da for att tréna att succes-
sivt klara sig utan andningsstod.

Thomas ammades inte, utan fick sin ndring via nassond.

-Men han hade stora svarigheter att behdlla maten och kréaktes 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, séger Christer.

Barnl&kare Britt-Marie Anderlid, Karolinska sukhuset, Stockholm,
informerade om genetik i allménhet och vid DM i synnerhet.
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En ny manniska ar fran borjan bara en enda cell. Nar vi fods har mén-
niskan flera miljarder celler. | varje cell i var kropp finns en tre meter
lang dubbelstrang, den s k DNA-molekylen, som innehdller ungefar
30-40 000 arvsanlag. Strangen ar 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 cellens delning kan sesi mik-
roskop som kromosomer.

Ett arvsanlag & en bestamd bit av DNA-strangen, pa en bestamd plats
p& nagon av kromosomerna. Arvsanlagen upptréder altid i dubbel
uppséttning, ett fran mamman och ett fran pappan, utom i konskromo-
somerna dar de forekommer i enkel uppsattning hos manliga indivi-
der.

-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, sa Britt-Marie
Anderlid.

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

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

DNA-molekylen har en siregen formaga att kopiera sig gédlv, vilket
sker varje gang cellen delar sig och information ska 6verforas till nya
celler. Blir det ett enda litet fel i nagot anlag vid kopieringen kan man
fa en dlvarlig sukdom. Men misstag sker mycket sdllan. Miljarder
ganger gor generna kopior som ar fullstandigt exakta och som mycket
sdllan innehdler nagrafel.

Kromosom 19, i vilken DM-genen finns, & en ovanligt genrik kromo-
som. | mikroskop har det |ange varit mgjligt att studera kromosomer-
na. Det kallas cytogenetik. Med en molekylar-genetisk analysmetod,
da man studerar DNA-molekylen i detalj, kan man idag undersoka
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enskilda gener. Det har inneburit ett enormt stort steg framat nar det
gdller att t ex diagnostisera 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 dverséttas fran DNA-strangen till far-
digt protein och detta sker i flera steg. En mutation & en forandring
av nagot slag i bokstavskombinationer av C,T,G och A.

-Det finns manga olika typer av mutationer. Ibland faller t ex boksta-
ver bort, ibland byter de plats med varandra. Vid DM blir det for
manga bokstaver i en region av DM-genen. Detta ar en forhdllandevis
ny typ av mutation som kallas trinukleotid-expansion. | normala fall
har en frisk ménniska 5-37 repetitioner av CTG i omradet. Blir det fler
an 37, men farre &n 50, talar vi om en expansion, en instabil upprep-
ning eller mutation, som man kan ha utan att vara Juk. Nér storleken
Okar ytterligare uppkommer olika symptom, sa Britt-Marie Anderlid.

Utifran antalet upprepningar delar man idag in DM i fyra former;
a mild DM, som debuterar i htg alder (50-150 upprepningar)

o klassisk DM, som debuterar i vuxen ader (100-1000 upprepningar)
a pbarndoms DM, som debuterar under barndomen

o medfédd DM, som barnen fods med och som &r den svaraste for-
men (800-flera tusen upprepningar)

-Det ar viktigt att pdpeka att det inte finns nagon absolut Gverens-
stammelse mellan antalet upprepningar och svarighetsgraden pa sjuk-
domen, men det finns &nda ett visst samband.

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

-En d@dre kvinna kan exempelvis ha 80 upprepningar, hennes dotter
900 och en dotterson 2000. Man med DM |amnar ofta enbart sm& och
medel stora expansioner, sa det tycks som om det finns ett slags broms
i mannens konsceller.

Det & mgjligt att gora fosterdiagnostik vid DM, eftersom genen och
genomradet (19913) ar kant. Provet tasi vecka 10-12.

-Man kan inte saga sakert vilken typ av DM barnet kommer att fa ut-
ifran antalet upprepningar. Men om man fétt ett barn med svar form &r
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det stor risk att dven ett syskon som &rver den sjuka genen ocksa far
den svéraformen, sa Britt-Marie Anderlid.

Utredning, diagnostik, behandling

Utredning och diagnostik ar forhallandevis enkel nér det galler DM.
Eftersom genen som orsakar sjukdomen ar kand racker det att géra en
analys av ett blodprov for att fa klarhet i om en person har DM eller
g.

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

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

Erfarenheter frAn Storbritannien

Professor Peter Harper, Institute of Medical Genetics, Cardiff, Storbri-
tannien, informerade om erfarenheter fran Storbritannien.

-Namnet dystrofia myotonika kommer av dystrofia som betyder svag-
het och myotonika som betyder stelhet. Emelland anvands Steinerts
sjukdom som namn pa sjukdomen, efter den tyske lakare som forst
beskrev den.

DM & en sjukdom som varierar mycket i svarighetsgrad. En del har sa
mild form att de aldrig far diagnosen eller ens tréffar en lakare for de
symptom de har, andra far sukdomen i mycket svar form.

-Det &r ocksa en sjukdom som drabbar olika vavnader, inte bara musk-
lerna, i olika utstrackning, fran individ till individ. Det & en arftlig
sjukdom som paverkar hela familjen, sa Peter Harper.

Det dréjer oftalange fran det man ser det forsta tecknen tills man stél-
ler diagnos. Detta beror dels pa att de flesta doktorer fortfarande inte
har med DM som en mdjlig sukdom, darfor att den & sa lite kand,
dels pa att symptomen kan vara sa diffusa och svara att beskriva, att
manga drar sig for att sokalakare for dem.
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Nér val diagnosen &r stélld vacker detta manga fragor och idag finns
svar pAmangaav dem.

-Exempelvis vill man veta om barnet forsamras snabbt och pa det kan
vi svara att det gor det inte. En del forsamras nastan inte alls, andra far
en successiv forsamring. De flesta blir heller inte sarskilt handikappa-
de. En viss paverkan kan barnet fa pa den allmanna hdsan, men
mycket gar att undvika med rétt behandling, sa Peter Harper.

Forutom muskelstelhet och muskelsvaghet kan féljande organ paver-
kas:

a hjartat, eftersom det i huvudsak ar en muskel. Det finns ingen dkad
risk for hjartattack eller hjartinfarkt, men déremot forekommer hjart-
arytmi, d v s en rytmrubbning.

-Med relativt enklatest, kanske en gang per &, kan man méta eventu-
ellaférandringar.

a lungorna, eftersom det behdvs muskler for att vidga brostkorgen
och dessa kan var forsvagade.

-Svaga andningsmuskler okar risken for infektioner. Darfor bor man
kontrollera lungfunktionen regelbundet, behandla infektioner tidigt
och vaccinera mot bakterier som kan ge lunginflammationer.

a svaljningsproblem, p g a antingen forsvagade muskler i matstrupen
eller myotoni, d v s att musklernainte slappnar av.

