VAD AR EPILEPSI?

Overlikare Gosta Blennow, Universitetssjukhuset i Lund, informerade pa en familjevistelse
p& Agrenska 1997 om epilepsi i allmanhet och vid Landau Kleffner syndrom i synnerhet.
-Epilepsi i allménhet, alltsd inte specifikt vid LKS, delas upp i partiella anfall och
generaliserande anfall. Symptomen vid partiella anfall &r ofta muskelryckningar,
muskelspanningar, urkopplingsattacker, automatiska rorelser och kénselférnimmelser. Det
kan ocksa rora sig om psykiska symptom déar patienten tycker sig se saker och kanna markliga
smaker och lukter. En del far rodnader och svettningar.

Vid generaliserande anfall kan patienten fa urkopplingsattacker och uppstannandeattacker,
sma eller stora muskelryckningar, muskelspanningar eller férlust av muskelspanningar.

Gosta Blennow gav en mycket belysande information om hjarnan med hjarncellernas oerhort
komplicerade uppbyggnad och funktion.

-Nervcellerna i hjarnan, som &r flera miljoner till antalet, &r sorterade efter typ och funktion.
Fran varije cell finns tiotusentals forbindelser med andra celler. Hela systemet, som ar valdigt
invecklat, befinner sig i ett slags jamnviktslage som beror pa olika faktorer, bl a att
signalsubstanser antingen "gasar™ eller "bromsar"”. Signalsubstanserna blir fler och fler allt
eftersom kemisterna hittar nya amnen. Hela systemet retas pa tva satt, antingen sa att de
elektriska spanningarna okar eller sa att de minskar. Det 4 summan av spanningarna som
réknas och som ska bilda jamviktslaget.

"Signaltrafiken™ i hjarnan syns som ett jamnt flimmer pa EEG.

-Blir det nagot fel i hjarnan sa reagerar flera celler samtidigt och dessa celler kan ”locka” med
sig stora méangder celler i uppstormande attacker/anfall. Anfallen kan starta i en avgransad del
av hjarnbarken och antingen stanna dar (partiellt anfall), eller sprida sig vidare till hela
hjarnan (sekundar generalisering). Anfallen kan ocksa fran starten engagera hela hjarnan
(primar generalisering).

Ibland kan anfallen bli ihallande och langvariga. Detta kallas status epileptikus. Sadana lang-
dragna anfall kan yttra sig som generella ryckningar, men dessa symptom kan ocksa saknas
ibland, s k nonconvulsivt status. Tillstandet kan leda till varierande medvetandegrad,
talrubbningar, ostadighet, dregling, forlangsamning, aggressivitet och desorientering.
Anfallen pagar sdledes utan nagra synliga muskelrorelser, men med langdragen paverkan pa
medvetandet.

Orsaken till epilepsi ar en form av oordning, stor eller liten, i organiserandet av nervcellerna
och deras natverk. Gosta Blennow beskrev relativt ingdende processen i fosterstadiet nar
nervcellerna bildas och vandrar ut i det som sedan blir hjarnbarken.



-Om felet &r relativt litet kan det droja upp till vuxen alder innan man far symptom. Stora fel
visar sig tidigare.

Omfattande studier har gjorts for att férsoka komma fram till vad som framkallar anfallen.
-Ar patienten t ex uppjagad, trott, hungrig eller har feber, sd kommer anfallen tatare. Dessa
anfall ska inte forvéaxlas med feberkramper som manga barn kan ha, sa Gésta Blennow.

Behandlingen av epilepsi avgors utifran vilken typ av anfall patienten har.

-Medicinerna gar in och forandrar hela systemet av signaler, gas- och bromssignaler.
Eftersom det vid LKS ror sig om partiella anfall véljer vi medicin som ar avsedd for den typen
av epilepsianfall. Innan vi bestdammer oss for vilken medicin vi ska anvénda och vilken dos
det blir fraga om, undersoker vi bl a om patienten har ratt diagnos. Avsikten med medicinen
ska vara att, sa langt som mojligt, normalisera hjarnaktiviteten. Grundprincipen &r att
behandla barnet och inte det EEG vi kunnat mata upp. Svarigheten ligger ofta i att hitta en bra
balans mellan anfallsfrekvensen, som kan leda till skador, och behandlingen som kan ge
biverkningar. Tata och langa epilepsianfall (langre &n 15-20 minuter) kan leda till att
hjarnceller skadas.

Man vet idag inte om barn med LKS har en hjarnskada eller ej.
-Vi vet darfor heller inte om en eventuell skada leder till epilepsi, som ger sprakstorningen,
eller om skadan leder till dels epilepsi, dels sprakstérning, sa Gosta Blennow.
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AICARDI SYNDROM

Aicardi syndrom har fatt namn efter den franske barnneurologen Jean Aicardi som beskrev
tillstandet 1965. Aicardis syndrom kéannetecknas av tidigt debuterande epileptiska anfall, ofta som s.k.
infantil spasm, delvis eller total avsaknad av hjérnbalken (corpus callosum) som forbinder vanster och
hoger hjarnhalva, 6gonbottenférandringar (retinala lakuner) och utvecklingsstorning. Aven andra
missbildningar forekommer.

Syndromet forekommer enbart hos flickor och orsakas av en skada (mutation) av ett arvsanlag pa X-
kromosomen.

Kriterierna for diagnosen Aicardi syndrom ar:

a forlust av corpus callosum, forbindelsen mellan hjarnhalvorna (72% helt, 28% delvis)

o akut smabarnsepilepsi, (infantil spasm), d v s epilepsi orsakad av hjarnmissbildningar (72% av
fallen)

a nathinnedefekt (nathinnedefekter)

Andra symptom som ofta férekommer och kan stddja diagnosen é&r:

a gver- eller undertaliga revben, kotférandringar

a utvecklingsstorning

a andra hjarnmissbildningar, exempelvis felorienterade/felplacerade och felkopplade nerv-
cellsgrupper i den gra substansen i hjarnbarken

@ andra 6gonmissbildningar

a behandlingsresistens av epilepsi

a att barnet &r en flicka

De flesta foraldrar till barn med Aicardi syndrom soker hjélp forsta gangen darfor att deras barn har
fatt kramper. Kramperna, som i det har fallet orsakas av forandringar i den gra substansen i
hjarnbarken, kallas infantil spasm, eller spadbarnsepilepsi. Denna form av epilepsi kan ha manga
orsaker, varav Aicardi syndrom é&r en.

Barn med syndromet har ett mycket typiskt EEG som ar vdgledande nar man ska stélla diagnos,
med asymmetri mellan hjarnhalvorna och skurar av epileptisk aktivitet foljt av EEG-maéssig tystnad,
som ar véagledande nar man ska stélla diagnos. Om man kunde stta ljud pa EEG-kurvorna skulle man
uppleva ett valdigt sprakande under kanske nagra sekunder, sedan tystnad och sa pa nytt samma
sprakande. Barnen har blandformer av olika anfallstyper pa grund av de felaktiga strukturerna. Det
innebar oftast stora svarigheter att behandla epilepsin pa ett bra och effektivt satt.

Aicardi syndrom é&r ett sallsynt syndrom och man uppskattar att det fods cirka ett barn/ar med
syndromet, att det finns ett tjugotal barn med syndromet i Sverige och c:a 500 kanda fall i hela
vérlden.

De flesta av flickorna fods helt friska och har en normal utveckling de forsta manaderna. Darefter far
flertalet infantil spasm och de flesta far diagnosen Aicardi syndrom nar de ar mellan tre och fem
manader.

(Agrenskas nyhetsbrev nr 205, 2002)



Sophie har Aicardi syndrom

Sophie 9 &r, har Aicardi syndrom. Hon kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Lene, pappa Bjorn, syster Mathilda, 7 ar och bror Tobias 11 ar.

Lenes graviditet med Sophie var normal och likasa forlossningen. Vikt och langd var ocksa
normal.

-Det enda ovanliga direkt efter forlossningen var att Sophie saknade s k trampreflexer. Till
att borja med tittade hon bara med ena 6gat och det drdjde en hel vecka innan hon 6ppnade
ocksa det andra. Vi fick en kénsla av att hon kanske var ljuskanslig. Redan fran borjan skriker
hon mycket, sdger Lene.

De forsta tva manaderna hemma hande ingenting uppseendevackande. Sophie fortsatte att
skrika mycket och Lene och Bjorn funderade pa om hon mojligen hade kolik.

-Nagra enstaka ganger "himlade” hon med dgonen under de vérsta skrikattackerna, vilket vi
tyckte var orovéckande, sager Bjorn.

Sophie far den forsta krampen

Vid tva manaders alder fick Sophie sin forsta kramp.

-Det kom som en chock, vi var ju inte alls forberedda pa detta. PA BVC lugnade man oss med
att det inte alls var ovanligt att sma barn krampade. Vi vande oss da till barnkliniken och dar
uppmanade de oss att komma in genast med Sophie, vilket vi ocksa gjorde, sager Bjorn.

Det forsta anfallet gick dver efter ndgon minut och féljdes av trotthet. Pa barnkliniken blev
Sophie inlagd foér observation och undersokning.

-Efter nagra timmar fick hon en ny kramp och nu kunde sjukvardspersonalen avgora att det
rorde sig om infantil spasm, d v s spadbarnsepilepsi. Orsaken visste man inte, men man sa till
oss att det var troligt att problemen var 6vergaende, sager Lene.

Det beslutades att Sophie skulle fa epilepsimedicin och under néstan tva manader provades de
flesta medicinerna och néstan alla gav stora biverkningar.

-Antingen skrek hon eller sa var hon helt neddrogad och utslagen. Den motoriska utveck-
lingen uteblev helt under den har perioden, sager Bjorn.

Lene och Bjorn tyckte att det var latt att fa 6gonkontakt med Sophie, sa mentalt tyckte de inte
att nagonting var avvikande.



-Forst efter nagra manader fick Sophie komma till en universitetsklinik och dar traffa en
barnspecialist. Redan under forsta besoket kunde barnlédkaren konstatera att Sophies kramper
troligen orsakades av nagonting mer allvarligt, sager Bjorn.

Sophie far diagnosen Aicardi syndrom

Sophie lades in, nya prover togs och nya undersdkningar (bl a magnetréntgen) gjordes.

-Man satte ut en del mediciner och lade till andra. Efter nagra dagars behandling med
kombinationen Ergenyl® och Lamictal® sag vi en klar forbattring. Det kandes som om
Sophie kom "upp ur dimman” pa nagot satt, blev klar och vaken. Det var fantastiskt, sager
Lene.

Bland de undersdkningar som gjordes ingick en dgonundersokning samt en undersokning av
hjarnan med datortomografi och magnetkameraréntgen. Da upptacktes det att Sophie saknade
forbindelsen mellan hjarnhalvorna (corpus callosum) och att det fanns s k lakuner i
6gonnéathinnan, d.v.s vita flackar dar nathinnans pigmentlager och aderhinnan var defekta. (se
mer om detta i kommande kapitel)

-Kombinationen 6gonfoérandringar, avsaknad av corpus callosum och epilepsin innebar att
man nu kunde sdga att Sophie hade Aicardi syndrom. Vi fick veta att man upptéckt stora
skador pa hjarnan, vilket skulle innebara svar utvecklingsstorning. Man var ganska sakra pa
att Sophie exempelvis inte skulle kunna ga, sta, sitta eller &ta sjalv, sager Bjorn.

Sophie laggs in pa hemsjukhuset

Efter nagon vecka fick Sophie komma hem och lades da ater in pa hemsjukhuset.

-Vi vet inte riktigt hur vi ska beskriva det som darefter skedde. Men det blev lite av ett
medicinkrig mellan sjukhusen. Den forbéttring vi sett lade sig och man foreslog justeringar av
doserna och tillaggsmediciner, séger Lene.

Sophie at bra och utvecklades mentalt, men den motoriska utvecklingen var fortsatt langsam.
-Hon skrek otroligt mycket och daremellan krampade hon. Natterna blev mardromslika. Allt
kénde jobbigt och meningslost just da. Sarskilt som Sophies lakare han sagt till oss att de har
barnen sallan blir aldre &n tre ar. | det laget hade det varit fantastiskt bra att fatt traffa en
familj med ett &ldre barn, sager Bjorn.

Sophie far kontakt med habiliteringen och far komma hem

Under tiden pa sjukhuset fick familjen kontakt med barnhabiliteringen, en kontakt som till att
borja med inte blev sa bra som man tankt sig.

-Det kandes som om Sophie huvudsakligen blev ett utstallningsforemal som skulle visas upp
for olika intresserade professioner. | det laget, ndr ingenting fungerade bra med Sophie, och vi



madde daligt och inte klarade av situationen, avbrot vi kontakten med habiliteringen tills
vidare, sager Lene.

Efter sex manader pa sjukhuset fick Sophie komma hem och det foljande halvaret fortsatte
hon att skrika och krampa mycket.

-Hon var tillganglig endast korta stunder. Det kdndes som om vi kommit in i en ond cirkel
som inte gick att bryta. Till sist fick hon plats pa ett korttidshem varannan helg och det blev
raddningen for hela familjen, séger Bjorn.

Under Sophies andra levnadsar skedde en successiv forbattring, vilket Lene och Bjorn tror
berodde pa att medicinerna nu borjade fungera.

-De mediciner hon fick da var Lamictal®, Ergenyl®, Stesolid® och Friseum, ett preparat som
liknar Stesolid. Det markliga &r att de doser av medicinerna man stéallde in da har hon behallit
och har &n idag, séger Lene.

Sophie gér sma framsteg och borjar tidigt pa traningsskola

Sophie har inte utvecklat ndgot talat sprak. Hon har forstatt alltmer av vad foraldrarna och
syskonen sdger, men kan sjalv inte uttrycka sig.

-Vi har forsokt med olika alternativa kommunikationshjélpmedel, men inget har passat henne.
| familjen har vi lart oss tyda vad hon vill och nar hon mar bra eller daligt, sager Bjorn.

Under Sophies andra ar fungerade kontakten med habiliteringen battre. Bland annat fick hon
hjélp av en sjukgymnast och Lene och Bjorn fick ett traningsprogram som de kunde félja.
-Sophie gjorde sma motoriska framsteg och klarade snart att bl a lyfta huvudet och sla med
handen, sager Lene.

Nar Sophie var 2,5 ar ordnade hennes arbetsterapeut sa att hon fick borja i en traningsskole-
klass 15 timmar/vecka.

-Detta blev sa bra det bara kunde bli. Nu blev den motoriska traningen regelbunden och
Sophie gjorde framsteg. Traningen att sta i staskal innebar att hon fick maojlighet att komma
upp och fa en battre rorlighet och battre social kontakt. Det innebar ocksa att hon idag
utvecklat handmotoriken sa mycket att hon exempelvis kan styra datorn med en touch-
kontakt, sager Bjorn.

Samma ar som Sophie borjade i traningsskolan fick hon ocksa en personlig assistent. Nar hon
blev tre ar borjade hon att regelbundet bada och trana en gang i veckan pa rehabbadet.

-1 och med att medicinerna fungerade battre, att Sophie bdrjade pa traningsskolan, hade
korttidsvistelse och fick personlig assistent, sa blev vardagen efterhand lugnare for familjen.
Det mérktes ocksa tydligt pa Sophie att hon nu madde valdigt mycket béttre, séager Lene.



Efterhand har Sophie ocksa fatt en rad hjalpmedel for att kunna sta, sitta, forflytta sig och
utfora aktiviteter. Hemmet har ocksa anpassats sa att det fungerar sa bra som moéjligt for hela
familjen.

Sophie idag

Idag har Sophie gatt i samma traningsskoleklass, med samma fyra kamrater och samma larare
i drygt sju ar

-1 skolan har Sophie haft tillgang till en rad hjalpmedel, bland annat dator med olika
pedagogiska program och manga stimulerande och utvecklande leksaker. Hennes larare har
varit intresserad, fantasifull, talmodig och ambitids. Det var en otroligt bra chans Sophie fick i
o m att hon kunde barja traningsskoleklass sa tidigt, sager Lene.

Olika hjalpmedel for att starka skelettet, sasom staskal och hoppgunga har Sophie lért sig
tycka om.

-Hon foredrar att det hander saker runt omkring henne, att manniskor pratar och &r néara
henne. Hon kampar vidare med huvudhallningen och sina kramper, séger Bjorn.

Sedan nagra ar har Sophie problem med en begynnande skoliosutveckling.

-Sophies lakare sag helst att hon anvande skolioskorsett, men det har hon inte klarat av. Hela
hennes beteende forandrades och hon blev tyst och inatvand. Darfor har hon idag en skolios
som mojligen maste opereras. Det skulle i sa fall réra sig en steloperation, séager Bjorn.

Sophie tycker mycket om mat, men da den ska den vara valkryddad och finpasserad. Hennes
nattsomn ar numera férhallandevis bra.

-Sophie tittar garna pa TV nar hon a4 hemma och helst da tecknade musikfilmer.
Djungelboken ar en klar favorit just nu. Allra bast tycker hon om att vara med syskonen. De
forsoker fa med henne i olika lekar, men ofta gar det tyvarr lite for fort for henne, sager Lene.

Bade Bjorn och Lene framhaller att man idag ser helt annorlunda pa Sophie och hennes
funktionshinder.

-Idag ser vi mojligheter, livsvarde och gemenskap dar vi tidigare, under Sophies forsta ar,
bara sag hoppléshet, uppgivenhet och sorg. Sa mycket det hade betytt om vi da, i borjan, hade
fatt mojlighet att traffa en familj med ett lite storre barn med Aicardi syndrom, sager Bjorn.



HYDROCEFALUS

Hydrocefalus star inte for nagot enhetligt funktionshinder eftersom det finns kopplingar till flera andra
problem sasom epilepsi, stérd utveckling, mm. Om inte nagot funktionshinder finns, eller &r sa uttalat,
ar det egentligen i huvudsak dréneringen av den vétska som bildas i hjarnan som &r problemet vid
hydrocefalus. Ett specialfall ar hydrocefalus vid ryggmargsbrack. Kombinationen ar vanlig. Men i
sadana fall dominerar ofta problemstéllningar kopplade till ryggmargsbracket och darfor berors inte
denna grupp ytterligare har.

I hjarnans centrala delar finns ett halrumssystem av ventriklar och kanaler for en sarskild vatska, vars
betydelse annu inte &r helt klarlagd. Det ar troligt att &mnen med olika andamal transporteras i vatskan,
vilken bildas i séarskilda vavnader i hjarnans halrum. Vatskan har dessutom en skyddande funktion. |
botten pa lillhjarnan finns tre sma utslappshal, genom vilka ansenliga mangder vatska strommar varije
dygn, hos spéadbarn flera deciliter.

Ett stopp i hjarnans vatskesystem skapar ganska snart problem, eftersom systemet inte rymmer sa
mycket och féljden blir ett 6kat tryck med atfoljande huvudvark, inaktivitet samt att barnen ofta kraks.

Hydrocefalus kan uppkomma redan under fostertiden. Aven om orsaken finns att hitta under
graviditeten ar det inte sakert att huvudet tillvaxer onormalt forran barnet &r cirka 3 manader. Huvudet
har da, pa grund av det forhojda trycket, vuxit oproportionellt mycket mer &n det borde ha gjort i
forhallande till langdtillvaxten.

Definitionen pa hydrocefalus ar en huvudomfangskurva som overstiger 2 standarddeviationer i
forhallande till langdkurvan, samt att det stora huvudet inte beror pa att hjarnan ar stor. Det ska vara
ett Okat vatskerum som ger skallforstoringen.

Beroende pa var stoppet i vétskesystemet sitter vidgas de olika halrummen mer eller mindre mycket.
Med ultraljudundersokning, datortomografi eller magnetkamera framgar det vilka halrum som ar
vidgade och hur mycket det rér sig om. Ibland hénder det stoppet enbart finns i ena hjarnhalvan.

Hur yttrar sig hydrocefalus?

1/ 1/3 av barnen har stort huvudomfang redan nar de fods, 6vriga 2/3 utvecklar det under det forsta
levnadsaret.

2/ Spand fontanell

3/ Vidgade vener, sérskilt tydligt syns de vidgade venerna i pannan (skalpvenstas)

Da hjarnan och skallen &r eftergivliga i nyfoddhetsperioden skadar till en borjan inte det forhojda
trycket hjarnan, vilket innebar att man kan avvakta nagra dagar eller veckor med olika insatser.
Mojligen kan det 6kade trycket ha betydelse for den "klocka” som styr pubertetsstarten.

(Agrenskas nyhetsbrev 261, 2006)



Emma har hydrocefalus

Emma, 104r, har hydrocefalus. Hon kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Yvonne och pappa Lars.

Yvonnes graviditet var normal fram till en manad fére planerad forlossning.

-Ett ultraljud, som togs darfor att man misstankte sédte, visade att ventriklarna i hjarnan var
forstorade. Jag lades in péa sjukhuset och kopplades till CTG-6vervakning. Redan da fick vi
traffa en lakare med specialistkompetens pa hydrocefalus. Nagra dagar senare bestamdes det
att man skulle gora kejsarsnitt och forlosa barnet, vilket ocksa gjordes nagra dagar darefter,
sager Yvonne.

Emma foddes i vecka 30 och végde 2690 gr. Hennes huvud var oproportionellt stort i
forhallande till kroppen, vilket bekraftade hydrocefalusdiagnosen. Hon hade inget
ryggmargsbrack.

-Trots att hon var pigg och fin, bl a kom amningen igang nastan omgaende, lades hon i kuvos
nagra dagar for att aterhamta sig. Vi fick prata med bade forlossningslakaren och
specialistlakaren och k&nde oss ganska lugna. Men om hur framtiden skulle kunna bli foér
Emma fick vi inget veta, séger Lars.

Emma far flera shuntar inopererade

Efter tva dagar i kuvos opererades den forsta shunten in och den fungerade bra i ungefar tva
veckor. Darefter blev det en bakterieinfektion kring katetern, som maste tas ur. Emma
behandlades med antibiotika och nér infektionen slédppt opererades en ny shunt in.

-14 dagar senare hande samma sak igen, men dessutom fick Emma en hjarninflammation och
situationen uppfattade vi som allvarlig. Men Emma blev snart béattre och en tredje shunt kunde
séttas in, sdger Yvonne.

Den har gangen lyckades man battre och efter cirka tre manader pa barnsjukhuset fick Emma
komma hem. Dérefter behdvde man inte forandra nagonting for att draneringen skulle fungera
bra.

-Det gjordes inga ultraljudundersokningar for att kontrollera att ventriklarna holl bra storlek.
P& de regelbundna, och i borjan tata, kontrollerna gick man enbart efter hur vi uppfattade att
Emma madde. Daremot upptackte man vid en ultraljudundersokning att hjarnvavnad saknades
i ndrheten av syncentrum, séger Lars.



Emma mar bra, men utvecklas langsamt

Emma madde bra de forsta manaderna, men utvecklades langsamt bade motoriskt och
mentalt.
-Hon jollrade och gjorde en massa ljud valdigt tidigt. Men daremellan fick hon allt oftare
franvaroattacker som vi da inte forstod vad det var. Men ndr hon var sex manader
konstaterade man att hon hade epilepsi och hon fick medicin och blev mycket battre, séager
Yvonne.

Nar Emma var 17 manader borjade hon pa daghem och da hade hon dnnu inte lart sig ga.

-Det var nog valdigt jobbigt for henne att bara kunna krypa, nér alla andra barnen sprang runt
henne. Nar hon borjade ga sjalv ett halvar senare hade hon klara problem att halla balansen
och att koordinera rorelserna. Men vi var sa glada at alla framsteg hon gjorde att vi inte tyckte
detta var nagot stort problem, séger Lars.

Emma tal utvecklades mycket de forsta tva aren, men darefter tyckte Lars och Yvonne att det
vande och hon tappade istéllet sprakliga fardigheter.

-Sprakforstaelsen forsamrades och det verkade som om hon anvéande ord som hon inte sjalv
forstod. Nar vi bytte epilepsimedicin verkade det som om hon ”kom ut ur dimman” och
fungerade battre mentalt. De motoriska problemen, med viss klumpighet och langsamhet, har
fortsatt och sett ungefar likadana ut under alla aren, séger Yvonne.

Emma testas och bérjar skolan

Nar Emma var 4 ar understktes hon pa barnneuropsykiatrisk klinik och fick diagnosen lindrig
utvecklingsstorning.

-Vid den har tiden blev utvecklingsstorningen mer tydlig allteftersom kraven pa henne 6kade.
Uppmarksamhetsstorningen hade vi sett tidigare, men nu blev hon mer och mer beroende av
att nagon pushade pa henne sad att hon inte tappade traden i det hon gjorde eller sa.
Ojamnheten i formaga och kapacitet blev tydligare. Vissa dagar, nar hon madde riktigt bra,
kunde hon vara valdigt duktig. Andra dagar klarade hon samma uppgifter betydligt sémre. Det
har alltid varit svart for oss att se vad hennes problem berott pa. Oftast har vi nog ansett att
epilepsin vallat de flesta problemen, séger Yvonne.

Onormal trétthet har alltid varit ett problem Emma kampat med. Darfor har det alltid varit
viktigt att hon &r sa utvilad som mojligt, att hon far mycket somn.

-Ibland maste vi, trots att hon verkar vara utvilad, 4nda blasa av aktiviteter for att hon &r sa
trétt, inte verkar ha nagon uthallighet alls, sager Lars.

Vid tiden for skolstart valde Yvonne och Lars att lata Emma ga kvar ett ar extra i forskolan.

Darefter borjade hon i traningsskoleklass, dar man fran borjan lade mycket kraft pa att Emma
skulle fa ADL-traning, d v s traning pa vanliga aktiviteter i dagligt liv.
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-Det var ett val som blev helt ratt for Emma. Hon utvecklades mycket och hon var glad och
pigg. Hennes talanger nér det exempelvis géllde att sjunga och spela piano togs tillvara och
det har hon glédje av &n idag. Hon sjunger faktiskt valdigt bra, sager Yvonne.

Emma har begransat kamratumgange

| skolan och pa fritiden har Emma haft kamrater som hon lekt med, till och fran, fram till dess
hon var ungefar 9 ar.

-D& overgavs hon av grannflickan som hon varit mycket tillsammans med. Hon fick
naturligtvis krav pa umganget som Emma alls inte kunde leva upp till. Den forlusten tror vi att
Emma tog ganska hart. Numera har hon en flickkamrat i klassen som hon umgas lite grand
med pa utflykter och liknande aktiviteter, sager Yvonne.

| den traningsskoleklass hon gick de forsta fyra dren hade de flesta barnen en svarare
utvecklingsstorning dn den Emma har. Dessutom hade hon ett bra sprak, vilket de flesta andra
barnen saknade.

-Hon kunde "glansa” lite mer tack vare talet och sina sang- och pianotalanger, bl a har hon
haft huvudrollen i en pjas om Askungen som skolan satt upp. Sadant tycker hon verkligen om
att gora och det uppskattas ju ocksa av andra, sager Lars.

Emma idag har lart sig lasa, skriva och rakna

Emma fick glasdgon tidigt pa grund av 6versynthet, synfaltsbortfall och en mindre skelning
pa vanster 6ga. Numera gar hon integrerad i en vanlig grundskoleklass och hon har lart sig att
lasa, skriva och rakna forhallandevis bra.

-Men nar hon laser sa verkar det som om hon inte riktigt forstar vad hon laser. Tekniskt laser
hon saledes bra, men avkodningen/forstaelsen &r nog ganska bristfallig. Datorn har varit till
fantastiskt bra hjalp och Emma ar valdigt duktig pa att anvanda den, bade i skolarbetet och pa
fritiden. Nar nagot intresserar henne, som nu nar hon sitter och malar under intervjun, sa har
hon mycket stor uthallighet, sager Yvonne.

Bilder &r och har varit till stor hjélp for Emma, bade nar det gallt att ge henne struktur for
dagarna och vid lasinlarningen, genom att exempelvis sétta samman bild och ord.

Emma ar ljudkanslig och mar véldigt daligt av hdga volymer, exempelvis nar hon lyssnar pa
musik. Nyars- och pasksmallar gor henne valdigt radd.

Under flera ar nar Emma var mindre red hon och hade vattenlek regelbundet. Numera har hon
ingen sadan regelbunden fysisk aktivitet, eftersom hon &r helt ointresserad av det.

-Det saknar vi. Nar hon héll pa med detta blev hennes motorik battre. Numera sitter hon helst
still och arbetar pa datorn, spelar, sjunger, tittar pa TV eller ritar. Darfor blir det ganska
mycket tjat nar vi forsoker fa ut henne t ex pa helgerna, séger Lars.
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Bade Lars och Yvonne tycker att Emma har utvecklats mycket battre an de befarade nar hon
var liten.

-Det var ju heller ingen i sjukvardspersonalen som vagade saga nagot positivt om
utvecklingen. Tvértom fick vi nog oftast héra om alla dystra framtidsutsikter som véntade vart
barn. Nu tycker vi att Emma ar en jattego och charmig tjej som bara &r lite annorlunda.

Shunt nummer tre som Emma fick nar hon bara var ndgon manad har suttit kvar i alla ar och
fungerar an idag utmarkt. Numera ar shuntventilen installd pa sa litet motstand som mojligt.
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MARKORKROMOSOM 15-SYNDROMET

Arftliga sjukdomar kan vara av tre slag

a kromosomavvikelser

a monogena sjukdomar (orsakade av en gen)
a multifaktoriella komplexa sjukdomar

Kromosomavvikelser kan vara numeriska (avvikelser i antal) eller strukturella (avvikelser i struktur).
Nar det galler markorkromosom 15 ar avvikelsen av bada slagen. Idag vet man att en del
markorkromosomer ger symptom, andra inte. | fallet med markérkromosom 15 sa vet man att olika
stora storlek pa kromosomen ger olika symptom. Vissa bitar ar mer “kritiska” och ger symptom, andra
kan forekomma i flera kopior utan att ge symptom.

Man skiljer idag pa sma och stora markorkromosomer 15. Sma markérkromosom 15 &r ofta nedarvda
(familjara) och ger inga symptom, stora markdrkromosom 15 &r ofta nyuppkomna och ger typisk
symptombild

Markoérkromosom 15-syndromet kan ge foljande symptom, forsenad psykomotorisk utveckling, latt till
svar utvecklingsstorning, autistiska symptom, sprakférsening, uppmarksamhetsstérning ADD/ADHD,
Okad dngslighet (anxiety disorders), muskelslapphet (hypotoni), Kkorttvéxthet, till viss del
karaktaristiskt utseende (bred nasrot, epikantusveck, nedatsluttande 6gon), epilepsi (fler &n 50 % , de
flesta med anfall fore 5 ars alder)

Extra markérkromosomer forekommer hos 1/2000 nyfédda med eller utan symptom. 60 % av dessa &ar
markorkromosom 15 (de flesta ar sma). Stora markérkromosom 15: 1/15 000-20 000

En blandning av kromosommaterial sker alltid mellan de tva kopior varje individ har, innan
kromosomerna i enkel uppsattning hamnar i konscellerna. 1 dggceller eller sadesceller far det bara
finnas en uppsattning kromosomer for att ett blivande barn efter befruktningen ska fa tva uppsattningar
kromosomer. | blandningen/utbytet av kromosommaterial, som sker for att inte syskon ska kunna bli
helt lika, gar nagonting fel som orsakar markérkromosom 15-syndromet. Felet finns saledes redan i
aggcellen eller sadescellen innan befruktningen och syndromet beror saledes inte pa nagonting annat,
exempelvis nagot som hant under graviditeten.

(Agrenskas nyhetsbrev 255, 2005)
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Anders har markérkromosom15-syndromet

Anders, 14 &r, har markérkromosom 15-syndromet. Han kom till Agrenskas familjevistelse
tillsammans med mamma Lena och pappa Goran.

Lenas graviditet och férlossning var normal.

-Vi minns inte att Anders var muskelsvag. Amningen kom igang som den skulle, men han
okade inte i vikt. Nagra dagar gammal fick Anders en urinvégsinfektion och behandlades med
penicillin. Han sov mycket och skrek lite. Vi uppfattade honom som en ndjd och stillsam liten
pojke, med helt normalt utseende, beréttar Lena.

Tio manader gick utan storre problem.

-Grovmotoriskt var han sen, det stod tidigt klart. Men det var ju inget vi reagerade pa. Knappt
ett ar gammal kunde han sitta, men inte forflytta sig. Vi upplevde honom som lite sl6 och
passiv. Den mentala kontakten oss emellan var bra. Han log och skrattade, sager Goran.

Nagot ovanligt var det &ndd med Anders horsel.

-Ett tag trodde vi att han horde daligt. Han reagerade inte for hoga ljud i hans néarhet. Eftersom
han hade haft ett flertal Groninflammationer trodde vi ett tag att det berodde pa det. Men det
stdmde inte. Han visade samtidigt att han tyckte mycket om musik, séger Lena.

Atta ménader senare visade en hérselundersdkning att Anders hade vatten i mellandrat.
-Naturligtvis trodde vi att det var hela orsaken till hans ovanliga horsel, sdger Goran.

Anders lar sig g, visar tecken pa epilepsi

Drygt ett &r gammal hade Anders lart sig sdga enstaka ord och han hade lart sig ga.

-Men hans gang var stapplande och oséker och snart slutade han att ga sjalv. Vi fick hélla
honom i handerna for att han skulle ga. Det uppfattade vi som mycket markligt. Anders
mentala utveckling undersoktes ocksa vid den har tiden. | lekterapi uppticktes da vissa
kortare franvaroattacker. Anders lakare konstaterade att Anders "var i ndgra avseenden sen",
sdger Lena.
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Anders far diagnosen autism i kombination med kromosomstorning

Vid tva ars alder rorde sig Anders ostadigt och med dalig balans.

-Vi begarde att fa komma till en neurolog och fick det. Vid detta besok var Anders helt
hysterisk och gick inte att undersoka. Vi fick istéllet remiss till en barnpsykiatrisk mottagning,
sager Goran.

Darefter drojde det ett halvar innan Anders undersoktes pa barnpsykiatrisk mottagning.
-Undersokningen tog flera manader. Beddémningen blev att Anders var mattligt
utvecklingsstord och hade vissa motoriska svarigheter. Det resultatet innebar inga
forandringar i var vardag. Anders hade redan en assistent pa daghemmet, sager Lena.

Goran och Lena borjade l&sa allt de kom 6ver om utvecklingsstorda barn.
-Vi traffade ocksa manga barn med utvecklingsstérning, men ingen tyckte vi var lik Anders,
beréttar Goran.

Horselproblemen kvarstod, men nu var det ocksa nagot annorlunda med hans syn.

-Det verkade som om Anders sag bra bara ibland. Vid ett tillfalle nar vi gick i skogen kom en
stor hast springande och passerade bara en meter fran oss. Anders reagerade inte alls. Det
tyckte vi var mycket markligt, sdger Lena.

Anders lekte inte med andra kamrater.

-Han lekte inte heller med leksaker som andra barn. Han forsokte bara fa dem att snurra pa
alla mojliga olika sétt. Han verkade inte uppleva smarta nér han slog sig och han grét aldrig.
Det kandes som om det var dalig kontakt nagonstans i hans hjarna, sager Goran.

Genom en arbetskamrat till Lena, som hade en dotter med autism, fick Goran och Lena
maojlighet att 1&sa om autism.

-Vi kénde omedelbart igen det mesta och forstod att Anders hade autism. Vi kontaktade
aterigen barnpsykiatriska avdelningen och begarde remiss till barn-neuropsykiatriskt centrum
i Goteborg. Efter ett ars krangel lyckades det. Lakaren vi traffade stallde diagnosen autism
efter bara en halvtimme, séger Lena.

Efter en hel del provtagning fann man ocksa en kromosomstorning.

-Da var inte MK 15 riktigt kant och man trodde att Anders hade tva Y-konskromosomer
tillsammans med en X-kromosom. Efter ytterligare test andrades det till att han hade en extra
kromosom, och det var inte en konskromosom. Man sa ocksa att kromosomskadan var
tillrackligt stor for att ge autism, beréattar Goran.
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Anders borjar skolan

Nar Anders var drygt fem ar gammal borjade Lena och Goran att leta efter en lamplig skola
for honom.

-Efter en del undersokningar lyckades vi ordna plats i en traningsskoleklass med bara barn
med autism. Anders fick en mycket duktig l&rare och trivdes bra, sdger Lena.

Anders hyperaktivitet medicinerades med Ponderon och hyperaktiviteten férsvann under
nagra ar.

-Atta ar gammal fick han emellertid plotsliga kramper och bérjade falla omkull i skolan. Vi
slutade med Ponderon och provade istallet Tegretol®. En tid fungerade det bra men sedan
fick Anders en annan sorts kramper. Det var knappt markbara sma kramper, flera hundra varje
dag. Bland annat foll huvudet da lite grann at sidan, sager Goran.

Tegretol ersattes da med Ergenyl och en liten dos Ponderon.
-Den medicinen har Anders, som nu ar 14 ar, matt bra pa i flera ar, beréttar Lena.

Anders idag

Anders ar idag (nar intervjun gors) fjorton ar gammal. Han gar sjalv, men gangen ar ryckig
och balansen dalig. Anders har inte nagon kontakt med sjukgymnast.

-Anders rider regelbundet och &lskar att bada i bassdng. Motivationen spelar en stor roll for
vad han klarar. Han rider t ex med utmarkt balans, sager Goran.

Anders ater sjalv, men olika bra beroende pa vilken ratt som serveras. Han kléar sig i huvudsak
sjalv.
-Men Anders verkar sakna riktig kénsla for om kldderna hamnar rétt eller lite fel, sdger Lena.

Finmotoriken trdnas regelbundet, Anders har dannu inget riktigt pincettgrepp. Anders &r
mycket musikalisk. Han sjunger ofta och kan melodi och text till fler hundra sanger.