-Problemen kan vara rétt komplexa och sitta pa olika stallen fran
munhalan till magsacken. En sak att vara uppmarksam pa ar risken for
aspiration, d v s att vétska eller maginnehall rinner upp genom mat-
strupen och ner i luftstrupen ndr man ligger plant i en sang, vilket kan
orsaka lunginflammation.

o mag-tarmproblem, som kan uppstd, eftersom mag- och tarmrorel -
serna kan vara bristfalliga, p g aforsvagad muskulatur.

-Far barnet ont i magen maste en specialistlakare avgora vad som ar
problemet. Bade anestesi (nedsovning) och operation innebér storre
risker om barnet har DM, an annars.

a starr, som & vanligt férekommande vid DM och som man inte for-
stér orsakernatill, kan behandlas pa ett bra sitt.

a dagtr 6tthet
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Familjeaspekter och genetiskarisker

Peter Harper pdpekade ocksa

o att DM inte & sa séllsynt som man kanske tror, eftersom manga barn
med milda symptom &r oupptéckta.

o att det & stor skillnad pa ansiktsdragen hos barn jamfort med vuxna
o att de flesta barn med svar form har arvt sjukdomen fran modern

o svarighetsgrad och tid for debut kan variera mycket inom samma
familj

-Ett barn till en férélder med DM och som har anlag for att utveckla
sjukdomen, har ocksa i 90 % av fallen utvecklat den fore 20 8& Ovri-
ga 10 %, som inte har nagra symptom, bor gora en DNA-test for att se
om de har gukdomen eller g.

Eftersom bade man och kvinnor kan ha sukdomen kan bada ocksa
foraden vidaretill sinabarn

-Aldre generationer har ofta inte utvecklat fler symptom, &n méjligen
starr, och detta beror pa att sjukdomen utvecklas frén generation till
generation och da blir symptomen ocksa tydligare.

Orsaken till DM & en och samma mutation i en och samma gen (i
kromosom 19) hos dla (i hela véarlden) som har fatt sukdomen. Nyli-
gen har man funnit en &hnu mer sdllsynt form av DM, sk DM 2, d&
orsaken & en mutation i en helt annan gen i en annan kromosom ().
-Mutationen i kromosom 19, som ger den vanligare formen av DM,
uppstod hos en individ for mer an 10 000 &r sedan och har sedan &rvts
genom alla generationer. Dettainnebér att allai hela varlden med DM
ar slékt med varandra, sa Peter Harper.

Peter Harper understrok vikten av att forebygga problem i stérsta
majliga utstréckning.

-Genom att ta reda pa sa mycket som mojligt om sjukdomen gar det
att forebygga manga problem. Det &r naturligtvis ocksa viktigt att bar-
nets |&kare kanner vél till sukdomen och vilka problem som kan upp-
std, sa han.

Information om pagaende vastsvenskt projekt

Sjukgymnast Anna-Karin Kroksmark informerade om ett pagaende
samarbetsprojekt mellan Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Goteborg, NU-sjukvarden NAL, Trollhéttan, Odontologen och Mun-
H-Center, Goteborg.
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-Projektets malséttning &r att undersoka vilka problem och svarigheter
vastsvenska barn med DM har och att arbeta fram behandlingsétgar-
der som kan leda till att barnen fér ett béttre och lttare liv, sa Anna-
Karin Kroksmark.

Projektet inleddes med att barnldkare Anne-Berit Ekstrom och Anna-
Karin Kroksmark tréffade barnen och gjorde vissa undersokningar.
Dérefter bestamdes tid for 18karundersokning, odontol ogisk undersok-
ning och sukgymnastisk undersokning.

-Med hjalp av undersdkningarnafick vi bl aveta hur barnet madde vid
fodseln, hur barnet mar nu, storleken pa genforandringen, muskel styr-
ka, ledrorlighet, motorisk formaga, munmotorik, sprak och bettfel-
stéllningar. Undersokningarna visade att gruppen barn var mycket
heterogen, det var stora skillnader mellan barnen. Vi var sarskilt in-
tresserade att se om det fanns ndgon Gverensstammelse mellan bar-
nens problem och genférandringens storlek.

Undersokningen visade att det finns 26 barn och ungdomar med DM i
Vastra Gotaland. 22 av barnen ingick i undersdkningen.

-Denna startade i oktober 1999 och pagick fram till januari 2000. Re-
sultaten & inte klara och helst sig vi att fler barn undersoktes for att
det ska bli tydligare vilka problem de har. En neuropsykologisk un-
dersokning skulle ocksa ge en béttre bild av barnens problem.

Anna-Karin Kroksmark informerade om preliminéra delresultat fran
g ukgymnastiska beddmningar av barnen.

-Dessa visade att barnen hade nedsatt muskelstyrka, fran nastan nor-
mal styrka till vadigt svag. | de flesta fallen var svagheten inte utta-
lad. Motoriken var snarare omogen och koordinations- och balanspro-
blem var vanligt forekommande. Manga av barnen hade fotfelstall-
ningar, men dessa paverkade endast i ringa grad deras motoriska for-
maga, sa Anna-Karin Kroksmark.

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 géra det.

-Vi besokte trots det sjukvarden ganska ofta, eftersom Thomas hade
vissa problem med sin opererade fot. Han var vart forsta barn och dar-
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Dystrofia myotonika

for visste vi inte om han var sérskilt svag i muskulaturen eller hade
daligt fungerande mimik. Min syster, som hade egna aldre barn, miss-
tankte tidigt att nagonting 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 &rs dder blev det tydligt att Thomas hade speciella problem.
-Han forstod mycket bra vad vi satill honom och han kunde uttrycka
sin vilja pa olika sétt. Men hans ta var daligt utvecklat och mycket
otydligt. Hans motorik var inte heller lika bra som andra barns, varken
finmotoriskt eller grovmotoriskt. Detta blev annu tydligare nér han
borjade pa daghem. Thomas behtvde extra traning och tillsyn och
ganska snart fick han hjalp av en extra resurs pa daghemmet, sager
Christer.

Né&r Thomas tal ett ar senare inte hade utvecklats namnvért, fick han
remisstill omsorgsteamet pa sin hemort.

-Dér blev han undersokt och man beddémde att han hade en utveck-
lingsférsening. Thomas blev inskriven i omsorgen och plotsligt strom-
made det till olika resurspersoner. Visst var det skont att plotdigt fasa
mycket hjalp, men det kandes 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, s&ger Christer.

Sjukgymnast Anna-Karin Kroksmark, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, SU/Ostra, Géteborg, informerade 2000 (uppdaterad
2003) om sjukgymnastik.