-Han anvénder sangerna som kommunikation. Det finns t ex en sarskild sang for skolan,
fritidshemmet och korttidshemmet och en sarskild sang for varje personal och andra han
ké&nner, sdger Lena.

Vissa saker alskar Anders att gora mer &n annat.

-Favoritsysslan dr att aka bil. Det ar svart att fa honom ur bilen efter en aktur. Att slanga glas i
glasatervinningen &r ocksa nagot han garna gor. Han gillar ocksa att bada och passar da pa att
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ata sand och dricka kopitsa mangder vatten, dven saltvatten. Av ndgon underlig anledning blir
han inte sjuk av det, sdger Goran.

Anders kan inte ta emot muntliga instruktioner.
-Eftersom han har ett rikt signalsystem far man anvéanda gester och mer handgripliga instruk-
tioner i kommunikationen, séger Lena.

Trots att Anders nu &r inne i forpuberteten mar han bra.

-Anders har aldrig varit aggressiv. Han verkar vara en godmodig pojke som tycker om att ga
ut och ga, cykla, kasta burkar och panga flaskor. Stora folksamlingar gillar han inte, sager
Goran.

Nar Anders inte vet vad han ska gora blir han orolig och klappar bl a handerna i bordet eller
gar runt, runt.
-Pa helgerna &r det ett stort problem att hela tiden se till att han har nagot att gora, sager Lena.

TEACCH- metoden, en metod att kommunicera med bilder, har hjélpt Anders mycket nar det
géller att valja aktiviteter, nar han vill &ta eller dricka osv.

-Eftersom Goran &ar utbildad larare har vi praktiserat metoden i stor utstrdckning. Anders
sprak har utvecklats mycket med hjalp av bilderna och med hjélp av dessa kan han t ex berétta
vad han gjort under dagen. Nu tycker vi bara att det &r synd att vi inte kom i kontakt med
Teacch-metoden tidigare, sdger Lena.
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ANGELMANS SYNDROM

| Sverige fods varje ar cirka 1/12000 barn med Angelmans syndrom. Det totala antalet personer
kanner man inte till, men troligen finns det cirka 200 barn och ungdomar upp till 18 ar med syndromet
och ett okéant antal vuxna.

De vanligaste symptomen &r svar utvecklingsstérning, mycket forsenad grov- och finmotorisk
utveckling, epilepsi, ett karaktaristiskt utseende och sa gott som inget tal. Ovanligt manga av barnen
ar blonda och blaodgda.

Syndromets kannetecken &r foljande:
o graviditet och forlossning ar normala. Likasa fodelsevikt, langd och huvud-
omfang. Inga utmarkande problem den forsta tiden.
o sedan foljer ratt snart matningssvarigheter.
o grovmotoriken ar forsenad. Barnet kan inte rulla runt, sitta upp, resa sig, sta eller
ga nar barn normalt gor det.
o finmotoriken utvecklas daligt. En del barn far nagot slags grepp men lér sig sallan att anvanda
handerna pa ett meningsfullt satt.
o Nar barnen &r mellan 6 man och 1,5 ar far majoriteten av dem epileptiska anfall.
-Det férekommer i stort sett tre typer av anfall;
a/ sporadiska, toniska attacker da barnet plétsligt under nagra sekunder blir helt stelt i kroppen och far
en blaskiftning i hudfargen,
b/ franvaroepisoder som kan vara fran nagra minuter till flera dagar. Barnet ger ena stunden samre
mojligheter till kontakt, hanger slott och verkar "borta”, for att i nasta stund sla om och "vara som
vanligt” igen,
c/ toniskt-kloniska anfall med ryckningar i armar och ben.
De tva forsta typerna ar vanligast.

o svar utvecklingsstorning med dalig spraklig funktion, som ar bade sen och

ofullstandig. De flesta av barnen kan anvanda hogst ett fatal ord.
o litet huvudomfang med platt nacke.
a litet somnbehov som oftast normaliseras nar barnen blir aldre.
o kommunikationshinder, svarigheter med saker 6gonkontakt och barnets vane-massiga handlingar,
stereotypier, gor att man ibland kan tala om ett autistiskt beteende.
o ofta blonda och bladgda. Cirka 70 % av barnen &r blonda och blaégda oavsett foraldrarnas har-och
dgonfarg.
a gvrigt forekommande: bred mun med kraftig underkéake, stort mellanrum mellan tdnderna, nedsatt
muskelspanning i ben- och armmusklerna, synproblem, skolios (snedstéllning i ryggen).

(Agrenskas nyhetsbrev 185, 2001)
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Camilla har Angelmans syndrom

Camilla 6 & har Angelmans syndrom. Hon kom till Agrenskas familjevistelse for familjer
med barn med Angelmans syndrom tillsammans med pappa Leif, mamma Gunilla och syster
Therese, 10 ar.

-Min graviditet med Camilla var nastan helt normal. Men straxt innan férlossningen gick
plotsligt hjartljuden ner och det blev brattom att gora kejsarsnitt. Det var sa brattom att jag
inte ens hann fa ryggmargsbeddvning utan sovdes, berattar Gunilla.

Camilla foéddes utan problem men amningen fungerade inte.

-Hon s6g daligt. Munnen var halvoppen och det mesta av brostmjolken rann ut. Det ordnar
sig, tdnkte jag och blev inte sérskilt stressad. Camilla kunde val ata tillagg ur flaska, sager
Gunilla.

Efter nagra dagar pa BB fick Camilla och Gunilla dka hem. Problemen med att fa i Camilla
tillrackligt med mat fortsatte hemma.

-Jag papekade pa BVC att Camilla ség daligt, att hela munmotoriken var outvecklad. Camilla
gick trots detta upp i vikt. Hon at oftare an vad Therese gjorde, sager Gunilla.

Camilla borjar jollra

Né&r Camilla var tre veckor gammal bérjade hon jollra.

-Det var inget riktigt joller, mer ett entonigt late. Vi blev misstanksamma. Det kom ju pa
alldeles fel tidpunkt i utvecklingen for att vara ett riktigt joller. Till och med i sémnen l&t hon
sadar konstigt. Jag minns att vi vackte henne ibland och forsokte "natta" om henne for att hon
skulle tystna, men oftast hjalpte det inte, séger Leif.

P& BVC hade man ingen forklaring. Man menade att "s& har kunde det vara".

Nar Camilla var sex manader gammal fick Leif och Gunilla ytterligare belagg for sina
misstankar om att nagot var fel.

-Ogonkontakten var dalig. Camilla verkade ointresserad av oss. Det var som om hon sag ratt
igenom mig. Hon kunde inte lyfta huvudet och gjorde inga ansatser till att forsoka rulla runt
fran rygg till mage. Var lakare tog inte fasta pa det vi berattade utan forsokte hela tiden
forklara bort det hela. Det gjorde oss bade ledsna och arga, sager Gunilla.
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Camilla far sina forsta epileptiska anfall

Cirka elva manader gammal fick Camilla sitt forsta epileptiska anfall.

-De forsta anfallen fick hon ndr det var dags att ata lunch. Hon nickade till med huvudet och
det sdg ut som om hon somnade. Vi lade henne da for att sova, men det blev aldrig nagon
riktig somn, séger Gunilla.

Nagot senare slog Camilla huvudet i golvet. Hon fick plotsliga anfall nar hon hasade runt pa
golvet.

-Pa tiomanaderskontrollen hade de en checklista pa vad Camilla kunde och inte kunde. Da
kunde hon &nnu inte sitta eller krypa ordentligt. Men trots att det var sa uppenbart att nagot
maste vara fel fick vi ingen reaktion fran personalen. Vi fick dka hem med Camilla. Men en
vecka senare ringde lakaren som gjort ettarskontrollen. Lékaren sa att Camilla var sa
avvikande att man bestamt att hon maste laggas in. Vi chockades av bade innehallet i det han
sa och séattet han sa det pa, berattar Gunilla.

Nar Camilla var ett ar gammal fick hon en remiss till en barnpsykiatrisk klinik. En kurator pa
hembesok sag till att remissen andrades sa att Camilla fick komma till barnhabiliteringen.
-Fran och med forsta besoket pa barnhabiliteringen var det som att vanda pa en hand. Pl6tsligt
ville "alla veta allt" och vi fick berdtta om den daliga motoriken, epilepsianfallen och allt
annat for psykologer, sjukgymnaster och lakare. Det var ju ocksa en stor omstallning att nu
plotsligt berdtta om den ena avvikelsen efter den andra, nér ingen varit intresserad tidigare.
Jag forstod da att det var mycket jag fortrangt for att sta ut, sager Gunilla.

Resultatet av de noggranna undersokningarna pa barnhabiliteringen, som tog en manad att
genomfora, visade att Camilla hade en svar utvecklingsforsening, var hyperaktiv och hade
epilepsi.

-Camilla, som nu hade ungefar 60 sma krampanfall i timmen, svarade bra pa epileps-
medicinen Ergenyl. Sedan féljde fyra manader med kontinuerlig lakarkontakt, da dosen
Ergenyl hela tiden maste hojas. Camilla blev mer och mer hyperaktiv av medicinen. Till sist
krép hon i cirklar pd golvet och stannade inte upp for nagot. Hon sov nastan ingenting, utom
en kort stund pa dagen. Vid besok pa neuropsykiatriska kliniken fick vi nu for forsta gangen
ordentlig information om epilepsi.

Ergenylmedicinen sattes ned och kompletterades med Iktorivil.

-En vecka senare stod Camilla upp i spjalsingen for forsta gangen i sitt liv. Hon sov
fortfarande daligt och var fortfarande hyperaktiv, men en klar forbattring var det trots allt,
séger Leif.
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Camilla méar battre och borjar pa daghem

Camilla fick en assistent som kom hem och hjalpte till med hennes traning. Efter nagra
manader kunde Camilla sitta sjalv och krypa béttre. Hon reste sig oftare till staende
stéllning, fick béattre balans och muskelkoordination.

Nar Camilla var tre ar gammal fick hon plats pa ett daghem for barn med speciella behov.
-Det var en lycktraff. Den assistent som hon haft hemma fick inga i personal-gruppen. Strax
innan Camilla borjade pa daghemmet fick hon sin tredje epilepsimedicin, Suxinutin. Den
gjorde henne stadigare. Doseringen av de tre medicinerna forandrades standigt utifran
blodprov vi ldamnade med jdamna mellanrum, sa Leif.

Camilla idag

Hosten-92 ringde habiliteringslakaren och beréttade att Camilla hade Angelmans syndrom.
-Det var en lattnad att antligen fa veta vad som var fel, att fa en diagnos. Pa hela familjen
gjordes en s k kopplingsanalys och man kunde konstatera deletion. Skdrhet i min kromosom
15 blev en mutation i dgget, berattar Gunilla.

For tva ar sedan fick Camilla en ny assistent pa daghemmet. Dar fanns ocksa en "reserv-
personal” som sedan kom att arbeta som avldsare i hemmet en kvall/vecka. Camilla har lart
sig att ata med sked och dricka ur glas. Hon ar numera "torr" dagtid.

-Det ar resultatet av ihardigt arbete. Men samtidigt &r det dagsformen som avgoér vad hon
klarar och inte klarar. Nar hon mar bra klarar hon mycket. Nar hon mar daligt &r det tvartom,
séger Gunilla.

Camillas epilepsi har foréandrats.

-Det verkar vara mer "sprak” i hennes huvud. Ogonen blinkar och rycker, sager Leif.

Camilla sover idag battre. Tidigare var hon vaken sex nétter/vecka. Nu sover hon ganska bra
sex natter/vecka. Balans och grovmotorik har forbattrats. Hon borjade ga lagom till sin 4-
arsdag. 1 kommunikationen med andra manniskor har Camilla borjat visa att hon vill nagot
genom att hdmta olika saker.

-Hon kan ocksa teckna smorgas, mer mat och nagra saker till. Hon kan inte uttrycka ja eller
nej. Hon kan inte saga nagra ord och "missnojesljudet” finns delvis kvar, sager Gunilla.

-Camilla hittar pa flera aktiviteter sjalv. Hon har lart sig cykla pa en trehjuling och gar pa
musikterapi, men har ingen sjukgymnastik eller bassangtraning. | host ska Camilla bérja pa
traningsskola.Vi tycker att Camilla utvecklat en egen personlighet, med mycket skratt och stoj
och bus. Hon ar en underbar tjej, som forstar mycket mer &n man tror och som idag sprider
mycket gladje omkring sig, sager Leif.
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RETTS SYNDROM

Retts syndrom &r inget séllsynt funktionshinder hos flickor, det drabbar 1/10 000 fédda flickor, men
ar extremt sallsynt, nastan ej forekommande, hos pojkar. Idag kanner man till omkring 225 barn,
ungdomar och vuxna med det klassiska syndromet i Sverige, samtliga av kvinnligt kon. Det innebar att
Retts syndrom &r den nést, efter Downs syndrom, vanligaste enskilda sjukdomsorsaken till grav
utvecklingsstorning hos flickor.

Flickorna fods till synes normala, men sedan tillvéxer och utvecklas inte finstrukturen i deras
hjarnvavnad som den ska. Utvecklingen gar “snett”. Det s k hjarntradet, det finmaskiga nétet av
otaliga forbindelser mellan hjarncellerna (dendriter och synapser), utvecklas torftigt och onormalt,
med bl a speciella avvikelser i hjarnans pannlober. Detta kan man spara tidigt, ibland redan nagot
halvar efter fodelsen, eftersom skallomfangskurvorna da borjat avvika. Vid 12 manaders alder ar
avvikelsen ofta tydlig.

De sma flickorna forlorar de fa fardigheter som de hunnit utveckla som spadbarn, i forsta hand
finmotorik och enkla ord. Flickorna slutar anvanda handerna pa ett funktionellt satt. Handrorelserna
blir ensidiga och stereotypa, oftast av typen "handtvatt”. De som lart sig ga upphor ofta med detta och
behover rullstol. Forlusten av fardigheter kan komma som en blixt fran klar himmel eller, som
vanligare &r, successivt under loppet av flera dagar. Den kan ocksa komma smygande med sma
forsamringar under en langre tid. Dessutom far manga av flickorna ett alltfor tidigt aldrande i hud och
neuromuskuldra vavnader. Risken for plotslig och ovantad dod, utan pavisad orsak ar kraftigt forhojd.

Retts syndrom innebéar flerfunktionshinder orsakade av avvikelser i hjdrnans “kontakt- och
natstrukturer”. Syndromet forekommer hos 1/10 000 flickor och diagnosen stélls med hjélp av kliniska

fynd.

| perioden av stagnation och regression (6 man-4 ar) ingar att nya utvecklingssteg uteblir, forsamrad
ogonkontakt/kommunikation, minskat intresse for lek, avtagande tillvaxt av huvudomfanget, forlust av
meningsfull handfunktion, handstereotypier tillkommer, autistiska symptom, gangrubbning,
andningsstorning och epilepsi

I den stationara fasen och senare i den motoriska forsamringsfasen (forskolearen-15 ar) ingar
utvecklingsstorning, minskande autistiska symptom, gangrubbning, spasticitet, skolios, ledférand-
ringar, fotproblem, forbattrad kénslomassig kontakt, minskad epilepsi i tonaren och pa sikt, stord
tillvaxt

(Agrenskas nyhetsbrev 227, 2003)
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Lisa har Retts syndrom

Lisa, fodd 1988, har Retts syndrom. Hon var 4 &r nir hon kom till Agrenskas familjevistelse
forsta gangen 1993 tillsammans med mamma Anna, pappa Peter och syskonen Linn och
Adam.

Annas graviditet var normal fram till en knapp manad fére beraknad forlossning.
-Jag fick en havandeskapsforgiftning och Lisa forldstes akut. Hon var en pigg och frisk liten
flicka pa 2310 gr och behdvde inte kuvos for att ma bra, sager Anna.

Lisa at bra och gick upp i vikt och fick komma hem efter nagra dagar.

-Efter nagra manader visade det sig att Lisa var véldigt infektionskanslig. Vanliga forkyl-
ningar kom tatt och satt i lange. Lisa kraktes mycket och blev alltid valdigt svag vid dessa
tillfallen. Hon slutade ga upp i vikt och utvecklades daligt grovmotoriskt sett, séger Peter.

Nar Lisa vid atta manaders alder natt och jamnt kunde lyfta huvudet och bara sitta med stod,
forsokte Anna och Peter fa svar pa sin vaxande oro.

-Lékaren pa BVC menade att det inte fanns nagon anledning till oro och att Lisa snart skulle
"komma igang”, sager Anna.

Det var enbart den uteblivna motoriska utvecklingen Anna och Peter oroade sig for. Lisas
mentala utveckling ansag de vara helt normal.

-Men sa gick en hel sommar och inte mycket hande. Nér Lisa var nastan ett ar gammal sokte
vi hjalp igen. Nu blev det en annan reaktion eftersom sjukvarden misstankte att Lisa hade en
amnesomsattningssjukdom. Vi skickades till ett stérre sjukhus dar man tog en rad prover, men
utan att man fann nagonting ovanligt. Vi fick dka hem och efter det hoppades vi att vi hade
oroat oss i ongdan, sager Peter.

Lisa mar samre och far diagnosen Retts syndrom

Efter provtagningarna pa det storre sjukhuset fick Lisa sjukgymnastisk behandling genom
habiliteringen. Vid ett rutinbesok hos habiliteringslakaren nér Lisa var ett ar och tre manader
gammal, fick Anna och Peter en ovantad fraga.

-Har ni hort talas om Retts syndrom, undrade ldkaren. Vi blev bade forskrackta och forvanade
eftersom det kom sa plotsligt och eftersom vi aldrig tidigare hort talas om denna sjukdom.
Lisa hade da utvecklat vissa handstereotypier och detta tillsammans med andra mer
odefinierbara tecken hade véckt ldkarens misstanke att Lisa kunde ha Retts syndrom. Négra
dagar senare bekraftade en annan ldkare misstankarna. Framtidsutsikterna for var dotter
framstalldes som mycket morka. Hon skulle troligen bli gravt utvecklingsstérd och fa
epilepsi. Chockade av beskedet akte vi hem och forsokte gladja oss en smula at julen som stod
for dorren. Det lyckades naturligtvis daligt och det av flera skal, bl a kunde vi inte sova pa
natterna darfor att vi ville vara beredda om Lisa fick epilepsi, séger Anna.
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Lisa utvecklas mycket lite mellan 2-6 ar, far tendens till skolios

Efterhand anpassade sig familjen till Lisas funktionshinder. Vid tva ars alder kunde Lisa sitta
sjalv, hon hade inte fatt epilepsi och gnisslade inte tander. Hon hade snarare blivit nagot
starkare i kroppen och kunde sta i krypstallning pa golvet. Lisa anvande inte handerna till
annat an att trumma och att vricka med dem.

-Lisas tillvaxt var normal, men i 6vrigt kan man inte sdga att hon utvecklades namnvart.
Huvudomfanget var mojligen nagot for litet, men inte sa att man reagerade. Sa smaningom
larde sig Lisa att i alla fall std med stod, sager Peter.