-Vanligtvis & barn med DM som svagast i sin muskulatur nér de fods,
men efterhand blir de starkare. Manga foraldrar undrar om det &
lampligt att barnen forsoker trana sina muskler och det tror jag.

Enligt en studie i Boden, dar vuxnamed DM styrketranat, har muskel-
styrkan forbéttrats.

-Fore och efter styrketraningsperioden har personerna fatt gora en
muskelbiopsi. Nagon destruktion av muskelfibrerna har inte kunnat
noteras, men inte heller ndgon egentlig forstoring av desamma. Man
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har darfor tolkat den styrketkning som personerna faktiskt uppvisat,
som ett resultat av forbattrad koordination och dérmed ett béttre ut-
nyttjande av muskelkraften.

Anna-Karin Kroksmark framhall vikten av att vara sa rorlig som moj-
ligt for att motverka kontrakturer och skolios.

-Det gdller att barnen inte forlorar formagor som de har, t ex att ga
eller std Men det kan vara svart att vara aktiv ndr man kanner sig
svag. Det &r |&tt gjort att man da blir sittande. Ju roligare barnen har i
sina aktiviteter desto |dttare ar det naturligtvis att vara aktiv.

Manga barn med DM har brister i muskelkoordination och balans.
-Den daliga balansen kan till viss del bero pa att barnen & svaga och
instabilai sinafotter. Bra utformade skor kan varatill stor hjalp.

Stretchingprogram i forebyggande syfte rekommenderades av Anna-
Karin Kroksmark.

-Om man inte stretchar regelbundet blir man stelare och far annu sva-
rare att stretcha. Snart & man innei en ond cirkel som & svar att bry-
ta.

Tonérsbarn kan vara trétta pa ala traningsprogram och da &r det bra
att ha regelbunden kontakt med en ukgymnast for att finna nya l6s-
ningar, menade Anna-Karin Kroksmark.

Thomas borjar skolan och far diagnosen DM

Under senare delen av forskoledldern var Thomas tal anda sa pass bra
att han hjalpligt kunde gora sig forstadd. Han visade fortfarande inga
tecken pa uttalad muskel svaghet.
-Han larde sig cykla nér han var 6-7 & gammal och det hade stor be-
tydelse for hans gavfortroende och gavkansla, siger Ann-Louise
som da blivit en del av familjen.

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

-Vi diskuterade med psykologer och annan expertis och kom fram till
att grundsérskola nog skulle passa Thomas bast, séger Christer.
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Det halvaret Thomas borjade skolan fick han tva halvsyskon.

-Det var mycket som hande 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, nér 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 ocksa motsagande uppgifter pa hur
Thomas sukdom skulle utvecklas. Forst fick vi uppgiften att han skul-
le bli béttre efterhand och kanske till och med helt frisk. Nagot senare
fick vi veta att Thomas troligen skulle bli sdmre, men inte hur mycket
sdmre han skulle bli, séger 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 altid varit mycket "socia” 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 éater
samre och borjade vridasig indt i en besvérlig felstéllning. Det slutade
med att man gjorde en ny operation, sager Christer.

Erfarenheter frAn Holland

Dr Christine de Die-Smulders, University Hospita Maastricht, Hol-
land, informerade om undersokningar pa vuxna och barn med DM
gjordai Holland.

| sbdra Limburg har vi 500 patienter med DM registrerade, varav 9 %
har den medfodda typen och 12 % barndomstypen.

Undersokningarna i Maastricht inriktades pa familjestudier, barnen
med DM och prognoser for framtiden.
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Det mest specifika fyndet vid undersokningar &r svaghet i ansiktsmus-
kulaturen, eventuellt i kombination med myotoni i senare delen av
barndomen.

-Pa grund av de ospecifika symptomen & DM i barndomen svar att
kénna igen, sarskilt i familjer dér sukdomen inte upptéckts tidigare.
Utvecklingsstérning &r inte sillan enda tecknet pa barndoms-DM och
darfor & DNA-test av fordldrar och slaktingar dnskvéart. Regelbundna
uppfdljande kontroller hos barnldkare eller barnneurolog &r nédvan-
digt. Sarskild uppmérksamhet bor riktas pa eventuella organkomplika-
tioner och exempelvis arliga EKG-kontroller rekommenderas. Ett
multidisciplinart bemdtande ar troligen allra bast for de héar barnen, sa
Christine de Die-Smulders.

Om kognitiva, beteendemassiga och emotionella problem misstanks
finnas, bor man gora en 1Q-test och barnet bor remitterastill en psyko-
log eller barnpsykiater utan drojsmal.

Barndomstypen: kannetecken som vuxna

Christine de Die-Smulders redovisade resultaten av en undersokning
med 32 vuxna (22-69 ar) med barndomsformen. Medeldldern for dia-
gnosvar 24 ar.

-Undersokningen visade att alla hade inlarningsproblem, att genom-
snitts-1Q var 68 (39-89) och att 44 % kunde l&sa och skriva. 13 %
hade eget boende och 100 % var arbets 6sa eller hade jobb pa skyddad
arbetsplats.

| gruppen 18-39 &r hade:
12/16 ingagangproblemalls
4/16 kunde g4, men behdvde hjalpmedel for att galangre strackor

| gruppen 40-49 &r hade
1/10 inga gangproblem alls
6/10 kunde ga med hj& pmedel

| gruppen >50 ar kunde
4/6 endast ga inomhus

| gruppen 18-39 & hade 2/16 inga talproblem alls, 8/16 kunde gora
sig forstadda i familjen och av frammande ménniskor i enskilda sam-
tal.

| gruppen 40-49 &r hade 1/10 ingatalproblem alls, 2/10 kunde gora sig
forstaddai familjen och av frammande manniskor i enskilda samtal.
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Organkomplikationer i vuxen ader var enl foljande:

a Okad dagtrotthet 43 %
@ magont 40 %
a hjartarytmier 28 %
a EKG-avvikelser 44 %
o Aterkommande lunginflammationer 16 %
a Starr 40 %

-Sammanfattningsvis kan man saga att prognosen foér vuxna med
barndomsformen av DM beror pa graden av utvecklingsstorning.
Gangforméagan & bra fram till 40 & och forsamras darefter snabbt.
Talproblemen forvérras och blir svérare i hogre alder, sa Christine de
Die-Smulders.

Erfarenheter fran Belgien

Psykolog Diane Willekens, Leuven, Belgien, forelaste om utveckling-
en under barndomen och ungdomen hos barn med barndomsformen av
DM.

-1 mitt kliniska arbete har jag tréffat och varit radgivare & familjer och
patienter med DM pa manga olika omraden; genetiska aspekter, ut-
veckling och beteende, utbildning, sociala aspekter, psykiatriska pro-
blem och emotionellt stod. Jag har ocksa informerat bl a skolpersonal
och vardpersonal.

| de forskningsprojekt som Diane Willekens arbetat i har hon systema-
tiskt samlat data om intelligens, beteende, utbildning, minne och emo-
tionella problem hos patienter med barndomsformen av DM. Totalt
ingick 53 patienter, 39 fran Leuven Genetic Clinic och 14 frén pati-
entorganisationer i Holland. Foljande resultat i urval & hamtade fran
olika studier:

WISC-R intelligenstest, n=42 (8-16 ar)

o|Q>84: 1142

a1Q 70-84: 15/42

alQ<70: 16/42

-Det vi bl a s3g var ju langre repetition av CTG desto storre utveck-
lingsstorning.

Samma test uppdelat pa FSIQ (1Q hela skalan), VIQ (1Q verbal) och
PIQ (IQ icke verbal sk performance):
FSIQ: 74,76
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VIQ: 77,76
PIQ: 76,90

WISC-R, uppfdljningsdata, n=10 (8-16 &r)

Framtill 12 3& genomsnittslQ= 80,4

Efter 12 3& genomsnittsiQ= 74,3

-Detta visar att barnen inte utvecklas i samma takt under barndomen
och férsta ungdomstiden. Fram till 12 34 stiger 1Q, men darefter sjun-
ker det.

Samband I ntelligens och M D-kar akteristika, n=20 (6-20 &), CTG-
repetitioner: 300-1000

FSIQ VIQ PIQ
Muskel svaghet 1Q 67 1Q 68
Ej muskelsvaghet 1Q 82 1Q 92
Dagtrotthet 1Q 67
Ej dagtrotthet 1Q78
Reducerat initiativ Q71
Ej reducerat initiativ 1Q 90

-Har ser man klart att muskelsvaghet, nedsatt initiativformaga och
dagtrotthet ger ett sdmre 1Q hela skalan.

Foljande skolformer konstateradesi hela gruppen, d v s n=53

Vanlig grundskola 41,5 %
Skolafor barn med fysiska funktionshinder 11,3%
Skolafor barn med utvecklingsstorning(sérskola) 34,0 %
Traningsskola 13,2 %

Uppmarksamhet och minne (Complex Figure of Rey-copy,
Complex Figure of Rey-recall, mfl)
a uppmarksamheten &r tillracklig i dvervakade situationer under korta
retidsintervall, men problematisk i komplexa situationer
a Visuellt och verbalt minne ar [&gt i halften av gruppen
o | &gt arbetstempo

Beteendeproblematik har konstaterats med hjédp av frageformulér
som férddrarnafyllti.

-Vi hittade tillbakadragenhet, sociala problem (i sérskilt stor utstrack-
ning), angslan, depression, uppmarksamhetsproblem, mm, i varieran-
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de grader. Vi fann ocksa barnpsykiatriska/neuropsykiatriska syn-
drom/sjukdomar av typen ADHD, autism, separationsangest, tvangs-
syndrom, mm i storre utstrdckning &n i populationen i ovrigt. Av sva-
ren vi fatt fran forddrarna & det manga som anser att 13g initiativ-
kraft, apati, depression, somnproblem och dagtrétthet hor till de stors-
ta problemen, sa Diane Willekens.

Behandlingen bor, enligt Diane Willekens, inriktas pa

@ noggrann utvardering av barnets kognitiva utveckling (utvecklings
test)

o optimal skolplacering utifrén resultaten av dessa utvarderingar

a information till barnets omgivning om sukdomen

a stimulera sociala kontakter, sociala traningsgrupper

a stimulera kansl outtryck

Erfarenheter frAn Bodenteamet

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

-Vért team bildades med hjép 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 sjukskoterska 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 tréffat 102 patienter i ddrarna
19-71 &r.

-De flesta vi tréffade var friska som barn, men som déarefter tidigt
blev suka, samt unga vuxna. N&r vi fragade vilka problem de sokt
vard for var det ofta muskelstelhet hos de yngre och muskelsvaghet
hos de vuxna. Ett fatal sokte for Ggonproblem, starr, och nagra for
dagtrotthet och magsmartor, sa Hakan Forsberg.

Andningsproblematik i vuxen 8lder hade lett till att 24 patienter avlidit
i fortid p g amuskelsvaghet och EK G-forandringar.
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-Av det insdg vi att det & vadigt viktigt att behandla luftroren med
slemlésande mediciner vid forkylningar och att inte vanta med sjuk-
husvard. Andningshja pmedel kan ocksa bli aktuella.

Retledningssystemet, ett system av muskel- och nervtradar inom hjart-
vaggarna, genom vilka hjartats delar regleras, & paverkat vid DM fran
tondren och uppét.

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

Sdledes vid DM:

a & avvikande EKG vanligt

a Okar EKG-avvikelsen med tiden

a finnsingen okad forekomst av arytmi

@ bor medicineringen vara forsiktig

a ska patienten ha extra hjart-lungbévervakning vid narkos och opera-
tion

a vid indikation 24-timmars EKG

Patienternas muskelkraft i handerna méttes och man fann ingen skill-
nad mellan vanster och hdger sida och ingen skillnad mellan man och
kvinnor.

-Sukgymnastik ar viktig behandling vid DM. Allamed 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 & s&
Det gér bra att tréna ganska hart, men da bor tréningen inte vara kon-
tinuerlig, utan varvas med |&ggradig tréning kanske tva ganger/vecka.

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

Thomas har las- och skrivproblem

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

-Under flera &r dolde han handikappet genom att lara sig ord och korta
meningar utantill. Men till sist, nar det stélldes storre krav pa lasning
och skrivning, forstod vi att han méjligen ocksa hade dyslexi, sager
Ann-Louise.
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De senaste tva aren har Thomas fatt det jobbigare pa flera sétt.
-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 mér Thomas mycket béttre och ibland mycket samre och
det & ganska stor skillnad mellan tillstanden, sager Christer.

Sjukskdterska Ann-Marie Alwin, Agrenska informerade om aspekter
pa syskonrollen.

-De behov syskon till funktionshindrade barn har kommer ofta i
skymundan pa grund av det sjuka barnets behov, eller sa &r inte for-
aldrarna medvetna om syskonets behov, sa Ann-Marie Alwin.

Syskon till barn med funktionshinder har ofta mycket fragor, funder-
ingar och synpunkter, exempelvis:

-Varfor har alltid min suka syster rétt?

-Varfor tar ni alltid min sjuka bror i forsvar?

-Jag forsoker vara snall, men han ar aldrig snéll!
-Var sitter felet?

-Varfor gar det inte att bota sjukdomen?

-Jag skulle vilja salja min bror for en krona!

-Hur kan jag varatill hjalp?