Efterhand tog Peter och Anna under motstand till sig att Lisa hade Retts syndrom. Lisa fick
alltfler symptom som stdamde in pa syndromet, bland annat borjade hon gnissla tander. Nar
hon var 3 ar gammal bérjade hon krampa och strax darefter blev det klarlagt att hon hade
epilepsi.

-Hennes forsta epilepsianfall var mycket skrammande. Hon blev alldeles vit i ansiktet, vande
upp 6gonvitorna och slutade andas. Nu hade det hant som vi oroat oss sa mycket for. Tack
och lov fungerade epilepsimedicinerna mycket bra, sdger Anna.

De narmaste aren darefter blev relativt lugna for familjen med mycket sma forandringar i
Lisas sjukdom. Vid sex ars alder tappade Lisa styrka och blev mycket svagare, nagot som
Peter och Anna tror berodde pa byte av epilepsimedicin.

-Lisa fick ocksa manga fler infektioner och under nagot ar lag hon pa sjukhus var 3:e vecka
och medicinerades kontinuerligt med gammaglobulin. Efterhand aterhamtade hon sig och blev
starkare och kunde sta ganska lange varje dag. Men hennes fotter blev blaare och blaare. Hon
fick vid den har tiden rullstol. En viss tendens till skolios kunde vi se redan da, sager Peter.

Lisa borjar skolan

Nar Lisa var 7 ar borjade hon traningsskolan. Skolstarten blev mycket positiv for Lisa.

-Hon visade en valdigt stark vilja att lara sig. | skolan fick hon en eldsjal till larare som visste
hur hon kunde utveckla de férutsattningar Lisa trots allt har, séger Anna.

Dagsformen avgor hur mycket Lisa kan ta till sig och uttrycka sjalv.
-Vi méarker redan pa morgonen hur dagen kommer att bli. Ar hon trott och hangig vet vi att
det inte kommer att bli ndgon bra dag for Lisa, sager Peter.

Anna och Peter tror att Lisa forstar det mesta som ségs, men hon kan sjalv inte uttrycka sa
mycket.

-Vi har forsokt med en ja/nej-bok och det fungerar oftast. Vi anvander ratt mycket bilder i
kommunikationen med henne. | skolan anvénder de dessutom ordbilder och idag kan hon
ungefar 50 stycken, sdger Anna.
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Lisa tranar motoriken

Anna och Peter har sjalva forsokt hjalpa Lisa med viss fysisk tréning, for att bl a forebygga
kontrakturer.

-Vi har haft minst sju olika sjukgymnaster och det har inte fungerat sa bra for Lisa. Hon
behdver kanna igen de manniskor som arbetar med henne. Men vi har i alla fall fatt vissa tips
som vi kan ha nytta av. Varje kvall gor vi viss kontrakturprofylax. Vi forséker ocksa fa skolan
att lata Lisa sta i staskal minst en lektion/dag. Pa helgerna tar vi hem staskalet och ser till att
Lisa far sta i det, sager Peter.

Lisas ataxi marks mest nar hon star, men aven nar hon sitter.
-Nér det géller apraxin har hon ju aldrig gripit om foremal, sa det ar svart att saga nar hon gor
nagonting mer medvetet, sager Anna.

Lisa tycker om att mala och pussla och hon har konceptplatta till datorn sa hon kan anvénda
den.

-Tecknade filmer pa TV tycker hon om, men nastan annu mer gillar hon att bara sitta och titta
in i en brinnande brasa, séger Peter.

Lisa har vissa tugg- och svaljproblem.

-Hon ater sallan nagot som &r fastare och hardare an mjukt brod. Den hér delen har vi néstan
inte alls fatt nagon hjalp med och har tror vi att det gar att forbattra mycket, med ratt hjalp,
sager Anna.

Lisa trivs i skolan och utvecklas bra
Lisa fortsatte i samma traningsskola som hon bérjade i nar hon var sju ar. Det var ar 2000

fyra elever och fyra personal i hennes klass. Ingen av de andra eleverna hade Retts
syndrom.

-Lisa trivdes véldigt bra i skolan och utvecklades hela tiden i sin egen takt. Musik blev ett
favoritimne. Hennes handstereotypier har aldrig varit sarskilt svara och det bidrar till att
hon har lattare an manga andra flickor med RS att gora saker med handerna, t ex spela ett
instrument.

Lisa fick ocksa en s k "Big Mac”, en styrplatta for uppspelning av olika meddelanden.

-Hon fick ocksa en réd och en gron handknapp kopplad till datorn och dessa anvande hon
aktivt. I kommunikationen med andra har hennes ja/nej-bok varit ovarderlig. Den anvande
Lisa flitigt, hon 6gonpekade, sa den var med dverallt, sdger Anna.

Tva ganger i veckan traffade Lisa sin sjukgymnast, en entusiastisk och engagerad ung
sjukgymnast som betydde mycket for Lisas fysiska vélbefinnande.
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-Hemma har vi sa ofta som mojligt forsokt arbeta med kontrakturprofylax efter ett sarskilt
program. Staskalet ar med varje dag till skolan och hem igen. Dessutom deltar Lisa i
simbassangtraning en gang i veckan.

1996 skoliosopererades Lisa pa Linkopings Universitetssjukhus av en kirurg med stor
erfarenhet av skoliosoperationer pa flickor med RS.

-Trots all traning, dar ocksa traning med avsikt att halla backenet rorligt ingick, sa fick Lisa
skolios. Operationen gick mycket bra och detsamma géllde eftervarden. Vi tror att det hade
stor betydelse for slutresultatet att man sa val kanner till flickornas sérskilda problematik i
LinkOping, men ocksa att Lisas skelett var kraftigt och smidigt. Lisa repade sig
forvanansvart snabbt efter operationen, sager Anna.

Lisa idag, 2004
Idag, nar denna kompletterande del om Lisa skrivs, ar hon 15 ar gammal.

Lisa har bytt klass och gar nu i en ny klass tillsammans med fyra pojkar och har en intresserad
och engagerad larare. Hon ar fortfarande ensam om att ha Rett syndrom i klassen.

Hon har fortsatt med sin kommunikationstrdning och arbetar med det s k boardmaker-
programmet.

-Hennes larare har gjort en dagbok med boardmakerbilder som vi har hemma tittar pa nar vi
pratar om vad skoldagen har innehallit. Hon haller ockséa pa att prova ett dataprogram som
hon styr med en huvudmus och det gillar hon verkligen. Ja/nej-boken anvander hon som
tidigare flitigt i olika sammanhang och da 6gonpekar hon for att visa vad hon vill. Aven om
Lisa ar en trott tjej, sarskilt vintertid, s tycker vi att hennes vakenhetsgrad har dkat betydligt
sedan hon bytte klass och fick nya utmaningar, sager Anna.

Lisas stora intresse for musik fortsatter och flera ganger i veckan far hon utéva musik i olika
former. Hon tycker ocksa om att arbeta med tra- och syslojd..

Lisas har fatt en ny sjukgymnast som inte arbetar som den tidigare, utan mer som konsult at
personal som arbetar med Lisa. Darfor tréffar Lisa henne personligen bara ibland.

-Detta satt att arbeta tycker vi inte &r bra. Flickor som Lisa behover ju en massa professionell
hjalp av sjukgymnast och maste ha kontinuitet. Har hemma far hon sin dagliga kontraktur-
profylax och detta har lett till att hennes kropp ar i forhallandevis gott skick trots manga och
stora funktionshinder.

Lisa badar varje vecka pa habiliteringen. Sedan ett ar tillbaka rider hon en gang i veckan, s k

handikappridning. Det ar givande for henne pa manga olika satt, bl a forbattras hennes
blodcirkulation.
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Lisas hander har borjat vika sig inat och for detta fick hon 2003 botoxinjektioner pa prov.
-Behandlingen fungerade 6ver forvantan bra. Det visade sig att bade handstéllning och
handmotorik forbattrades vésentligt. Hon kunde efter behandlingen t ex réata ut handlederna.
Darfor vill vi fortsatta med den behandlingen.

Lisa har fatt tandstallning i 6verkéken for att bredda den.

-Det har ocksa fungerat over forvantan bra. Nu aterstar bara fragan om hur vi skall géra med
hennes underkake. Skall man ha tandstallning dar kravs en fast rals och det vet vi inte om vi
ar beredda att utsétta henne for. Vi skall diskutera detta under varen 2004.

Tugg- och svéljproblemen fran tidigare kvarstar till stora delar och det ar nagonting Anna
hoppas att Lisa kan fa hjalp av logoped med framover.

-Vi har aldrig haft kontakt med logoped och det kénns inte alls bra. Jag tror att Lisa kan ha
nytta av logopedhjélp, speciellt ndr det géller attraningen. Vi ar fortfarande forsiktiga med vad
vi ger henne, eftersom hon inte ar sérskilt bra pa att tugga och ganska latt sétter i halsen.

Sedan ett drygt ar tillbaka har Lisa fatt ordentlig utékning pa sin assistans.

-Det tycker vi &r jattebra. Hon har assistans hela sin vakna tid. Eftersom hon &r ganska stor
och tung, och dessutom har svar epilepsi, har hon dubbel assistans vid vissa aktiviteter, t ex
nér hon rider och badar. Det &r vi mycket glada éver, for det betyder att Lisa har méjlighet till
ett rikare liv under tryggare former.

I och med den utdkade assistansen ar Lisa numera ute pa mycket aktiviteter, t ex dlskar hon
att ga pa bio eller pa glasscafé.

-Hennes assistenter ar valdigt uppfinningsrika nar det galler att hitta pa trevliga aktiviteter. En
helg i manaden &r Lisa pa korttidshem.

Lisa har svar epilepsi. De sista tva aren har hon blivit sjukare vid de uppehall i medici-
neringen pa tva veckor hon gor var 3-4:e manad.

-Eftersom medicinen, Frisium®, fungerar bra mellan uppehallen vill vi inte slappa den, men
nu mar Lisa samre nar hon inte far medicinen. Vid senaste uppehallet lades hon in pa sjukhus
tre veckor med lunginflammation och partiell status epilepticus som det tog lang tid att fa bukt
med. Nu &r det tre manader sedan Lisa lag pa sjukhus senast och sedan dess har hon varit
krampfri. Nu ser det ut som ett nytt uppehall snart &r oundvikligt, krampfrekvensen stiger.

De senaste aren har familjen akt till Kanariedarna pa vintern darfor att Lisa mar valdigt bra i
varmen.

-Hon élskar solen och att bada i den uppvarmda poolen eller i havet. Fotterna blir fina och
kramperna haller sig vanligtvis borta.
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De narmaste aren kommer Lisa att bo hemma och fa den hjélp av assistenter som hon har nu.
-Vi har inte borjat planera for att hon skall flytta &nnu men om nagra ar maste vi borja tanka
pa det. Det vi funderar pa just nu ar mojligheterna att ordna ett foraldrakooperativt boende.

Narmast pa programmet for Lisas del ar flytten till gymnasieskolan hosten 2005.

-Det kanns som om vi far borja forbereda det redan nu s att det blir s& bra som mojligt. Vi
har funderat lite pa en gymnasieskola i Goteborg som verkar véldigt bra. Ungdomar med
funktionshinder far inte sjalva valja gymnasieskola som alla andra ungdomar, sa det finns inte
sa mycket att vélja mellan. Det tycker vi ar véldigt orattvist, sager Anna.

Idag trivs Lisa bra med sin tillvaro bade hemma och i skolan.

-Béast mar hon nar hon far vara med familjen, att sitta och lyssna pa samtal, att vara med
syskonen och deras vanner ndr de spelar dataspel eller att bara sitta och titta in i brasan.
Men hon gillar ocksa att vara ute i friska luften och tittar da garna pa traden nar det blaser i
grenarna, sager Anna.
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CDG-SYNDROMET

CDG-syndromets kliniska historia &r relativt kort, &ven om sjukdomen &r k&nd sedan bdrjan av 1980-
talet. De senaste tioarsperioden har kunskaperna om syndromet utvecklats mycket snabbt. CDG, som
star for Congenital, Disorder of Glycosylation, ar en medfodd, arftlig amnesomsattningssjukdom, dar
de flesta barnen far en mental utvecklingsstorning. Men sjukdomen drabbar inte bara nervsystemet
utan ocksa 6gon, lever, hjarta, fettfordelning, endokrina systemet, koagulationssystemet och njurarna.

Uppskattningsvis fods det ett barn med CDG 1a/ 50-70 000 fodda, vilket innebar att det fods i
genomsnitt 1-2 barn/ar i Sverige.

Barn med CDG har en storre risk an friska barn att avlida i de tidiga forskolearen. Den Gkade risken
beror pa en hjartsacksutgjutning, leversvikt, infektioner och en 6kad blédningsrisk.

Vanliga symptom ar varierande grader av utvecklingsstdrning, férsenad grovmotorisk utveckling,
forsamrad balans, nedsatt rorelsekoordination, muskelsvaghet i benen och synnedsattning.

Uppfodningssvarigheter, med matningsproblem, diarréer och dalig viktokning dominerar under de
forsta aren. Levern ar da forandrad och har en nedsatt funktion. Variationerna mellan barnens
symptom &r i allménhet mycket stora. Inget barn har alla symptomen och alla har olika grader av
symptomen.

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

Epilepsi forekommer nagot oftare hos barn med CDG an hos friska barn. Epilepsi ar symptom som
visar sig som en “askvaderutlosning” i nervsystemet. | de allra flesta fallen varar anfallet bara nagra
minuter och ger ingen bestaende skada. Krampbenagenheten éverhuvudtaget ar forhojd hos barn med
CDG och brukar kulminera i 4-arsaldern. Eventuell epilepsi och kramper minskar efterhand och
forsvinner helt hos de flesta nér de blir vuxna.

(Agrenskas nyhetsbrev 238, 2004)
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Amanda har CDG-syndromet
Amanda, 3,5 &r, har CDG. Hon kom till Agrenskas familjevistelse 1996 tillsamman med sin
pappa Anders och sin mamma Anna.

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

-Négonting var anda ovanligt med Amanda, tyckte jag. Hon hade fettkuddar ovanfor stjarten,
vilket jag aldrig sett tidigare pa nagot barn. Jag fick ocksa kampa for att fa dgonkontakt med
henne. Vid lakarundersokningen pa BB sag jag att lakaren misstankte att nagot inte var som
det skulle. Men det resulterade inte i nagra fler undersokningar och vi fick dka hem, sager
Anna.

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

-Vi fick inte veta vad det berodde pd, men Amanda skulle medicineras med Levaxin, (en
medicin sim anvéands vid bristande skoldkortelfunktion, red anm). Om hon inte fick
medicinen fanns det risk att hon skulle bli utvecklingsstérd, fick vi veta. Det var tuffa besked
att fa pa telefon och vi forstod inte alls vad som var fel, sager Anders.

Amanda har en amnesomsattningssjukdom

Ganska snart borjade Amanda fa problem med att behalla maten. Hon kraktes mycket och fick
héftiga, fratande diarréer.

-Nu borjade ett oandligt arbete med att fa i Amanda mat. Sa fort vi lyckats fa i henne hyfsat
mycket mat, kraktes hon upp nastan allt och sa var det bara att borja om pa nytt, beréttar
Anna.

Vid tre manaders élder borjade det bli tydligt att Amanda hade en grovmotorisk forsening.
-Hon hade valdigt 1dg muskelspanning och nastan ingen styrka alls i nacken. Nagonting var
ocksa annorlunda med 6gonkontakten med henne. Vi sag till att Amanda undersoktes av en
barnlékare som genast fann att Amandas lever var forstorad, séger Anders.

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

-Man kunde inte upptécka nagra férandringar. Den var helt normal och vi blev jatteglada och
lattade. Men den gladjen varade bara tills dess att vi kom ner till bilen pa parkeringsplatsen.
Da kande vi att det inte kunde sta ratt till 4nda. Vi kontaktade Amandas ldkare och beréttade
om Amandas alla symptom. Hon hade dalig viktokning, mycket krdkningar, diarréer, en
urinvagsinfektion, leverforstoring och dalig produktion av skéldkortelhormon, sager Anders.

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

Amanda far en diagnos

Pa sjukhuset fick Anna och Anders traffa flera lakare.

-Déa var Amanda nio manader gammal. Vi fick veta att Amanda skulle fa en utvecklings-
storning, att hon aldrig skulle kunna fa barn eller bo sjalv. Léakarna sa precis som det var och
holl inte inne med nagot. De var mycket pedagogiska och omtanksamma och det lindrade
chocken och sorgen. Vi tyckte att Amanda redan hade en personlighet och vi dlskade henne
for den hon var. Diagnosen forandrade ingenting satillvida, séger Anders.

Anna och Anders akte hem och satte igang med att bl a ge Amanda spadbarnsmassage.
-Samtidigt som hon fick massagen forsokte vi utveckla dgonkontakten med henne. Jag minns
ocksa att vi sjong mycket for henne. Det kandes battre nér vi tog itu med olika aktiviteter
tillsammans med Amanda, sager Anna.

Amanda far kramper
-Nar Amanda var omkring ett ar gammal lag hon mest pa golvet. Hon jollrade och gjorde en
hel del ljud, sdger Anna.

Finmotoriken var béttre an grovmotoriken och hon kunde gripa riktigt bra med handerna.
Daremot hade hon svart att koordinera 6ga/hand.

-Vid den tiden hade vi ocksa blivit uppmarksamma pa att Amandas dgon liksom "forsvann”
upp och in i 6gonhalorna. Jag hade slutat amma henne och vi forsokte fa henne att ata annan
mat. Men det var véldigt svart. Hon verkade overkanslig i munnen och kvéljde sa fort vi
nuddade hennes lappar med skeden. Vi malde och finférdelade maten, men det hjélpte inte sa
mycket, sager Anders.

Amanda visade ocksa tecken pa dkad infektionskénslighet. Hon fick flera urinvégsinfektioner
och da 6kade problemen med att fa i henne néring.

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

1,5 ar gammal fick Amanda ett staskal och kunde snart sta i det.
-Det var resultatet av vart idoga arbete med Amanda. Nar hon kom upp i sittande och staende

stallning utvecklades ocksa hennes finmotorik mycket, sager Anna.

Tva ar gammal fick Amanda sin forsta feberkramp.
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-Pl6tsligt blev hennes andning arbetsam, ryckig och dalig. Ogon véndes upp och det blev
omdjligt att fa kontakt med henne. Trots att vi delvis var forberedda pa att hon kunde fa
kramper var det mycket otackt forsta gangen. Vi ringde ambulans och akte med Amanda till
sjukhuset. D&r behandlades hon med Stesolid och kramperna gick éver efter trekvarts timma,
sdger Anders.

Amanda far fler kramper

Nar Amanda var 2,5 ar gammal fick hon vissa problem med sin rygg.

-Efter en lunginflammation blev hon lite sned i ryggen. Snedheten blev inte sa pataglig nar
hon vl kunde sta mer i sitt staskal, sager Anders.

Knappt 3 ar gammal fick Amanda sin andra kramp.

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

Sin tredje kramp hade Amanda i slutet av sommaren. Fortfarande ordinerades hon Stesolid.
-Efter den fjarde krampen, for bara nagon manad sedan, har vi fatt beskedet att Amanda
mojligen ar 6verkanslig mot Stesolid. Nasta gang hon far en kramp ska vi aka till sjukhuset
och dar ska hon da behandlas med Kloralhydrat, sager Anders.

Amanda idag

Amanda mar idag forhallandevis bra. Hon har inte fatt nagra fler kramper och problemen
kring matsituationen har néstan helt forsvunnit.

-Vi har forstatt att vi inte alltid maste forsoka fa i Amanda mat. Stressen har minskat och det
kanner nog Amanda, som numera ater nar hon ar hungrig, sager Anna.

Amanda star i staskalet minst tva timmar varje dag och det har hon ingenting emot.

-Hon har ocksa fatt en hardkorsett som ska motverka snedheten i hennes rygg. Den forsoker
vi fd& Amanda att anvanda mer och mer. Meningen ar att hon ska ha korsetten pa sig 20
timmar/dygn, men dit har vi &nnu inte kommit.

For varje dag som gar lar sig Amanda nu fler och fler ord.
-Hennes ordforrad ar stort och darfor har hon inga stérre problem att gora sig forstadd. Hon

sétter daremot annu inte samman orden till meningar, séger Anna.

Amanda gar pa en habiliteringsforskola med bara fem barn i gruppen. Pa skolan, som é&r
integrerad i en vanlig forskola, far Amanda all hjélp hon behover.
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-Hon trivs verkligen bra dar och det betyder mycket for oss alla. En gang i veckan gar
Amanda och jag och badar i varmbadbassang. Det tycker hon ocksa mycket om, sager Anna.
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RUBINSTEIN-TAYBI SYNDROM

Rubinstein-Taybi- syndrom, RTS, beskrevs forsta gangen 1963 av de amerikanska lakarna J H
Rubinstein och H Taybi.

Prevalensen, d v s hur manga som har sjukdomen, ar minst 1/300 000, vilket skulle innebéra att cirka
30 personer har RTS i Sverige. Nar det galler forekomsten sa &r det ingen konsskillnad och heller
ingen geografisk skillnad..

Foljande symptom forekommer i storre eller mindre utstrackning: breda tummar och stortar,
utvecklingsstorning, epilepsi , kortvuxenhet, specifikt utseende (litet huvud, kraftig b6jd nésa, kort
overlapp och utat-, nedatstallda 6gon), skelettomognad, ryggradskrokning, ckad beharing, hogt och
smalt gomvalv, skelning, lag muskelspanning, O6ronmissbildning, horselnedsattning, hjartfel,
beteendeavvikelser, urinvagsmissbildningar/njurproblem, ej nedvandrade testiklar, uppfédnings-
problem, reflux, forstoppning, andningsproblem, sma kékar, trangstallda tander, allergiska reaktioner
och luftvagsinfektioner. Inga barn har alla uppraknade problem eller missbildningar.

RTS beror oftast pa en nyligen uppkommen férandring, en s k nymutation i en eller flera gener och
ar saledes nastan aldrig nedarvd fran ndgon av foraldrarna.

Manga av barnen har medfott hjartfel som kan fordra behandling. Genom barnhabiliteringen kan
barnen fa sjukgymnastisk hjélp, sprak- och kommunikationstraning. Urinvagsinfektioner &r vanliga
hos barnen och det ska man vara uppmarksam pa. Dessutom har en del av barnen problem med
forstoppning och kan darfor behdva sérskild diet for att fa en bra tarmfunktion.

(Agrenskas nyhetsbrev 244, 2004)
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Jon f6ds med RTS
Jon, 9 &r, har RTS. Han kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med sin mamma
Gitte, pappa Kjell och bror Dag, 8 ar.

Gittes graviditet var normal, likasa forlossningen.

-Jon var valdigt bla i huden, men det forsvann efter en stund. Han hade ocksa valdigt mycket
har pa huvudet. Tummarna och stortarna tyckte vi sdg normala ut. Forsta natten vécktes jag av
skoterskan som beréattade att Jon hade svart att andas. Hon sa att det troligen berodde pa att
han hade fostervatten i lungorna, berattar Gitte.

Jon lades i kuvs. Eftersom han inte orkade suga gav Gitte honom modersmjolk i flaska.
-Jon at daligt, grat mycket och sov daligt. Det var inget valmaende barn vi hade fatt. Hans
fodelseldngd var 52 cm och vikten 3200 gr, beréttar Kjell.

| en vecka fick Jon ligga i kuvds. Efter ytterligare en vecka pa BB fick han komma hem.

-Dé hade han borjat ga upp sa smatt i vikt. P& lakarkontrollen innan vi akte hem konstaterades
det att Jons testiklar inte hade vandrat ned i pungen. Man kunde inte finna nagot avvikande
med hans hjarta eller luftvégar, sager Gitte.

Hemma fortsatte Jon att ma daligt.

-Vi lyckades aldrig fa honom nojd och det kandes valdigt jobbigt. Nu efterat inser vi att han
var lite tunn och att han hade ett valdigt litet huvud, men ingen papekade att det var nagot
ovanligt med det. Motoriskt tyckte vi ocksa att han var sen. Men han larde sig sitta vid fyra
manaders alder, krypa vid sex manader och ga nar han var 15 manader och det var ju inte sa
sent, sager Kjell.

Nar Jon var fyra manader gammal bytte man ut modersmjolken mot valling och det innebar
att Jon plétsligt madde mycket béttre.

Jon far en diagnos
Jon utvecklades som forvantat, &ven om Gitte och Kjell tyckte att han var liten och nagot sen i

sin motoriska utveckling.

-Nar han borjade ga vid 15 manaders alder var gangen ostadig, som den brukar vara hos barn
som just lart sig ga. Det som skiljde gentemot andra barn var att ostadigheten och obalansen
inte minskade hos Jon. Vi tyckte att Jon hade relativt sma problem, sager Gitte.

Nar Jon var tva ar gammal fick han tid pa ett storre sjukhus for att operera ned testiklarna.

-Vi trodde att det var en ganska enkel operation och vi forstod inte varfor de inte kunde gora
ingreppet pa vart hemsjukhus. Nar det blev dags for operation fick vi svar pa vara
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funderingar. Operationen stélldes in i sista stund. Istallet fick vi méta en hel mangd lakare
som stallde massor av markliga fragor. Vi fattade inte vad som hande och blev jatteoroliga.
Till sist fick vi tréffa professorn som berattade att Jon hade RTS, sager Gitte.

Jon hade en lindrig utvecklingsstorning, breda tummar och tar, karaktaristiska 6gon, 6ron och
lappar. Dessutom var han kortvuxen och hans testiklar hade inte vandrat ned i pungen.
Beharingen pa rygg och armar hade 6kat betydligt.

-Vad jag minns sa fick vi en ganska positiv prognos for Jons framtid, men trots det sa kandes
det helt overkligt. En skoterska sa nagonting som gav véldigt mycket trost och som jag garna
vill vidarebefordra till andra foraldrar i samma situation. Hon sa; vad du &n fatt for besked sa
ar det samma kille du har med dig hem som du hade med dig hit, séger Gitte.

Jon far hjalp pa habiliteringen
Jon blev omedelbart efter diagnosen inskriven i habiliteringen.
-Men eftersom det var mitt i sommaren hande ingenting och vi kande oss fruktansvart

overgivna. Bade Jon och hans bror Dag behdvde, av olika skél, mycket hjélp, berattar Kjell.

Efter sommaren fick Kjell och Gitte prata med en psykolog. Jon fick viss hjalp av
sjukgymnast. Han fick ocksa en del pedagogiska leksaker. Genom habiliteringen fick Jon
remiss till en 6gonlékare.

-Ogonlakaren konstaterade att Jon var narsynt och skelade pa ena 6gat och darfor fick han
glaségon nar han var ungefar 3,5 ar gammal. Sjalva mérkte vi redan nar Jon var nyfodd att
han var extra ljuskanslig, sager Gitte.

Jons tal utvecklades snabbt efterhand och han fick snart ett bra ordforrad.
-Men talet var till en borjan lite markligt. Han hakade t ex ofta upp sig nar han pratade. Jon
bedémdes inte behdva extra spraktraning, sa det fick han inte heller ndgon, sager Kijell.

Jon borjar forskolan

Nar Jon var fem ar gammal och skulle borja forskolan gjordes ett utvecklingstest.

-Testet visade att Jons tal var pa en femarings niva, grovmotoriken pa en trearings niva och
finmotoriken annu sémre utvecklad. I férskolan, dar Jon fick en egen assistent, trivdes han bra
och hade inga som helst problem med kamraterna, tvartom. Med maten gick det ocksa allt
béattre, séger Kjell.

Ett nytt test innan Jon borjade sarskolan visade ungefar samma resultat som vid det forra
testet.

-Hans tal hade dock forbattrats ytterligare, mycket tack var den logopedhjéalp han da fick.
Grovmotoriken hade forbattrats en del pa grund av sjukgymnastisk traning. Jons stora svaghet
var koncentrationsformagan. Han var oerhort lattstord, sager Gitte.
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| femarsaldern fick Jon hjélp av ortoped som tog fram specialinlagg till Jons skor.
-Jons fotter ar mycket knubbiga och tarna ar stora. Vi tyckte inte att inldggen hjélpte sa
mycket. Han fortsatte ga pa insidan av fotterna, sager Kjell.

Jon visade tydligt att han hade ett stort behov av strukturerade vardagar.
-Han ar mycket kanslig for alla slags forandringar och vi maste forbereda honom noggrant for
att det ska fungera.

Jon idag

Jon gar i grundsarskolan och dér trivs han mycket bra, inte minst tack vare utmérkta larare.
-Pa schemat finns datoranvandning och framfor datorn ar Jon mer koncentrerad &n annars,
séger Kjell.

Jon klarar att kld pa sig sjalv, men han gillar inte knappar och blixtlas.
-Trots att vi vet att han klarar ocksa de momenten, sa vill han inte, utan begar hjalp, sager
Gitte.

En gang i veckan gar Jon och badar och far specialgymnastik.

-For det mesta ar Jon en glad och positiv kille, men ibland tréttnar han pa nagot och da aker
det i golvet eller sa river han sonder det han haller pa med. Mycket i hemmet &r numera trasigt
och detta forstar vi oss inte pa och vi vet heller inte hur vi ska stoppa det, sager Gitte.

Gitte och Kjell bedomer att Jon idag, nar han ar tio ar gammal, har ett utseende som &r typiskt
vid RTS.

-Han &r mer tydligt kortvuxen och hans lillebror har vuxit om honom i l&ngd. Han é&r kraftig,
ja rent av 6verviktig, men sa ror han sig ocksa valdigt lite. TV &r favoritsysselsattningen.
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TUBEROS SKLEROS

TS é&r ett egendomligt tillstand som beskrevs forsta gangen 1862 av den tyske patologen Friedrich
D. von Recklinghausen och senare, 1879, av Bourneville som gav sjukdomen dess namn, tuberés
skleros. Detta dr en genetisk sjukdom som ingar i gruppen fakomatoser. Fakom ar marken pa huden.

TS uppstar oftast genom s k nymutation, en tillfalligt uppkommen genetisk forandring, men
syndromet kan ocksa vara arftligt pa ett autosomalt dominant sétt. Resultatet i bada fallen kan innebara
en felaktig cellutveckling i de flesta av kroppens olika organ. .

TS betyder ordagrant "knélig forhardnad”. Tuberos sklerosforandringar finns i hjarnbarken.
Forandringar av annat slag kan ocksa finnas i hjartat, lungorna, njurarna, huden, och 6gonen. De
vanligaste symptomen ar hudféréndringar, epilepsi, utvecklingsstérning och beteendeproblem.

Numera tror man att TS forekommer hos 1/10 000 darfor att man har lart sig att ocksa kanna igen de
milda formerna. Det betyder att TS &r en av de "stora" bland de sma handikappgrupperna.

TS &r en sjukdom som kan ge allvarliga problem. Utdver de besvar som férandringarna i hjarnan ger
kan svara hjartrabdomyom (knutor) sitta sa att hjartat sviktar i sitt arbete och njurférandringarna kan
bdrja bloda.

Foljande symptom vid TS &r de viktigaste: vita flackar i huden, fibrom i ansiktet, férkalkade noduli
mitt i hjarnan, forhardnader i hjarnbarken, nathinnemissbildningar, nagelfibrom pa tar (vanligast) och
hénder (hos vuxna). Dessutom férekommer njurcystor, andra hudférdndringar an de ovan angivna,
foréandringar i hjarta mm.

Av de barn med TS, som har epilepsi, blir 1/3 sa smaningom fria fran epilepsin. Hos 2/3 blir den
kvar, trots behandling och epilepsin kan bli det storsta bekymret.

(Agrenskas nyhetsbrev 237, 2004)
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Henrik, 3 ar, har TS
Henrik, som har TS, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med sin mamma

Elisabeth, sin pappa Anders och sin syster Sofia, 5 ar.

Elisabeths graviditet med Henrik var normal, likasa forlossningen.

-Henrik madde bra, amningen kom igang och han at en gang i timmen. Men han hade svart att
sova. Det enda stalle han sov pa en stund da och da, var pa axeln. Det tog nog en manad innan
han sov mer &n en timme i strack, berattar Elisabeth.

Henrik gick upp bra i vikt och véxte fort, men redan efter ndgon manad tyckte bade Anders
och Elisabeth att nagot inte stamde.

-Det normala spadbarnsleendet kom inte och dessutom kandes inte blicken normal. Det var
som om han sag ratt igenom mig, tyckte jag. Bara vid nagot enstaka tillfalle lyckades vi fa en
viss kontakt med Henrik. P4 BVC blev vi lugnade med att "barn kan vara sa olika", sager
Elisabeth.

Henrik utvecklades motoriskt bra. Han rullade runt fran maglage till rygglage tidigt och grep
saker tidigt.

-Men det ar markligt att vi inte sdg da att han hade 6gonkramper, vilket ju kan vara tecken
pa epilepsi. Nar vi tittar pa bilder fran Henriks forsta manader ser vi att han har sadana
kramper, sager Anders.

Henrik far diagnosen infantil spasm
Anders och Elisabeth upptéckte snart att Henriks 6gon akte ner i 6gonvrarna nar han skulle

koncentrera sig pa nagot.

-Vi tyckte det var konstigt, men drog oss for att fraga vad det kunde vara. Sa en dag nar
Henrik var 4,5 manad gammal fick han riktiga kramper. Vi hade gaster och Henrik hade blivit
ganska trott. Vi hade darfor lagt honom pa en filt for att han skulle fa vila. Da slog han
plotsligt ut med armarna tre ganger och 6gonen blev sa dar konstiga, sager Anders.

Dagen efter uppsokte familjen sjukhuset och dar fick Henrik nya kramper i vantrummet.

-En lakare, som sag Henriks kramper, trodde att det kunde vara infantil spasm. De orden hade
vi aldrig hort tidigare, sa vi forstod inte vad det innebar. Att det kunde vara nagot allvarligt
forstod vi inte forran lakaren sa att nu lagger de in Henrik pa sjukhuset for vidare
undersokningar, séger Elisabeth.

Efter en rad undersokningar med EEG, datortomografi och blodprov fick Henrik diagnosen
infantil spasm.

Henriks epilepsi behandlas
Sa snart diagnosen infantil spasm stéllts bérjade man behandla Henrik med epilepsimediciner.
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-Den forsta medicinen han fick svarade han inte alls bra pd. Han skrek hysteriskt, sov inte och
fick annu varre kramper. Trots det trappade man upp mangden medicin under flera dagar
innan man borjade trappa ner den. Av nasta medicin minskade kramperna nagot, men istallet
fick vi ett barn som aldrig var glad, séger Anders.

TS borjade nu namnas som en mojlig diagnos, men datortomografi och EEG-undersok-
ningarna visade inga séakra resultat som pekade &t det hallet.

-Forst nar de borjade fraga om vita flackar och vi kunde bekrafta att Henrik hade sadana,
stérktes misstankarna att han hade TS, séger Elisabeth.

Efter flera byten av epilepsimediciner avbrét man forsoken att finna en 1amplig medicin.
-Vi fick battre kontakt med Henrik och passiviteten och den motoriska inaktiviteten bréts. Da
var Henrik 1,5 ar. Han blev mycket gladare och larde sig bl a att sitta sjalv, sager Anders.

En manad senare kunde man, efter en ny datortomografiundersékning, sakerstalla att Henrik
hade TS.

Forbattringen i Henriks tillstand blev kortvarig och nya epilepsimediciner provades ut, med
ganska daliga resultat.

-Under det kommande aret var Henrik mycket inomhus. Han hade ofta kramper och sov och
at daremellan. Han var ljuskanslig, skrek mycket och hade sémnstérningar. Vi fick en
personlig assistent, vilket blev var raddning. Annars hade vi nog inte orkat med situationen,
séger Elisabeth.

Nar Henrik var tva ar gammal fick han slutligen en medicin som hade god verkan.
-Kramperna forsvann nastan omgaende och Henrik stéllde sig upp och borjade ga, praktiskt
éver en natt. Han gjorde sedan fantastiska grovmotoriska framsteg pa kort tid, sager Anders.

Henrik har problem som tyder pa att han har autism
En utvecklingsbedémning som gjordes nar Henrik var tva ar gammal visade att han befann sig

pa samma utvecklingsniva som en ettaring.

-Néar epilepsin sléappte och Henrik borjade rora pa sig, blev han istallet Gveraktiv. Pa
daghemmet dér han borjat brydde han sig inte om de andra barnen, utan sprang mest omkring.
Nu forstar vi att han redan da hade tecken som tydde pa att han hade autism. Vi har alltid haft
viss kroppskontakt, han tycker om att kramas, men det har funnits mycket liten 6msesidig
social interaktion oss emellan. Han har aldrig borjat prata och vi har inte idag nagon verbal
kommunikation. Han forstar vissa saker som vi sager till honom. Henrik leker inte bestamda
lekar, utan springer mest fram och tillbaka, eller klattrar pa det som gar att klattra pa, berattar
Elisabeth.
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Henrik idag

Henrik idag har stereotypier, ensidiga rorelser som han upprepar. Han sparkar t ex med foten
nar han blir upprord eller arg. Han tycker valdigt illa om ljudet fran elvispar, dammsugare och
andra hushallsapparater. Med hans somn har det blivit nagot battre, men fortfarande ar han
vaken ett par natter i veckan, p g a kramper.

-Henrik ater sjalv, men han ater med hénderna. Hans kommunikation med oss och andra
manniskor ar dalig. Mest problem tror vi att epilepsin orsakar. Det verkar som om han &r
utsatt for ett standigt brus av sma och tata epileptiska anfall, sager Anders.

Henrik gar en gang i veckan pa bassangbad, ett slags kommunikationsbad under ledning av en
logoped.

-Tidigare, innan vi flyttade till var nya bostadsort, hade vi viss hjéalp av en kurator och en
forskolekonsulent. Vi tror att Henrik skulle behdva hjalp av en sjukgymnast och en logoped,
séger Elisabeth.