-Maste vi alltid prata om hennes sjukdom?

-Hur ska jag forklara hans sjukdom for kompisarna?
-Kan jag ocksa f& sjukdomen?

-Pa Agrenska har vi haft flera syskonveckor som har finansierats med
sarskilda projektpengar. De syskon som kom da var alla 12 &r eller
aldre, vilket var en forutséttning for att de skulle kunna vara hér utan
forddrarna. Vi satsade pa att ge dem gemenskap med andra syskon i
samma situation, mer medicinsk information om funktionshindret och
praktisk vardagspedagogik. Samtalsgrupper visade sig vara en om-
tyckt form for att prata tillsammans, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen kan ha svart att fatid att prata om sina problem med forald-
rarna.
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-Ofta far syskonen ett storre ansvar, eller kanner ett stérre ansvar, sar-
skilt om barnet med funktionshindret & yngre. Under syskonvistelser-
na fér de mgjlighet att prata om sina kanslor utan att kanna att de svi-
ker syskonet.

Syskonen kan dessutom fa problem med att f& lugn och avskildhet for
att gora sina laxor, fa ha sina egna saker i fred och att ta hem kamra-
ter.

-Darfor &r det viktigt att syskonens larare blir informerad om hemsitu-
ationen och kan ta hansyn till den, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen far ofta spelarollen av "forsvarare" eller "forklarare” i sko-
lan och pa andra stéllen an hemma.

-Deras lojalitet med det suka syskonet & ofta mycket stark. Darfor
kan det vara svart att fa dem att prata om egna problem som beror pa
syskonets funktionshinder, eller att sdga ndgot negativt om syskonet.
En del blir sk "undvikare" som ser till att de inte hamnar i situationer
dar de maste forsvara eller forklara

| skolan maste syskonen valja mellan att ga ut pa rasterna och kanske
tvingas konfronteras med problemen och forklara eller stannainne och
undvika kamraterna.

-Inte sdllan & de radda for att jamforas med syskonet och ibland und-
rar de ocksa om de har syndromet €eller sukdomen. Kanner de att de
skams for sitt syskon kan de f& skuldkanslor for det.

Det som syskonen ofta upplever som hot kan sdledes vara manga olika
saker.

-Forutom svarigheterna att f& ha sina saker ifred och att |&sa léxor utan
att bli storda, upplever manga syskon att de blir oréttvist beskyllda. En
del kénner ett direkt fysikt hot. De undrar hur starkt syskonet ska bli,
om mamma och pappa alltid kommer att orka hadla honom mm.
Ovissheten skapar stress och kanske ocksa egna hal soproblem.

Syskonen mar ofta bra av att fa s& mycket kunskap som majligt om
funktionshindret och om hur framtiden kan komma att se ut.

-De behover dessutom sa mycket stod som mdjligt fran forddrarna
eller ndgon annan néra anhorig, exempelvis nagon av mor-€ller farfor-
aldrarna.
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De flesta syskon funderar mycket pa hur framtiden kommer att se ut.
Blir de tvungna att alltid ta hand om sitt syskon? Kommer han/hon att
flytta hemifran? Vad hander né&r mamma och pappa dor?
-Det & da ofta en lattnad for dem att hora att det finns bra alternativa
boenden dér syskonet far den stod och hjap det behover.

Erfarenheter visar emellertid att det ocksa finns positiva sidor med att
vara syskon till barn med funktionshinder.

-De blir ofta mer mogna och ansvarstagande och far kunskap och livs-
perspektiv som andra jamnériga saknar. Manga blir 6dmjuka och far
en storre forstaelse for andra med funktionshinder. Sjalvbilden starks
och inte sdlan blir de mer ambitiésa med det som de tar sig for, sa
Ann-Marie Alwin.

Syskonproblematiken &r ofta likartad oavsett vilket funktionshinder
det suka syskonet &r. En mer utférlig spegling av syskons funderingar
finns samlade i kapitlet Gruppsamtal om syskonrollen i Agrenskas
Nyhetsbrev nr 115.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlgkare Catharina Hagberg (2003), barntandldkare Monica
Engval och logoped Lotta Sogreen, Mun-H-Center, informerade
2000 (uppdaterad 2003) om funktioner i och kring munnen.

Mun-H-Center, som & ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte)
kunskapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper, erbjuder
information, utbildning, handledning, konsultation och behandling.
-Munnen var lange en lagprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det &r ju pa tiden, eftersom nagra av kroppens
viktigaste funktioner finns just i munnen.

Exempel pa funktioner i och kring munhdlan & andning, néringsintag,
tal och ickeverbal kommunikation, t ex mimik.

-Omradet har en mycket komplicerad muskulatur och minsta stérning
kan leda till problem. Idag finns det olika munmotoriska tranings-
program som i vissafall kan forbéttra funktionen.
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Forddrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformular om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.
-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for forald-
rar och tandvardspersonal. Har er tandldkare behov av information sa
be honom eller henne att vanda sig till oss.

Musklerna i och kring munnen & ofta forsvagade hos barn och ung-
domar med DM.

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

Det finns stora skillnader i problembilden mellan barnen och déarfor
maste varje barn bedomas individuellt.

Tandldkare Monica Engvall informerade om sin undersokning av
tandhalsan hos vuxna med DM.

Vanliga problem hos vuxna med DM & bettfel, hogt gomvalv,
trangstaliningar, kakledsbesvar, svarigheter att tugga och svdlja
samt munandning och muntorrhet.

-K &kledsbesvaren kan bland annat innebara att kaken |aser sig eller
hoppar ur led. En del far kndppningar i kakleden. Exempel pa tugg-
och svéljproblem &r samre bitkraft, |angre tuggtid och svarigheter att
svélja beroende pa svaghet i tugg- och svalgmuskulatur.

Undersokningarna har ocksa visat en 6kad forekomst av karies och
fyllningar, mer beldggningar pa téanderna samt fler fordjupade tand-
kottsfickor hos vuxnamed DM.

-Personerna i undersdkningen hade mindre salivmangd, sdmre mun-
motorik och darmed samre sjalvrengoringsférmaga, langre sockertid
(den tid socker stannar kvar i munhdlan efter maltid), nagot samre
buffringsforméaga (salivens formaga att motverka nedbrytning) och
fler kariesframkallande bakterier. Slutsatsen av understkningarna
visar en Okad risk for karies hos vuxna med DM. Behovet av indivi-
duellt anpassad profylaktisk vard &r darfor av storsta vikt, saMonica
Engvall.
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Den pagaende undersokningen av barn och ungdomar med DM i
Vastra Gotaland visar okad frekvens av karies, beldggningar och
bettfel &ven hos dem.