Inom kort kommer Henrik att genomga nya tester, bl a for att se om han har autism eller g;.
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STURGE WEBER SYNDROM

Den samlade bilden av Sturge Weber syndrom, SWS, ar svar att fanga eftersom manga olika
funktioner kan vara drabbade. Det portvinsfargade fodelsemarket i ansiktet, som &r en av flera
forutsattningar for diagnosen SWS typ 1 och typ 2 sitter pa ena eller andra sidan av ansiktet, och éver
samma sidas 6ga. Market har en utbredningsyta éver delar av trigeminusnerven, ansiktsnerven, som
ocksa kallas femte hjarnnerven. Markets utbredningsomrade sammanfaller i huvudsak med en
blodkérlshinna 6ver motsvarande hjarnyta (typ 1 och 3).

Blodcirkulationen i blodkéarlshinnan &r forsamrad pa sa satt att tillflodet till omradet ar normalt, men
inte avflodet, som &r mer eller mindre hindrat. Hjarnomradet under kérlforandringen paverkas ocksa,
men hur hjarnan paverkas av detta diskuterar man inom den medicinska vetenskapen. Antingen hander
ingenting med hjarnans struktur och funktion, eller ocksa krymper hjarnomradet samman i ett
fortskridande, forsamrande forlopp, dar epilepsin, som de flesta av barnen ocksa har, bidrar. | sémsta
fall leder forsamringen till att man tvingas koppla bort den skadade hjarnhalvan, att goéra s k
hemisfarektomi.

SWS kan medfora: epilepsi, utvecklingsstorning, beteendestérning (neuropsykiatrisk pro-blematik),
gron starr, s k glaukom med synfaltsbortfall, halvsidig férlamning/svaghet, forsdmrad finmotorik,
huvudvérk/migran, somnstorningar

Forekomsten av SWS ar 1/50 000 fodda barn, vilket innebar att det fods cirka tva barn/ar i Sverige
med syndromet. SWS &r inte arftligt betingat, mer &n i mycket sallsynta fall.

Fodelsemarket och blodkarlshinnan éver hjarnytan ar missbildningar som barn med SWS fods med.
Den paverkan som redan skett pa den ena hjarnhalvan under fostertiden kan till viss del kompenseras
av den friska hjarnhalvan, som tar &ver” funktioner fran den paverkade delen. D& manga
hjarnomraden dessutom inte tagits i bruk under nyfoddhetsperioden kan det vara svart att se nagon
negativ paverkan sa tidigt. Men med hjélp av olika réntgenmetoder kan man konstatera att adernéatet ar
forkalkat och att delar av hjarnan har skrumpnat och gatt under. Hur handikappande halvsides-
forlamningen blir beror pa skadans utbredning och lokalisation, vilket oftast varierar mycket fran fall
till fall.

Cirkulationsrubbningen i kombination med epilepsin leder till att viss hjarnfunktion gar under.
Grovmotoriskt sker ingen storre paverkan, alla barnen Iar sig g, men finmotoriken blir mer paverkad.
Den behandling som & mojlig for att foérebygga en stérning i blodcirkulationen &r medicinering med
acetylsalisylsyra (t ex Magnecyl®).

(Agrenskas nyhetsbrev 228, 2004)
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Jakob har SWS
Jakob, 16 &r, har SWS. Han kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med mamma
Karin, pappa UIf och syster Emilia.

Karins graviditet med Jakob var normal, likasa forlossningen.

-Nér jag sag fodelsemarket, som utbredde sig dver hela ena halvan av huvudet, var min forsta
tanke att Jakob maste ha legat klamd pa nagot satt och att det var ett tryckmarke. Nar det inte
forsvann, och personalen dessutom ville géra en ultraljudundersékning for att se om
blodkarlen gick inat, forstod vi att det maste vara nagot annat, sager Karin.

Efter nagra dagar fick UIf och Karin veta av en hudldkare att Jakob hade “ett fodelseméarke
som skulle bli bestaende”.

-Eftersom han at och verkade ma bra sa var vi glada for det och bekymrade oss inte sarskilt
mycket. Han var emellertid liten, han véagde 2,8 kg vid ett tillfalle, och darfor fick han extra
mat, forutom att jag ammade honom, sager Karin.

Efter tre dagar pa BB fick Karin och Jakob komma hem. Men redan efter en vecka fick Jakob
sin forsta kramp, en ganska liten ryckning i hégerarmen.

-Trots att det bara var en enda, ratt liten kramp, funderade jag pa om det kunde vara epilepsi
och ringde sjukhuset. Personalen trodde inte det kunde réra sig om epilepsi och vi slappte de
tankarna.

Sedan gick det nastan tva manader innan Jakob ater fick ett krampanfall och nu var anfallet
storre och omfattade bade hdger arm och ben.

-Vi uppsokte BVC och personalen dar sag till att vi fick traffa en barnneurolog samma dag.
Nar Jakob lades in pa sjukhuset for undersokningar insag vi att det kunde vara nagot allvarligt
och allt blev véldigt jobbigt, séger UIX.

Efter bara nagon dag pa sjukhuset fick UIf och Karin veta att Jakob hade SWS.

Jakob far medicin for sin epilepsi

Nér UIf och Karin fick vet att Jakob hade SWS var informationen de fick om syndromet
knapphandig och de fick veta véldigt lite om hur framtiden skulle kunna bli.

-Det berodde val forst och framst pa att man faktiskt inte kunde séga sa mycket om prognosen
och det var kanske lika bra, sager UIf.

Pa sjukhuset gjordes flera undersokningar, bl a datortomografi (en datoriserad skiktrontgen)
och EEG-matningar.

-Undersokningarna visade en tydlig paverkan pa hoger hjarnhalva, med forkalkningar och
skrumpnad. Jakob fick mediciner mot epilepsin och blev sa gott som krampfri och efter fem
dagar pa sjukhuset fick han komma hem, sager Karin.
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Efter nagon vecka hemma fick Jakob en mycket stor kramp och man bestamde sig for att hoja
dosen epilepsimedicin. Det gick ndgon manad innan det var dags for ett nytt stort anfall.
-Anfallen kom allt tatare och var storre. Nasta gang han fick ett anfall var under semestern
och vi var langt fran narmaste sjukhus. Det var obehagligt. Efter telefonkonsultation hojdes
dosen ytterligare, sager UIf.

Jakob far nya svara kramper

De svara epilepsikramperna fortsatte och vid tre manaders alder fick han en stor kramp och
slutade andas.

-Jag blev nu dvertygad om att han skulle dé och gick bara omkring och bar honom. Det fanns
inget att gora tyckte jag. Men krampen gick 6ver och Jakob 6verlevde. Jag ringde neurologen
som inte blev sérskilt uppskakad och han tyckte att vi kunde ta det lugnt. Men nar han fick en
kramp till, och slutade andas igen, akte jag in till barnkliniken dar han lades in direkt, sager
Karin.

Pa sjukhuset forsamrades Jakob och kramperna blev fler och langre. En ny datortomografi
visade pa en ytterligare forkalkad och hopskrumpnad hjarnhalva. Han fick kontinuerlig
medicinering via dropp, men det verkade andd som om han hade manga sma anfall. Han
sondmatates och var mycket trott.

-Trots detta hade Jakob en stor mental ndrvaro och socialt intresse ndr han var vaken. Han
hade ocksa gjort en hel del grovmotoriska framsteg under sin tre forsta levnadsmanader och
kunde bade lyfta huvudet och rulla runt pa golvet. Men nu blev han svagare och svagare. Vi
funderade da mycket pa vart detta bar han, hur det skulle bli. Vi fick veta att det inte var
mojligt att operera honom och trodde darfor att han antingen inte skulle 6verleva eller bli ett
kolli, som var helt oférmdgen att rora sig, sager UIT.

Jakob opereras, det gors en anatomisk hemisfarektomi

Mer av en tillfallighet fick Jakobs lakare information om en ny operationsmetod som skulle
kunna vara anvéndbar vid SWS.

-Efter mycket tvekan bestamde lakaren sig for att forsdka operera Jakob. Eftersom han aldrig
tidigare gjort en anatomisk hemisfarektomi, som det var fragan om, var det inte en riskfri
operation. Men vi tvekade aldrig, eftersom vi sag operation som Jakobs enda hopp, sager UIf.

| bérjan av oktober 1987, nar Jakob var drygt fyra manader, opererades han forsta gangen.
Den forkalkning och skrumpnad man upptéckte nér man Oppnat kraniet var strre och mer
omfattande @n man véntat sig. Den Oppning man gjort rackte inte till och darfor avbrots
operationen, for att géras om vid senare tidpunkt.

-Jakob repade sig bra efter ingreppet och mérkligt nog férsvann epilepsin. Vi trappade ned
epilepsimedicineringen successivt till en 1ag niva och anfallen kom inte tillbaka. Istéllet fick
han en speciell 6gondarrning, s k nystagmus. Forbattringen gjorde att vi borjade tvivla pa
riktigheten i att utsatta honom for en ny operation, séger Karin.

Efter noggranna dvervaganden bestdmde sig Karin och UIf for ny operation.
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-Det som avgjorde var att Jakob hade forlorat all finmotorik i hdgerhanden och att vi fatt veta
att vanstra hjarnhalvan var sa svart paverkad att den var till mer skada &n nytta, sager UIf.

Den nya operationen, som gjordes en manad efter forsta, lyckades bra.

-Jakob madde bra och allt han kunde gora innan operationen kunde han gora efter
operationen, vilket tydde pa att hoger hjarnhalva redan hade tagit Gver vanster hjarnhalvas
uppgifter, sdger Karin.

Jakob mar allt battre

Efter operationen var Jakob kvar pa sjukhuset en manad. Han fortsatte att ma bra och
utvecklades nédstan normalt. Han hade inga problem med starr och epilepsin férsvann i och
med operationen.

-Halvsidesforlamningen/férsvagningen fanns ju kvar, men finmotoriken i vénster hand
utvecklades till att bli ganska bra och hogerhanden kunde han anvénda hyggligt som
stddhand, sager UIf.

Jakobs mentala utveckling fram till skolstarten var bra, med en viss forsening i
talutvecklingen. P4 daghemmet, som han borjade pa nar han var knappt tre ar, fick han en
assistent. Nagra manader senare larde han sig ga. Lanshabiliteringen stallde upp med olika
insatser, sjukgymnastik, arbetsterapi, psykologiska utvecklingstester.

Nar Jakob var fyra ar fick han problem med hoger hoftled. Musklerna orkade inte halla leden
pa plats och det gjordes en hoftledsplastik.

-Efter den operationen fick han lara sig ga for andra gangen i sitt liv. Det gick bra men det var
jobbigt fér honom.

Jakob borjar skolan

En tid fore Jakobs skolstart gjordes en psykologisk utvecklingstest som visade att han hade
vissa problem med bl a matematik och rumsuppfattning. Han hade ett smalt bett i 6verkéaken
och fick tandstéllning for att vidga bettet.

-Han hade nedsjunkna fotvalv och méarkligt nog pa bada fotterna. Det gjordes en ortopedisk
lyftning, som gav ett hyfsat resultat. Men det tog ett ar innan kroppen var i balans igen och
han kunde ga. Dérefter har vi haft manga kontakter med ortopeden for utprovning av skor
och behandling av kontrakturer i lederna, sager UIf.

Vid tiden for skolstart hade Jakob en viss fumlighet i grovmotoriken, vilket bl a kunde bero pa
att han bara hade ett halvt synfalt.

Under hela daghems- och skoltiden har Jakob haft assistent, men de har bytts ut med téta
mellanrum anda fram till arskurs fyra.

-Vid skolstarten upplevde vi att det var svart att informera personalen och svart att fa den
hjélp Jakob behévde. Skolstarten blev trog trots att Jakob hade haft turen att fa en intresserad
och kompetent larare. Tyvarr byttes hon ut efter nagra ar. Den nya lararen var en katastrof.
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Den elevvardskonferens vi ordnade innebar ingen forbattring och vi kande oss tvingade att
soka plats pa en annan skola fér Jakob, vilket ocksa lyckades. Han fick bdrja i en
montessoriklass, sager UIf.

Efter fyra ar i grundskolan kunde Jakob lasa och skriva hyfsat bra, men inte i ndgot snabbare
tempo.

-Han lag da efter i manga amnen, men inte lika mycket i SO-amnen och svenska, eftersom
han var samhallsintresserad, sager Karin.

Fran och med hogstadiet ar Jakob inskriven i sarskolan, men undervisas som integrerad elev i
en montessoriklass.

-Skolarbetet fungerar acceptabelt men UIf och jag far driva pa valdigt mycket for att lararna
ska anpassa uppgifter, material och metoder sa att de passar Jakob. Problemen med att fa
personalen att forstd hur Jakobs inlarningsproblem och andra problem ser ut har vi brottats
med under hela skoltiden och det gor vi fortfarande. Det blir ocksa svarare for Jakob att vara
integrerad i klassen, han kommer langre och ldngre fran sina klasskamrater. Vi satter vart
hopp till sérskolegymnasiet som Jakob ska borja pa nasta ar, sager Karin.

Nar Jakob var 16 ar fick han en botulinumtoxinbehandling i hogerarmen, ett slags gift
sprutades in i musklerna och minskade spanningarna.

-Med hjélp av sjukgymnastik utvecklades finmotoriken nagot och han kunde rora fingrarna
nagot. Efterbehandlingen pagar fortfarande och vi far se vilket det bestadende resultatet blir,
séger Karin.

Jakob idag

Vissa habiliteringsinsatser har Jakob idag, framst sjukgymnastik och arbetsterapi.

-Jakob fungerar bast med organiserade aktiviteter och har svarare att hitta intressen att utéva
pa egen hand. Idag har han emellertid en mycket aktiv fritid, bl a simmar han i ett sérskilt
simséllskap for handikappade. Han &r politiskt aktiv i ett ungdomsforbund, laser mycket
tidningar och foljer med pd TV vad som hander i vérlden. Han ar intresserad av naturen och
gar garna promenader i skogen, sager UIf.

Genom LSS har Jakob fatt tillgang till kontaktperson, vilka byts ut med tita mellanrum och
fungerar olika bra.
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LESCH-NYHANS SYNDROM

1964 beskrev ldkarna Michael Lesch och William Nyhan en &mnesomsattningssjukdom som
paverkar njurarna och ger neurologiska symptom hos pojkar/méan. Sjukdomen, som fick namnet
Lesch-Nyhans syndrom (LNS), & mycket ovanlig och man uppskattar att det finns 6-7 pojkar/man
med syndromet i Sverige och att det féds 1/380 000 med LNS.

Brist pa ett specifikt enzym, orsakad av forandringar i en gen pa X-kromosomen, leder till en
ansamling av urinsyra i blod och urin. Ansamlingen ger symptom i form av sjalvskadande beteende,
angest, ofrivilliga rorelser/6kad muskeltonus, sprak- och talstérningar, svéljningsproblem, njursten,
ledbesvar och epilepsi i varierande grad. Epilepsi ar relativt ovanligt vid LNS. Ibland kan det vara
svart att skilja mellan epileptiska anfall och ofrivilliga rorelser.

Symptombilden vid LNS liknar den vid dyskinetisk cerebral pares (CP) och manga barn med LNS
far inledningsvis en CP-diagnos.

Den typiska kliniska bilden vid LNS &r foljande:

a normal graviditet och forlossning

a normal nyfoddhetsperiod

o under perioden 3-9 man upptacker man att den motoriska utvecklingen inte &r normal

o under perioden 6-12 man, da barn normalt lar sig krypa, sitta och sta, &r avvikelserna hos pojkarna
med LNS tydliga

o perioden 1-2 ar, da det ar vanligt att man upptacker CP-skador, praglas pojkarnas rérelsemonster av
dalig koordination, spasticitet, rikliga, ofrivilliga rérelser och livliga reflexer

Behandling av epilepsi vid LNS &r ofta mojlig med vanliga krampnedséttande epilepsimediciner, t ex
karbamazepin (av typen Tegretol®, Hermolepsin®, Trimonil®) eller gabapentin (av typen Neuron-
tin®). Epilepsi kan pojkarna ha utan att man kan se det vid EEG-undersokningar. Mellan anfallen ger
det sdllan utslag pa EEG, medan man nastan alltid ser sadant som bekréftar epilepsi under sjalva
anfallen.

(Agrenskas nyhetsbrev 216, 2003)
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Johan har LNS
Johan, 18 &r, har Lesch-Nyhans syndrom. Han kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans
med mamma Eva, pappa Jan-Erik och syster Lina, 11 r.

Graviditeten med Johan var normal, likasa forlossningen.

-Visserligen hade vi inget annat barn att jamféra med, men vi tyckte att allt kdndes bra och
normalt nar Johan var nyfodd. Han at som han skulle, men gick upp lite daligt i vikt och fick
darfor tillagg nar han var tva veckor gammal, sdger Eva.

Pa fyramanaderskontrollen pa BVC fick Eva och Jan-Erik det forsta tecknet pa att allt kanske
inte stod rétt till med Johan, eftersom han inte kunde halla upp huvudet.

Tva manader senare, pa halvarskontrollen, kunde Johan fortfarande inte halla upp huvudet
och hade heller inte gjort nagra andra motoriska framsteg.

-En sjukgymnast kom hem och genomférde nagot slags program ett par ganger i veckan och
nu kunde vi inte langre lata bli att misstéanka att ndgonting inte stod ratt till. A andra sidan var
Johan pigg och glad. Han jollrade och verkade ma bra mentalt. Dessutom var det inga
svarigheter att fa 6gonkontakt med honom. Detta tyckte vi var viktigast och darfor tog vi inte
sa allvarligt pa att han inte hade utvecklats sa mycket motoriskt, sager Jan-Erik.

Nar Johan var nio manader blev kan kallad till en storre utredning pa ett universitetssjukhus i
hemstaden. Motoriskt hade han da gjort forhallandevis sma framsteg. Han kunde vanda sig i
sangen, men det var ocksa det enda han klarade. Han kunde inte halla uppe huvudet, inte
stodja pa armbagarna eller sitta upp utan stod. Sex veckor blev familjen kvar pa sjukhuset.
-Redan forsta dagen beréttade den ansvariga lakaren att man misstankte CP-skada och vi blev
helt chockade. Det kom sa abrupt och forklaringen vi fick tyckte vi inte stamde in pa Johan,
sager Eva.

Johan genomgar nya omfattande undersokningar

Efter beskedet, att man misstankte att Johan hade fatt en CP-skada, gjordes nya omfattande
undersokningar.

-Under sex veckors tid togs de ena proverna efter de andra och till sist var Johan alldeles
sonderstucken. Vi fick bl a veta att man funnit kristaller i Johans bl6ja och att det skulle vara
tecken pa en njurskada orsakad av CP-skadan. Mer an sa blev det inte da, utan vi fick aka
hem, séger Eva.

Fram till de stora undersokningarna, vid niomanaders alder, kraktes Johan mycket och var
tunn och liten. Né&r han fick tillagg gick han upp lite battre i vikt. Under de sex veckorna med
undersokningar stod han still i vikt, men gick sedan upp igen nar han kom hem.

-Vi tyckte inte att Johan hade nagot stort problem. Han var glad, sov bra och "pratade”
mycket. Vi uppfattade inte alls honom som sjuk, séger Jan-Erik.

Johan blev tilldelad logoped, sjukgymnast och férskolekonsulent.
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-De kom och gick, utan att vi riktigt forstod anledningen. De testade och videofilmade honom
och verkade valdigt intresserade. Vi tyckte att de behandlade Johan som ett objekt. Vi fick
bara allman information, eller sd hade vi sa svart att ta till informationen, darfor att vi inte
hade accepterat att vart barn hade ett funktionshinder, séager Eva.

Johan far diagnosen LNS

Vid niomanaderskontrollen testades bl a syn och hdérsel och man tog ryggmérgsprov och en
hudbiopsi en manad senare.

-Nér Johan var ett ar blev vi kallade till sjukhuset och da fick vi veta att Johan hade LNS.
Informationen om syndromet som vi fick var knapphéndig och vi uppmanades att inte sjélva
forsoka leta information, eftersom den var sa ”deprimerande”, sager Jan-Erik.

Efter informationen om diagnosen hande inte sa mycket. Men efter nagra manader fick Johan
daghemsplats och en resursperson som skulle hjdlpa honom. Inskolningen tog lang tid, sex
veckor, eftersom det var nodvandigt for Johan att fa gott om tid att vénja sig vid den nya
miljon.

-Johan var vildigt bunden till oss och hade svart att acceptera andra personer. Darfor fick han
vanja sig vid en person i personalen. Efter den langa inskolningen gick det stegvis béttre och
battre och han trivdes till sist valdigt bra pa daghemmet, sager Eva.

Vid 1,5 ars alder var Johans finmotorik och grovmotorik mycket outvecklad.

-Han var spand som en pilbage och handerna var alltid knutna. Han kunde inte sitta sjalv och
han hade inga fallreflexer. Hans enda sitt att forflytta sig var att rulla i sidled pa golvet. Men
han hade ett véldigt trevligt satt och blev alla barns kelgris. Efterhand larde han sig fler och
fler ord, séger Jan-Erik.

Johan utvecklar olika satt att kommunicera

Nar Johan var 2,5 ar hade hans tal utvecklats sa att han sjalv kunde anvanda 12 ord och
forstod manga fler. Detta innebar att han kunde kommunicera mycket battre. Han fick plats pa
en habiliteringsforskola tre dagar i veckan och var resterande tva dagar kvar pa sitt daghem.
-Pa habiliteringsforskolan fick han hjalp av logoped och sjukgymnast och borjade gora stora
framsteg. Bl a bdrjade han anvanda pictogram och egna bilder i sin kommunikation.
Dessutom satsade man pa att lara honom tecken som stéd och jag och daghemspersonalen
fick ocksa ga kurs och lara oss det, sager Eva.

Nar Johan var drygt fyra ar larde han sig ocksd BLISS, en form av mer avancerad
symbolkommunikation.

-Da hade hans tal utvecklats mycket och plotsligt hade han flera olika mojligheter att
kommunicera, med tal, teckensprak, bilder, pictogram och BLISS. Detta innebar att Johan
madde mycket battre och blev mer harmonisk. Mdjligen har hans goda mojligheter att
kommunicera haft betydelse nér det galler det sjalvskadande beteendet, som inte debuterade
forran Johan var 15 ar, sager Jan-Erik.
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Drygt tre ar gammal fick Johan sin forsta rullstol, som han snart larde sig kora, till mangas
forvaning. Mellan 4-12 aa hade Johan rullstolstraning en gang i veckan, men enbart inomhus.

Johan borjar skolan

Infor skolstarten genomgick Johan en utvecklingspsykologisk test. Dessa visade att hans
sociala utveckling var normal, men inte den motoriska.

-Vi sokte plats i Rh-klass, dar man féljer grundskolans plan. Eftersom Johan inte hade nagon
utvecklingsstorning fick han plats i en sadan klass med bara fem elever, som undervisades
delvis integrerade i en vanlig klass. | skolan fick Johan en assistent vissa mal sattes upp for
honom, d v s han fick en utvecklingsplan. Skolan sa att man a@mnade f6lja skolplanen, men
redan efter ndgra manader markte vi att de drog ned tempot, sdger Eva.

Fran 8 aa fick Johan en personlig assistent 20 timmar/vecka som hjélpte honom pa fritiden.

Standiga personalbyten under grundskoletiden férsvarade Johans inlarningssituation. Han
gick ut grundskolan med godkant i alla SO-amnen, men underkant i svenska, engelska, matte
och naturlara.

-Efter att ha provat olika satt att testa hans kunskaper fick vi mojlighet att genomfdra proven
muntligt hemma i lugn och ro. Allt spelades in pa video och skickades till skolan, vilket
innebar att han fick godként i alla SO-d&mnen. Detta hade inte varit mojligt om han hade varit
tvungen att gora proven pa traditionellt sétt, sager Jan-Erik.

P& gymnasiet hade Johan svart att koncentrera sig om inte undervisningen anpassades i mer
praktisk riktning.

-Han var ofta trott och alla haltimmar gjorde honom frustrerad. Nagon skriftlig utvecklings-
plan fick han aldrig, sager Jan-Erik.

Johan borjar bita sig sjélv, far en ny medicin

Johans medicinering under uppvaxtaren var fore 15 aa:

a Zyloric® for bristande njurfunktion, Johans njurfunktion &r idag
70 % av normal funktion

a Urosit, som forhindrar uppkomsten av njursten

Nar Johan var 15 ar fick han plotsligt en svullen underldpp som han borjade bita i.

-Det blev varre och varre och till sist akte vi akut till en tandldkare som ordnade sa att Johan
fick en bettskena. Det fungerade ganska bra ett tag. Nar vi tog upp nackdelarna med
bettskenan, svarigheter att ata och tala, rekommenderade han att vi provade en ny medicin,
Neurontin®, vilket vi ocksa gjorde. Efter forsta tabletten somnade Johan och sov tre timmar.
Darefter borjade han sova bra pa natterna, vilket han inte gjort ndgon gang under uppvéaxten.
Vi tror att det berodde pa att han slutade bita sig sjalv i kinden pa natterna och darmed inte
langre vackte varken sig sjalv eller oss. Medicineringen med Neurontin innebar att bade Johan
och vi mar mycket béttre, sager Eva.
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Johan idag

Idag mar Johan forhallandevis bra. Han har hjalp av assistenter dygnet runt, med undantag for
sovande jour.

-Tidigare, nar han var 8-16 ar, var han pa korttidshem en helg i manaden. Men sa bytte de
personal sa ofta att de inte langre klarade att ta hand om Johan pa ett bra satt och han slutade
vara dar. For tillfallet har vi darfor inget korttidshem for honom, séger Eva.

Storsta problemet dr kanske att Johan tvangsmassigt kan sla ut med armarna, mer eller mindre
medvetet.

-Detta innebér att vi kan bli slagna av honom utan att vi forstar vad det star for. Ofta séager han
forlat, men vi far inte veta ndgot om orsakerna. Hans mer utatagerande beteende tycks vara
tvangsmassigt och numera verkar han vara medveten om nar det kommer. Ibland, t ex i
situationer med mycket folk, spanner vi fast Johans armar i rullstolen, pa hans egen begéran,
vilket begrénsar hans rackvidd i sidled, sager Jan-Erik.

Johan har naturligtvis en omfattande flora av hjalpmedel for olika andamal, bl a en talapparat,
men den har han bara anvant vid nagra enstaka tillfallen.

Johan har ingen epilepsi, men far da och da attacker med nedstamdhet och passivitet.
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DYSKINETISK CEREBRAL PARES

Strikt medicinskt och biologiskt sa finns inte cerebral pares, CP, som nagon enskild
sjukdomsenhet. Det &r ett samlingsbegrepp for olika tidiga hjarnskador hos barn, dar
orsakerna varierar, men dar foljderna blir olika former av rorelsehinder. Det bedrivs forskning
kring CP runt om i vérlden, inte minst i Sverige, som ur handikappsynvinkel ar idealiskt
darfor att vi kan erbjuda befolkningsbaserade underlag, déar aven den dyskinetiska formen av
CP ingar.

De hjarnskador barnen med CP far ar stationdra, vilket innebar att de inte blir storre, men
symptomen kan andras. | samlingsbegreppet CP ingar hjarnskador som intréffat i fosterlivet,
under forlossningen eller under de forsta tva levnadsaren.

Det finns olika typer av CP:
a Spastisk CP som utgor 85 % av alla CP
a Dyskinetisk CP som utgor 10-12 % av alla CP
a Spastisk tetraplegi som utgdr 10-12 % av alla CP
o Ataxier, som utgor nagra procent av alla CP
o Dessutom finns det blandformer av ovanstaende
Klassificeringen sker efter vilka symtom som dominerar. Dyskinetisk CP delas in i tva
huvudgrupper; dystoni och hyperkinesi.

| takt med att allt fler for tidigt fodda barn raddats till livet de senaste tjugo aren, har ocksa
alltfler dverlevande barn utvecklat en CP-bild. Att fler barn far CP ar s att saga “priset” for
Okad Overlevnad. Dyskinetisk CP ar framfor allt ett rorelsehinder med ofrivilliga rorelser
(hyperkinesi, alt choreoatetos), ofrivilla spanningar (dystoni), beroende pa en felaktig styrning
av motoriken fran hjarnan.

Den kliniska bilden vid dyskinetisk CP innehaller véxlande muskelspanningar, ofrivilliga
rorelser, kvarstaende nyfoddhetsreflexer, stord viljemassig motorik, paverkad talférmaga,
inslag av spasticitet, med aren mer framtradande spasticitet och stelhet, svarighetsgraden
varierar fran mild till mycket svar.

Dessutom &r foljande tillaggsproblem vanliga vid savél klassisk CP som dyskinetisk; epilepsi,

talsvarigheter, uppfodningsproblem, utvecklingsstérning, synskador och horselskador
(Agrenskas nyhetsbrev 203, 2002)
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Elin har dyskinetisk CP
Elin, 6 &r, har dyskinetisk CP. Hon kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Lotta, pappa Olle och sin bror Albin, 10 ar.

Lottas graviditet med Elin var i huvudsak normal. Det enda som avvek nagot var hdga
blodsockervarden vid nagra tillfallen, varden som l3g strax under gransvardet for
graviditetsdiabetes. Forlossningen, som skedde vid fullgangen graviditet, blev daremot
mycket svar.

-Det blev en kaotisk forlossning. Halvvags forlost fastnade Elin. Det var ont om personal,
barnmorskan var ny och oerfaren och den hjalp man kallade pa dréjde. Nar val forstarkning
kom fick man ytterligare problem innan Elin var ute. Hon var da bla ansiktet och andades
inte. Vad som egentligen hande &r vi inte 6verens med sjukhuset om. Vi anser att hon haft
syrebrist minst en halvtimme, sager Lotta.

Personalen tog Elin och férsvann med henne till upplivningsrummet. Efter en halvtimmes
forsok att ateruppliva henne gav man upp. Olle som var med vid upplivningsforsoken, gick
tillsammans med lakaren in till Lotta for att berétta vad som hant.

-Efter bara ndgon minuter kommer barnmorskan tillbaka och sager nagonting till lakaren.
Dérefter harklar han sig och séger att ”hon &r inte dod, men vi vet heller inte hur lange hon
kommer att leva”. Man forsoker ge olika forklaringar till detta ofattbara, men vi tycker inte de
ar trovardiga, sager Olle.

Pa Elins andra dag, nar det visade sig att hon fortfarande var vid liv, gjordes en rad
undersokningar bl a datortomografi och hjértrontgen.

-Hon vardades pa intensivvardavdelningen och fick mat via nassond. Redan under forsta
dygnet fick vi ogonkontakt med henne och sag att hon faktiskt piggnade till. Men
allmantillstandet var daligt och hon stannade kvar lange pa sjukhuset innan hon fick komma
hem. Pa vara fragor om vad som hade hant fick vi samma undvikande svar, att man inte visste
det, séger Lotta.

(-Forst nar Elin var tvar gammal gjordes en magnetkameraréntgen och den visade att hon haft
en syrebrist i vecka 39-40, d v s fodelseveckan. Men nagot hjartstillestand som orsak till
skadorna har varken noterats eller erkénts, sager Olle.)

Elin far komma hem

Under de forsta tio veckorna pa sjukhuset fick Elin enbart mat (bréstmjolk som pumpats ur)
via nassonden. Darefter borjade hon delvis att suga sjalv. Efter tre manader fick hon komma
hem och da startade en skytteltrafik mellan hemmet och sjukhuset, eftersom Elin kraktes upp
sondslangen minst ett par ganger/dygn eller annu oftare.

-Ibland var avdelningen stangd och da fick vi forsoka hitta sjukvardspersonal pa annat hall.
Det var en obeskrivligt jobbig period. Det diskuterades om hon skulle fa en Witzel-fistel, en
operativt inlagd kateter genom magsédcken (knapp), men man avvaktade med det, eftersom
man tyckte att hon blev battre och béttre pa att ata sjalv, sager Lotta.
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Till sist beslutade man &nda att hon skulle fa en knapp och det bestamdes ett operationsdatum
nar Elin var nastan ett ar.

-Det var flera dagars forberedelser for Elin for att operationen skulle kunna genomféras. Men
nér vi kom till sjukhuset meddelade man att operationen var uppskjuten till obestamt datum.
Tre manader senare fick hon anda sin knapp och efter ytterligare en manad fungerade den bra.
Krakningarna minskade rejalt och det var en enorm léttnad, sager Olle.

Elin skrivs in i habiliteringen

Nar Elin var atta manader skrevs hon in pad en habiliteringsenhet for barn med svara
funktionshinder. Hennes huvudsakliga problem med motoriken var ofrivilliga rorelser i bada
benen och bada armarna, samt hindrande, kvarstaende nyfoddhetsreflexer. Elin fick sin forsta
personliga assistent och traningsprogram och handledning.

-Logopedhjalp fick vi redan nar Elin var en vecka gammal eftersom hon hade sugproblem.
Nar hon skrevs in pa habiliteringen fick hon ocksa hjalp av sjukgymnast, séger Lotta.

Elins motoriska utveckling gick langsamt de forsta aren. Vid 1,5 ar alder kunde hon ligga pa
rygg pa golvet.

-Vid plétsliga ljud for hon ut med bade armar och ben, typiska nyfoddhetsreflexer. Redan da
var hon “pratig”, d v s hon hade en hel del ljud for sig, sarskilt tillsammans med storebror
Albin. Hon utvecklade ocksa tidigt ett tydligt kroppssprak och kunde vid tva ars alder visa ja
och nej. En test av sprakforstaelsen nar hon tre ar visade att den var nastan normal, sager
Lotta.

Den hjalp och traning Elin fick pa habiliteringen tyckte Olle och Lotta var otillracklig och de
blev intresserade av s k konduktiv traning.

-Vi gick kurser och vi gillade de har traningsmetoderna. Elin gjorde ocksa framsteg, aven om
de kanske inte alltid var sa stora. Traningen har inriktats pa sddant som gar att géra hemma i
vardagen, sasom att sitta, std och anvéanda olika hjalpmedel. Vi tycker ocksa att metoderna
inriktas pa att se barnets mojligheter istallet for dess svarigheter, sager Olle.

Elin far botulinumtoxinbehandlin

Elin har under de senaste tva aren behandlats med botulinumtoxin fyra ganger i bade armar
och ben.

-Forsta gangen marktes ingen storre skillnad. Andra gangen var hon fem ar och da fick
behandlingen bast resultat, hennes ben fungerade relativt bra och &ven den spédnda
hogerarmen blev mer funktionell. Utmérkande var ocksa att hon borjade “prata” mer och
forsoka sig pa att ljuda, sager Olle.

Den tredje behandlingen genomfordes nar Elin var sex ar och resultatet blev inte alls lika bra
som gangen innan.

-Hogerbenet ”betedde” sig mérkligt, som om det inte horde till kroppen. Elin verkade inte
heller ha kontakt med benet, hon fick det inte med sig nar hon skulle gatrana. Efter den sista
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behandlingen satt inte effekten i mer &n nagra veckor. Sammanfattningsvis tyckte vi inte att
resultatet nagon gang var sa bra att det motiverade de 12-18 stick Elin fick vid varje
behandlingstillfalle. Hon klarade dessutom valdigt daligt att ta sprutorna och var mer eller
mindre panikslagen varje gang, sager Lotta.

Olle och Lotta har vissa forhoppningar pa en behandling med baklofen och eventuellt ska Elin
ska inleda en behandling med medicinen i tablettform under en ldngre period for att se hur
hon reagerar.

-Nagon baklofenpump é&r inte aktuellt for tillfallet. Vi kommer nog att testa botulinumtoxin
annu nagon gang innan vi gor storre ingrepp. Helst av allt skulle vi vilja slippa detta. Man
maste alltid vaga for och emot och allt som kan hjélpa Elins ofrivilliga rorelser kan dnda vara
vart att prova, sager Olle.

Elin far lara sig alternativ kommunikation

Forsta gangen Elin kom i kontakt med logoped var hon bara ett par veckor gammal men da
handlade det enbart om med de sug- och atproblem hon hade.

-Néar hon var 1,5 ar kunde hon visa ja och nej. Hon forstod teckenkommunikation, men
misslyckades sjalv att teckna p g a sina spastiska flaxande armar och hénder som inte lyder.
Elin borjade anvanda talapparater av olika slag, enkla fran borjan, men efterhand alltmer
avancerade, séger Lotta.

Elin borjade som tvaaring pa en specialforskola nagra timmar varje dag, framst for att fa
socialt utbyte.

-Personalen dr var inte intresserade av konduktiv pedagogik, sa vi valde sd smaningom att
sOka efter ett annat alternativ, sager Olle.

Den stora forandringen i Elins liv kom nér hon fick sin forsta personliga assistent. Da var hon
tre ar.

-Detta dr nog det mest fantastiska som hant bade Elin och familjen. Nu fick vi helt plétsligt
mer tid for storebror och Elin blev mer sjalvstandig. Nu ser vi det som en stor frihet for Elin
att kunna upptacka varlden for egen maskin, med ”lanade” armar, ben och mun, sager Lotta.

Elin borjade, tva dagar i veckan, pa en ny habiliteringsforkola dar man arbetade med det
konduktiva pedagogiska forhallningssattet och dar var hennes assistent med.

Ganska snart, vid cirka 3 —4 ars alder, upptackte Olle och Lotta att talapparater och bilder blev
for enkla alternativa kommunikationssétt for Elin.

-Redan vid tre ars alder hade hon, enligt var mening, full sprakforstaelse, men liten mojlighet
att uttrycka sig. Vi hade da turen att en Blissintresserad logoped borjade pa Elins
habiliteringsforskola och hon sag genast att symbolspraket Bliss verkligen passade Elin. En
annan logoped, som vi hade mott nar Elin var ca ett ar, hade sagt att hon tyckte att Elin var ett
typiskt Blissharn, men vi hade ju da ingen aning om vad det var, séger Olle.
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Bliss visade sig ocksa vara ett riktigt val. Elin forstod ganska snart hur hon skulle anvanda
kommunikationshjélpmedlet. Hennes storsta problem var (och &r) att hitta ett satt att peka som
passade hennes motoriska problem. Lésningen blev stora blissrutor, som minskade i takt med
inlarningen.