Thomas idag

Thomas har idag blivit sémre och kommit mer ini sk klassisk DM.
-Han har oftare ont och verkar oftare vara mycket trott. Hans mimik &r
nastan obefintlig och handerna har intagit en typisk indtvand stalning
med overstrackbara fingrar. Eftersom han véxer sd mycket nu sa haller
hans opererade fot pa. att sakta vridasindt igen, sager Ann-Louise.

Thomas &r pa eftermiddagshem och dar trivs han bra. Han gér ocksa
regelbundet i simskola.

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

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

-Han gillar ocksa att sitta vid datorn och arbeta med intressanta, |&ro-
rika och pedagogiska program, séger Christer.

Presentation av multidisciplinar studie

Overlakare Anne-Berit Ekstrom, sjukgymnast Anna-Karin Kroks-
mark, dvertandl8kare Monica Engwall, Odontologen, Géteborg, och
logoped Lotta Sogren, Mun-H-Center, Goteborg, presenterade en
multidisciplinar studie inriktad pa barn och ungdomar med DM i
sbdra och véstra Sverige.

- Syftet med studien har varit att klassificera en storre grupp barn
och ungdomar med DM i den medfédda formen och barndomsfor-
men, samt uppskatta storleken pa CTG-expansionen och korreleran-
de molekuléra fynd med kliniska kénnetecken, sa Anne-Berit Ek-
strom.

| studien ingick alla (kanda) barn med DM i sddra och véstra Sve-
rige med en CTG-repetition pa minst 40. 50 stycken inbjods att del-
tai studien och 42 accepterade (18 flickor 0,8-17,7 ar och 24 pojkar
0,8-17,0 ar). Allagenomgick alder/kdnskorrel erade hédl sokontroller.
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| den metod som anvandes ingick

a medicinsk historik

a kliniska understkningar av barnneurolog, sjukgymnast, barntand
|&kare och logoped

a gjukjournal er

o analys av material frén ortodontist

a storleken pa CTG-expansionen undersoktes av en och samma
genetiker

Diagnoskriterierna

Beroende pa tidpunkt for och typ av debutsymptom indelades bar-
nen i tre grupper:

o svar medfodd DM

a mild medfodd DM

a parndomsform av DM

Av detotalt 42 deltagande barnen hade
o 13 st svar medfédd DM

a 15 st mild medfédd DM

a 14 st barndomsformen av DM

Symptom i pre- och perinatalperioden (tiden fore fodelsent o m
7:e dygnet efter forlossningen

8/13 med svér kongenital form hade for mycket fostervatten

4/15 med mild oo T h

2/14 med barndomsformen T

7/13 med svar kongenital form var for tidigt fodda, fore 36:e veckan
3/15 med mild e e e “w
0/14 med barndomsformen

Symptom i neonatalperioden (fran fodelsen t o m forsta
levnadsmanaden)

10/13 med svar kongenital form hade andntd

ovrigaformer O st

12/13 med svar kongenital form 13g i kuvos 2-90 dagar

Ovrigaformer o st

13/13 med svar kongenital form hade uppfddningsproblem och nas
sond
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11/15 med mild

5/15 med mild 77 nassond

4/15 med barndomsformen hade uppfddningsproblem
0/15 ~ " nassond

6/13 med svar kongenital form hade medfodda kontrakturer
10/15 med mild ™ ” ” "~
1/14 med barndomsformen

12/13 med svar kongenital form hade hypotoni
14/15 ~ mild oo
5/14 ~° barndomsformen

Den psykomotoriska utvecklingen

13/13 med svar kongenital form hade en psykomotorisk utveck-
lingsforsening, varav 7 med mild och 6 med svar

11/15 med mild kongenital form hade en psykomotorisk utveck-
lingsforsening, 9 mild, 2 svér, 4 normal

12/14 med barndomsformen hade mild psykomotorisk utvecklings-
forsening, 2 normal

Neuropsykiatriska problem

7/13 med svar kongenital form hade neuropsykiatriska symptom,
men ingen diagnos (ADHD, autismspektrumstérningar, mm)

7/15 med mild kongenital form hade neuropsykiatriska symptom,
men ingen neuropsykiatrisk diagnos

10/14 med barndomsformen neuropsykiatriska symptom, varav 3
med ADHD+ DCD och en med barndomsautism

M ag-tar mpr oblem och urinvagsproblem

12/13 med svar kongenital form hade sadana problem

11/15 med mild o ” ”

10/14 med barndomsformen

-De huvudsakliga problemen var bl a forstoppning/trog mage, diar-
ré, ljumskbrack, aterkommande urinvagsi nfektioner.

Synproblem

11/13 med svér kongentital form hade synproblem

9/15 med mild kongentital forma hade synproblem

10/14 med barndomsformen hade synproblem
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-Symptomen var bl a skelning, sma ofrivilliga 6gondarrningar, ned-
fallande 6gonlock (ptos), narsynthet, astigmatism och starr.

Oron-, nésa-, halsproblem
a &terkommande 6roninflammationer
a horselledningsporblem

@ naspolyper

Endokrinologiska problem

a diabetes (bade typ 1 och 2)

o minskad tillvaxt (bade langd och vikt)
a for tidig pubertet

a minskad skoldkortelfunktion

a icke nedvandrade testiklar

Hjartproblem

a fortrangning i 6vergangen fran hoger kammaretill aorta
a forhojt blodtryck i lungkretsloppet

o Oppetstaende duktus

o hal mellan férmaken

a klaffproblem

a otillracklig aortafunktion

a ospecificerad arytmi

CTG-repetitioner

a svar kongentital DM, genomsnitt: 1530 (730-2400)

a mild kongential DM, genomsnitt: 1000 (130- 2100)

a pbarndomsformen av DM, genomsnitt: 975 (260-1500)

Arftlighet

DM fran pappan: 3/35 familjer (totalt 5 barn; 2 mild, 3 svar)

DM frén mamman: 30/35 familjer (totalt 35 barn; 13 svar, 11 mild,
11 barndomsformen)

Okand bakgrund (adopterade): 2/35, badda med mild form

-Foraddrar till endast nio av barnen kénde till sin egen DM-diagnos

vid tiden for barnens fodel se.

Orofaciala problem
Logoped Lotta Sogreen , Mun-H-Center, Goéteborg, informerade
om resultaten av studien nér det géller orofaciala problem vid DM.
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Orofaciala problem som kan férekommavid DM ér:
a talsvarigheter

o dtsvarigheter (suga, tugga)

a dregling

& muntorrhet

o utsldtad mimik

a pettfel

a dalig munhdsa

-Tillsammans med tandldkare har vi undersokt barnen och da foljt
ett observationsschema nér det gallt muskler i ansiktet och i munnen
samt ténder och bett, sa L otta §jogreen.

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

-Med hjdp av den inspelningen kunde vi studera ndrmare |appar,
kéke och tunga i viloposition, |app-, kdk- och tungrorelser néar bar-
net blaser, suger, dricker ur glas, der med sked, biter av, tuggar och
svdjer samt vid repetition av ord och ljudramsor.

Med hjalp av frageformular samlades uppgifter in som rorde barnet
i allmanhet, vilken tandvérd det fick, hur matsituationen fungerade

och om barnet dreglade eller g.

Resultaten av undersokningen blev:

Mimik svar medf. mild medf. barnd.
4/37 hade normal mimik 4
8/37 hade latt utdatad mimik 2 6
13/37 hade méttligt utslétad mimik 1 8 4
12/37 hade gravt utsldtad mimik 9 3

Rorlighet svar medf  mild medf  barnd

Nedsatt |dppmotorik 100 % 92 % 71%

Nedsatt tungmotorik 60 % 23 % 36 %

Talsvarigheter

5/37 inga tal svarigheter
15/37 nagot otydligt tal
13/37 svartforstaeligt tal
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3/37 mycket svarforstaeligt tal

137 saknar tal

-De talsvérigheter det & fraga om i det hér falet & bl a att barnen
ersétter |appljuden, har otydligt och nasalt tal. Sprakutvecklingen ar
forsenad. Kommunikationsmonstret praglas av 1anga monologer om
kart amne samt god férmaga att 1ara sig utantill.

svar medf  mild medf barnd

Sugsvarigheter 69 % 100 % 83 % 36%
Atsvarigheter 38 % 70 % 31% 21%
Talsvarigheter 86 % 100 % 85 % 70 %
Dregling 35 % 70 % 31% 14 %

-Slutsaterna nér det gdler orofaciala problem hos barn med DM &r
att flertalet av barnen har sddana problem. Problemen & dessutom
nagot vanligare och ofta mer uttalade hos barnen med medfédd DM
jamfort med barn med den barndomsdebuterande formen. Barnen
lar sig kompensera for sina munmotoriska funktionsnedsattningar.
Effekten av tidigt insatt munmotorisk traning behdver utvarderas, sa
L otta Sj6green.

Motorik hosbarn och ungdomar med DM

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

-Att muskelfunktionen & paverkad vid DM &r vakant, men fa stu-
dier har forsokt att undersoka och méta muskelstyrka och motorik
hos barn med DM.

De undersokningsgrupper man anvant i den hér studien bestod av 42
barn med DM och 42 dders- och kbnsmatchade barn i en kontroll-

grupp.

Undersokningen inriktades pa ledrorlighet, muskelstyrka och moto-
rik.
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Ledrorligheten undersbktes med vinkelmétare. Kontrakturer och
skelettdeformiteter noterades i nacke, rygg, hander, fétter och hof-
ter.

o fotdeformiteter, i form av korta hélsenor, spetsfétter, plattfothet
och kraftigt nedsatt styrka i stortastrackarmuskeln fanns hos 28/ 42
barn.

a ryggdeformiteter, exempelvis skolios, fanns hos 13/42 barn
-Kontrakturerena var vanligare vid undersokningstillféllet an vid
fodseln. Sarskilt fot- och ryggdeformiteter forefaller att 6ka med
adern.

Muskelstyrka

a tio muskler i skuldra, arm, hand, hoft, kné och fot undersoktes
och méttes med myometer

a muskel styrkan undersoktes hos barn med mild medfédd DM och
barndoms DM och jamférdes med en kontrollgrupp

Resultaten av understkningen nér det gallde muskel styrka visade

a att barn med DM &r svagare én barn i kontrollgruppen i de flesta
undersokta muskel grupperna

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

o att ndgra av barnen med barndomsformen av DM har normal
muskel styrka.

Motorik

Undersokningen som géllde motorik innefattade manga olika mo-
ment, bl a huvudlyft, sitta sig upp, sitta, rullarunt pa golvet, resasig
upp fran golvet, resa sig fran sittande, std, sta pa ta, sta paett ben, ga
i trappa, mm

-Resultaten av denna del av undersokningen visade att fa barn hade
problem att g, springa, resa sig upp fran golvet eller att gai trappa.
De svéraste uppgifterna for barn med DM var att hoppa, att sta pa
hélarna och att lyfta huvudet. Barn med DM hade lagre poéng vad
gdller motoriken an kontrollgruppen och barn med svar medfodd
DM hade den mest paverkade motoriken. Det finns ocksa ett visst
samband mellan motorik och antalet CTG-repetitioner.
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Slutsatsen av undersokningen &r att de flesta barn med DM |& sig
ga och springa, men manga av barnen har problem med nedsatt
muskel styrka, fotdeformiteter, koordinationsproblem och ett omoget
rorelsemonster, vilket ofta paverkar motoriken.

-Musklerna & paverkade hos barn med DM, men det finns en stor
individuell variation nédr det galler svarighetsgraden. Pa grund av
risken for kontrakturer och andra skelettdeformiteter rekommende-
ras regelbunden uppfdljning, sa Anna- Karin Kroksmark.

Information fr&n Agrenskas barnteam

Samhallets stod

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, béde barnen med
funktionshindret och syskonen, har under dagarna aktiviteter som fol-
jer ett sarskilt schema déar 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 fora drar
och skolpersonal och inhamtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen laser tillganglig information om funktionshindret och infér
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att tréffa
medicinsk och psykosocial expertis, sager forskollérare Marie-Louise
Skoog, Agrenska.

Utifran den insamlade informationen bestdms det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistel sen planeras.
-Det dvergripande malet &r att framja §jdvstandighet, samhorighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas persona trygghet
under familjevistel serna, sager Marie-L ouise Skoog.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om vérdbidrag, la-
gar som berdr alla manniskor, samt speciallagar som berér barn med
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funktionshinder, exempelvis LSS (Lagen om st6d och service till vissa
funktionshindrade) som kom 1994,

-Ju mer stéd och hjdlp och behandling ett barn med funktionshinder
behover desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
sétt handhar hjép- och véardinsatser.

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

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stod och det tar mycket tid och kraft. Det
béasta man kan gora som foréldrar till ett barn med funktionshinder &
att hitta en person som hjdpa till med anstkningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handléggare pa forsakrings-
kassan, sa AnnaLindfors.

De lagstiftning som tidigare var en sarlagstiftning for manniskor med
gukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) &r ersatt av lagar som
galler for alla, exempelvis Skollagen, Sociatjanstlagen, Halso- och
siukvardslagen (som inte gar att dverklaga), Forvaltningslagen, AFL-
lagen om allman forsakring.

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

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

a habiliteringen

a psykiatriskt stod (BUP)

a hj&l pmedel

o hemsjukvardsbidrag

a gjukresor

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

Foljande & sammanfattad information fran kurator Mats Manssons

forelasning ” Samhéllets stod” héamtad fran familjevistelsen om Neuro-
fibromatos pa Agrenskai april 2003.
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| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhéllet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvardiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som &tta ar senare utvidgades till
LSS. LSS & en mycket bralag déar det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjalpinsatser. Det ségs att lagen & en réttighetslag,
men jag anser att det snarare & en mojlighetslag. Tanken med lagen &
att "den enskilde ska fa méjlighet att leva som andra" (58). Den mal-
séttningen anser jag & lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
teravad det innebér att leva som andra, sa Mats M ansson.

Oavsett om barnet tillhér personkretsen som har rétt till insatser enligt
LSS, eler g, (se mer om LSS langre fram) bor fordldrar ara sig mer
om olikalagars innehall och om forhandlingsteknik.

-Om négra foradrar exempelvis anser att deras barn behtver personlig
assistent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa
vad som stér i Skollagen om detta stod. Men detta & inte enkelt gjort.
Lagarna & inte skrivna sa att man direkt kan se vilka réttigheter man
har. De & mer resonerande och 6vergripande och darmed luriga. For
att forsta vilka réttigheter de innehdler maste man |asa forarbeten till
lagarna och domstol sutslag.

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

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

-Om inte den person som har rétten att fatta bedut i &endet inte kan
vara med, sd ar det béttre att vanta med matet tills den personen kan
narvara. Till det métet sedan ar det bra att med sig ett dagordnings-
forslag. Eftersom ni sdllan & ute efter att ha trevligt pa sddana har
moten & det ocksa viktigt att det utses en protokollforare, sa Mats
Mansson.

Varje beslut om stéd och hjap som fattas pa motet bor kopplas till en
namngiven utférare, en person som ansvarar for att insatsen blir av.
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-Man bor inte néja sig med att skolan séger " att de ska titta nérmare pa
problemet, undersdka om det finns resurser mm och att man ater-
kommer”. Krav i sddana fall ett namn pa personen som ska utreda
fragan, samt datum och plats for ett nytt méte. Om skolans ledning
bestamt sig for att avsla begédran ska ni kréva att de har med sig ett
skriftligt avslagsbeslut sa att ni kan 6verklaga. Det &r inte alltfor ovan-
ligt att myndighetspersoner hanvisar till ”policybeslut” och det kan
man bara géra muntligt. | ett skriftligt avslagsbeslut maste man ange
vilken lag och vilken lagparagraf man stoder sitt beslut pa.

LSS &r till for en sarskild personkrets som delas in i féljande tre grup-
per:

a personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande till stand.

o personer med betydande och bestdende begdvningsméssigt funk-
tionshinder efter hjarnskadai vuxen dder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig §ukdom.

a personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt ddrande, har betydande svarig-
heter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stéd och
service.

-I den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska kommaifréga for stod och hjap.

| den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

a radgivning och annat personligt stod

@ personlig assistans

a |edsagarservice

a kontaktperson

o avldsarservice i hemmet

a korttidsvistel se utanfor hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom Gver 12 &

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

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

a daglig verksamhet
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Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta ngot att fa stod och service enligt den
nyalagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjalp i lagen fran
1994. For att fatillgang till olika insatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stéd och hjap.

| varje enskilt fall gors en individuell beddmning av sérskilda tjanste-
man i kommunen (L SS-handl&ggare).

-Som ansbkande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansdkan och
adrig néja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt s att
ni kan 6verklaga det om ni inte & nojda, sa Mats Mansson.

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

Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall-Bergstrand fran Forsakringskassan, Goteborg, in-
formerade om de ekonomiska stéd familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
kappersattning, bilstdd, personlig assistans och tillféllig foréldra-
penning.

-Véardbidrag kan forddrar sbka om barnet har ett funktionshinder
eller sukdom som kraver extra véard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

Véardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (96 504 kr/ar
2003), tre fjardedels (72 372), halvt (48 252) och en fjardedels
(24 120). Bidraget & pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhdllas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat & och kan betalas ut till och med
juni manad det & barnet fyller 19 &r. Dérefter kan barnet évt even-
tuellt erhdlla handikappersattning.

Nyhetsbrev nr 225 © Agrenska 2003 35



Dystrofia myotonika

Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkodp av bil. Féralder kan fa bilstéd
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan dka med all-
manna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestdende €eller i vart fall beréknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det majligheter att ansbka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestér av ett grundbidrag samt ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utga for att
anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stéd som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
galvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjélp med per-
sonlig hygien, pa och avkladning, att &a och kommunicera samt att
assistenten ska vara va fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar erséttning 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-
statimmarna/vecka. Nar det galler barn méaste dess behov av hjalp och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt storre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foréaldrapenning & erséttning for inkomstbortfall nér en
fordder maste avsta fran arbete for bl a vard av gukt barn. Ersétt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ & och barn. Ersittningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 & och i vissafall upp till 16 ar.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stéd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskildaregler. For dem kan erséttning utga
fran 16 ars ader upp till dess de fyller 21 &. Forddrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis forddrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Agneta Ljungwall-Bergstrand.
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Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress. www.sos.se/smkh

artiklar ur Lakartidningen

internetadress:. www.|akartidningen.se

(hér krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjdpatill med)

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

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

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlakare Mar Tulinius

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Barnl&kare Britt-Marie Anderlid
Karolinska g ukhuset

171 76 Stockholm

Tel: 08- 517 700 00

Professor Peter Harper

University of Wales College of Medicine
Heath Park

Cardiff CF 14 4XN

Storbritannien

Sjukgymnast Anna-Karin Kroksmark
Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 21062

418 04 Goteborg

Tel: 031- 5027 70
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Dr Christine de Smulders
Academic Hospital Maastricht
PO Box 1475

NL-6201 BL Maastricht
Nederlanderna

Psykolog Diane Willekens
University Hospital Gasthuisberg
Herestraat 49

B-3000 Leuven

Belgien

Overlakare Hakan Forsberg
Sunderby sjukhus

971 80 Luled

Tel: 0921- 670 000

Overtandlakare Monika Engwall
Pedodontikliniken

Odontologen

Medicinaregatan 12 A

413 90 Goteborg

Tel: 031- 7731000

Overtandl&kare Catharina Hagberg
logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Barnlékare Anne-Berit Ekstrom
Nu-sjukvarden NAL

461 85 Trollhéattan

Tel: 0520- 910 00

Forskollarare Marie-Louise Skoog
socionom Anna Lindfors
gukskoterska Ann-Marie Alwin
Agrenska

Box 20 58

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Kurator Mats Mansson
Borgméstaregat 3 A

441 50 Alingsas
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Handl&ggare Agneta L jungwall-Bergstrand
Forsakringskassan
405 02 Goteborg
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