Nér Elins forskoletid var slut, sommaren 2002, slutade hennes logoped, och Blisskommunika-
tionen upphdrde néstan helt.

-Elin ljudar och “talar” mycket, men det &r svart att forsta vad hon menar och det ar nog det
allra varsta, for sdval henne som for oss. Att ha s& mycket att sdga och inte fa fram det ar ofta
jobbigt for henne, séger Lotta.

Elin idag

Idag gar Elin forsta aret i en friskola, med enbart barn med CP och med konduktiv pedagogisk
inriktning.

-Tyvérr har skolan stora personalproblem sa det ar i dagslaget ratt rorigt. Som tur ar har Elin
med sin personliga assistent i skolan, sa vi vet att hon ar i goda hander. Dar finns varken
logoped, dietist eller nagon arbetsterapeut/sjukgymnast som har ratt att forskriva hjalpmedel.
Detta innebar massor med extra arbete for oss som foraldrar, séger Lotta.

Elin behover en sittutredning, men kétiderna till en sadan ar lang. Tillsammans med
kommunikationen ar daliga sittstallningar de svaraste problemen for Elin idag.

Strax innan Elin bdrjade skolan gjordes en psykologisk utvecklingstest.

-Den visade att hon hade samma intellektuella utvecklingsniva som andra jamngamla barn.
Hon har ingen mental retardation, men &r naturligtvis nagot “efter” i vissa situationer,
beroende pa sin svara hjarnskada. Men Elin utvecklas hela tiden och varje litet framsteg gor
nastan att vi stéller till med fest, séger Olle.

Elin har fortfarande kvar sin knapp i magen och forsorjs huvudsakligen (till 90%) via
gastrostomin.

-Hon &ter gérna med munnen och smakar det mesta, men valjer givetvis helst det som smakar
gott och den "lyxen” tycker jag hon kan fa, sager Lotta.

Elin har dessvarre inget eget forflyttningssatt, men “6vningskor” el-rulle och gatranar med
hjalp.

-Helst aker hon manuell rullstol, som nagon da maste kora. Elin kan sitta sjalv pa en pall, om
hon enbart behover koncentrera sig pa att sitta. Annars maste hon spannas fast (for fallrisken)
i specialstol for att kunna gdra nagot med handerna, sager Olle.

Elin vantar pa sin barbara Blissdator, som gatt sonder och ar pa reparation. Hon véantar dven

pa att fa en stationar dator som hon kan anvéanda i skolan. Mest av allt behdver hon hjalp att
utveckla ett bra styrsétt till datorn.
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Elin tycker om att rida och bada och det gor hon sa fort det finns majlighet. Hon &r en bra
fotbollsmalvakt ocksa, tycker storebror Albin.

-Sandladan ar fortfarande kul och dar kan Elin sitta pa kna korta stunder och grava i sanden.
Att gunga en stund ar inte heller fel. Elin & en mycket social, pigg och glad liten tjej som
gillar det mesta, t ex att spela sallskapspel, pussla, ’rita” och skriva”. Hon dlskar sagor och
ser en hel del pa video, helst Pippi och Alfons. Bland det bésta Elin vet & nar mormor visar
nya tecken och bokstéver pa teckenspraket och da forsoker hon med gladje och entusiasm att
h&rma henne.

Elin har fortsatt med konduktiv pedagogik och hade senast i varas en traningsperiod.
-Det kommer troligtvis att behdvas ytterligare en period till under aret med tanke pa att skolan
inte fungerar optimalt, séger Lotta.

Nagra ortopediska operationer har &nnu inte varit aktuellt for Elin och helst énskar Olle och
Lotta att hon ska slippa det.

-Forra aret var Elins ena hoft pa vag mot luxation. Men vid den senaste rontgen, som gjordes i
vintras, hade hoften normaliserats och nagon kirurgi behovs troligen inte. Detta var verkligen
ett gladjande besked, sager Olle.
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LANDAU-KLEFFNER SYNDROM

William Landau och Frank Kleffner var tva amerikaner som 1957 gjorde en sammanstéallning av
symptomen hos fem barn pa ett institut for dova. Barnen hade det gemensamt att de fick epilepsi och
afasi nar de bara var nagra ar gamla. Afasi betyder forlust av férmagan att genom tal meddela sig med
eller mottaga meddelanden fran andra manniskor. Numera vet man att 70-80% av barnen med Landau
Kleffner syndrom, LKS, far epilepsi av godartat slag och ungefar lika manga far beteendestérningar av
varierande slag och grad.

LKS ar ett mycket sallsynt tillstdnd och man vet egentligen inte hur vanligt eller ovanligt det ar.
Det ar dubbelt sd vanligt att pojkar far sjukdomen som att flickor far den. De flesta av barnen
insjuknar i aldern 4-7 ar, men det forekommer ocksa fall déar barn insjuknat bade tidigare och senare
(1,5-13 ar).

Orsaken till LKS &r ocksa okand.

| de allra flesta fall har man kunnat konstatera att barnen har haft en normal sprak-utveckling.
Forlusten av talet kan ske antingen snabbt, under loppet av nagra dagar, eller ske mera langsamt och
smygande, under en tid av flera veckor eller manader.

Barnen med LKS far priméara svarigheter att forsta talsprak och att tolka signaler. Det &r detta som
leder till att de sjalva slutar tala. Gemensamt for alla barn med LKS dr att de forlorar sin tidigare
formaga att forsta talsprak och de beter sig darfor ofta som om de hor daligt eller rent av vore déva.

Alla barn med LKS ter sig olika, men de har samtidigt vissa likheter. Idag vet vi att en del av barnen
(ca 1/3) far en sprakstorning som laker ut och inte lamnar nagra spar. 1/3 av barnen far lindriga
kvarstaende sprakstorningar och 1/3 far stora bestaende svarigheter. Det finns dock beskrivet barn med
LKS vars storsta problem &r att uttrycka sig i tal och skrift men som inte har sa stora problem att forsta
talsprak. En del barn kan lara sig att kommunicera med teckensprak, men alla klarar inte det. Vuxna
som haft LKS kan ha bekymmer med att l&sa och skriva.

Under sémnen, da hjarnan styrs av en s k nattvakt, aktiveras ofta epilepsin och det kan man se pa
barnens EEG. EEG-forandringarna forsvinner under tonaren och detta har barnen gemensamt med
barn som enbart har godartad barndomsepilepsi.

Man har inte kunnat konstatera nagot samband mellan graden av EEG-storningar och graden av
sprakstorningar. Darfor ar det ofta oklart hur barnen ska behandlas.

En del barn med LKS har drag i sitt beteende som gor att autism kan misstankas. Vissa barn har
autistiska drag under en viss tidsperiod, andra kan ha mer bestaende svarigheter.

(Agrenskas nyhetsbrev 119, 1997)
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Evelina har LKS

Evelina, 8 ar, har LKS. Hon kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med mamma
Carina, pappa Sven Olof och syster Angelica, 5 ar.

Carinas graviditet var normal nar hon vantade Evelina, likasa forlossningen.

-Evelina madde bra, hon &t och sov som alla nyfédda brukar gora. Efter en vecka fick vi aka
hem. Evelinas fortsatta utveckling var helt normal, bade mentalt och motoriskt. Hon gick nar
hon var ungefar ett ar gammal och hon pratade tidigt, fore tva ars alder, berattar Carina.

Inte forran pa varen 1993, da Evelina var drygt fyra ar gammal, méarkte Carina och Sven Olof
att nagot var annorlunda med deras dotter.

-Det verkade som om Evelina hade borjat hora daligt. Nér vi pratade med henne reagerade
hon inte alltid. Det sag ut som om hon satt och dagdrémde. Sa hade hon aldrig varit tidigare.
Evelina var fram till den sommaren en glad, pigg, pratsam och mycket social flicka. Hennes
tal var tydligt och bra och hon hade ett stort ordférrad. Forandringen kom inte plotsligt, den
smag sig fram. Under sommaren blev det annorlunda beteendet vanligare och mer uppenbart,
sdger Sven Olof.

Varken Sven Olof eller Carina trodde att Evelina hade problem med hdérseln.

-Nér vi upprepade en fraga reagerade Evelina ofta normalt och svarade. Vid ett tillfalle testade
jag ocksa henne horsel. Nar hon satt i vardagsrummet, och jag stod i koket, viskade jag; Vill
du ha en glass? Det horde hon alldeles utmarkt, séger Carina.

Den sommaren blev inte Evelinas talsprak markbart samre, men det utvecklades inte heller
som tidigare.

-Nu langt efterat forstar vi att hennes franvaroattacker kan ha varit epileptiska anfall. Hon
"horde™ ju faktiskt béattre vid vissa tillfallen och sémre vid andra, séger Carina.

Evelinas horsel kontrolleras noggrant

Samtidigt med att franvaroattackerna kom allt oftare och att Evelina stannade upp i sin
talutveckling, blev hon ocksa mycket trott.

-Trots att hon sov bra pa natterna borjade hon klaga pa att hon hade huvudvark och att hon var
sa trott. Hon, som inte hade sovit middag pa flera ar, ville pl6tsligt sova middag. Vi forstod
ingenting, séger Sven Olof.

Genom BVC fick Evelina en remiss till horselkontroll, vilken gjordes i december -93. Da var
Evelina nastan fem ar.

-Kontrollen visade att Evelina var gravt horselskadad, nagot som vi absolut inte kunde ta till
0ss och tro pa. Det var alltfor mycket som inte stamde, sager Carina.

Evelina horde vid vissa tillfallen bra och vid andra daligt.
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-1994 gick i ovisshetens tecken. Vi visste inte vad vi skulle tro. Flera horselundersékningar
gjordes det aret. Ibland fick vi beskedet att Evelina hade en horselskada, ibland att det inte
fanns nagot fel pa hennes horsel. Hela tiden fick vi traffa olika lakare, men ingen tog sig an
Evelina pa allvar, séager Sven Olof.

Under hosten forsamrades Evelina ytterligare.

-Mer och mer av det vi sa till henne gick henne forbi. Hennes tal blev allt otydligare. Hon
slutade helt att sjunga, nagot som hon alskat att gora tidigare. Evelina borjade pa daghem den
hosten och personalen behandlade henne som ett barn med horselproblem, séger Carina.

Evelina far hérapparat

Under senare delen av 1995 fortsatte sjukvarden att behandla Evelina som ett barn med
horselproblem och hon fick horapparat.

-Det var rena katastrofen for Evelina att fa en horapparat. Den fungerade mer som ett hinder,
eftersom det inte var nagot fel pa hennes horsel och det visste ju vi, sager Carina.

Evelina forstod nu allt mindre av vad man sa till henne. Hennes tal inskrankte sig snart till
tva- eller treordssatser.

-Hennes tal, som redan blivit otydligt, blev nu ocksa staccatobetonat. Hon borjade ocksa
skratta hysteriskt. Det blev svarare och svarare att fa kontakt med henne. Trots att hon var
trétt sa borjade hon végra att ga och lagga sig pa kvéllarna. Det brakar sd mycket har inne, sa
hon och pekade pa sitt huvud. | slutet av det aret rasade allt och Evelina blev helt stum, sager
Sven Olof.

Evelina far diagnosen LKS, epilepsin behandlas

| borjan av 1996 fick Evelina remiss till centrallasarettet i var hemstad och ett halvar senare
till ett specialistsjukhus.

-Innan nagra storre undersokningar startade fick vi veta att Evelina antingen hade en
hjarntumdor, en neurologisk sjukdom, eller epilepsi. EEG-undersdkningen visade sedan att
Evelina hade kraftiga epilepsianfall, av "spikningstyp”. Vi fick for forsta gangen hora att
Evelina kunde ha LKS. Av en tillfallighet hade l&karen vi tréffade ett samarbete med
Barnneuropsykiatriska kliniken i Géteborg och bara nagot senare kunde vi fa diagnosen LKS
bekréaftad, sager Sven Olov.

Evelina medicinerades for sin epilepsi och hon svarade bra pa behandlingen.
-Hon blev mycket lugnare och forstod béattre vad vi sa till henne. Evelinas vaken-EEG

forbattrades, men inte hennes sémn-EEG. Spraket forbattrades inte alls, sager Carina.

Evelina hade borjat i en deltidsgrupp i forskolan redan under hosten 1995.
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-Nu langt efterat forstar vi hur jobbigt det maste ha varit for Evelina i den stora forskole-
gruppen, séger Carina.

Evelina borjar skolan, skrivs in pa habiliteringen

Infor skolstarten funderade Sven Olov och Carina mycket pa vilken skolform som skulle
passa Evelina bast.

-Vi diskuterade med olika specialister om alternativa skolformer. Slutligen bestamde vi o0ss
for att Evelina skulle fa borja i horselklass tillsammans med normalbegdvade barn med
horselnedsattning. Fran borjan fick hon hjalp av en assistent. Evelinas skolstart blev kaotisk,
eftersom hon inte hade nagon traning alls i att vara med andra barn och hennes méjligheter att
kommunicera var néastan lika med noll, sdger Sven Olov.

En horselspecialpedagog satte igang med att lara Evelina tecken och hennes larare arbetade
mycket med att forsoka etablera kontakt med Evelina.

-Evelina fick mycket hjalp, men trots det gick hon ofta in i sig sjalv om hon tyckte att det var
minsta trakigt. Vi bytte epilepsimedicin och efter det blev Evelina personlighetsforandrad och
nastan helt omajlig att fa kontakt med, sager Carina.

Efter nya undersokningar med bl a SPECT (blodflédesmatningar) och MR (magnetkamera-
rontgen) upptacktes en gra flack i hjarnbarken ovanfér kommunikationscentrum. Senare det
aret lades Evelina in pa sjukhus for en mer omfattande behandling med stora doser cortison.
-Da var Evelina inne i en djup svacka och madde riktigt daligt. Hon var aggressiv pa allt och
alla och hade inte kunnat vara kvar i skolan. P& cortisonbehandlingen reagerade Evelina
mycket negativt och behandlingen avbréts i fortid. Under nedtrappningen av medicinen
minskade Evelinas aggressivitet och en del av hennes tal kom tillbaka. Visserligen vénde hon
pa ordféljden i meningarna, men det gick anda plotsligt att tala med henne i viss utstrackning,
sdger Sven Olov.

Evelina idag

Efter en klar forbattring borjade Evelina skolan igen efter juluppehallet.

-Under hela terminen gjorde hon sedan enorma framsteg, till en del sékert beroende pa att hon
var enda eleven i klassen. Sedan nagra veckor klagar hon emellertid pa huvudvéark och att hon
inte hor sa bra. Vi inser ju att Evelinas sjukdom kanske kommer att ga upp och ner sa har.
Alla problem ar inte alls 6ver och vi dr egentligen ratt oroliga for framtiden, sager Carina.

Psykologtester har visat att Evelina ar normalbegavad. Skolarbetet gar bra, men Evelina ar
lite isolerad socialt sett. Da och da kan hon bli aggressiv och sla omkring sig.

-Har p& Agrenska f&r hon, i motsats till hemma och i skolan, vara med de andra barnen. Det
syns i hennes blick att hon langtar efter att fa vara med andra barn. Men hon klarar bara av att
leka med andra barn nar hon far bestimma det mesta sjalv. Evelina har en begransad empati.
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Det mérkliga ar att hon ofta & mycket kanslosam och engagerad. Hon bryr sig och oroar sig
for valdigt mycket. Bast fungerar Evelina tillsammans med sin 15 manader yngre kusin, sager
Sven Olov.

Evelinas kontakt med logoped har man tagit upp igen efter en tids uppehall.

-Tillsammans med logopeden utvecklar Evelina en alternativ kommunikation med bilder i
parmar mm. Nar Evelina far sina intensiva anfall marks det att hon garna anvander bild-
parmen. Numera kan Evelina sjalv saga ifran nar hon inte hor och det &r ett klart framsteg
tycker vi. Nar det galler Evelinas ordforstaelse sa har det skett en markant forbattring det
senaste aret, sager Carina.
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ANONYMOUS

Barn med anonymous ar en speciellt komplicerad grupp barn med svar hjarnsjukdom, en
grupp, som trots omfattande utredningar och undersokningar, inte fatt ndgon diagnos. Trots att
man vet mer och mer om den har gruppen barn och deras sjukdomar, sa ar det d&nnu langt ifran
tillrackligt for att alltid kunna stalla diagnos pa de tillstand eller hjarndkommor barnen har.
Detta innebér att det saknas viktiga erfarenheter att lara av och en meningsfull behandling.

Under manga ar fanns véldigt liten kunskap om den @mnesomradeséverskridande problema-
tiken mellan psykiatri och neurologi som det ofta ar fraga om nar det galler ovanliga
hjarnsjukdomar hos barn. Exempelvis kan psykiatriker mycket om speciella former av
psykisk utvecklingsstérning, men forhallandevis mindre om neurologiska sjukdomar, medan
det omvanda galler neurologer. Idag haller den kunskapsluckan pa att fyllas igen genom den
Overbryggande specialiteten barnneuropsykiatri.

Som bakgrund till informationen om barnen i Anonymousgruppen gav Bengt Hagberg 2003
foljande information om férekomsten av olika grupper/sjukdomar med relevans och med
uppskattade genetiska orsaker:

barnneurologi prevalens genetiska orsaker
grav utvecklingsstorning 3/1000 c:a80 %

CP 2,5/1000 c:ab%
progredierande hjarnsjukdom 0,6/1000 mer &n 90 %
neuromuskuléra sjukdomar  0,5/1000 mer an 90 %
infantil hydrocefalus 0,7/1000 cal-2%

De svara hjarnsjukdomar med okéand diagnos som drabbar barn kan delas in i tre huvud-
grupper:

a fortskridande hjarnsjukdomar, utgor cirka 1/3 av alla barn som ar med i féreningen
Anonymous (ung 200 barn totalt)

a icke fortskridande hjarnsjukdomar, utgor cirka 2/3

o andra ovanliga tillstdnd, som utgor en mycket liten grupp

Uppskattningsvis fods det 50 barn/ar med den allvarligare fortskridande formen av sjukdomen
och darmed ar den lika vanlig som ryggmargsbrack i Sverige idag.

Utvecklingsstorning &r ett gemensamt symptom for de flesta barnen inom gruppen Anony-
mous. En del kan ha motoriska funktionshinder som viktigaste problem. Vanligt forekom-

mande symptom ar férsenad mental och motorisk utveckling, kramper och synproblem.

(Agrenskas nyhetsbrev 274, 2006)
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June har en odiagnosticerad hjarnsjukdom
June, 12 &r, har en odiagnostiserad hjarnsjukdom. Hon kom till Agrenskas familjevistelse
2006 tillsammans med mamma Susanne och pluspappa Andreas.

Susannes graviditet med June var normal, likasa forlossningen,

-June visade sig vara vélskapt och fin nar hon foddes. Hon gick upp i vikt som hon skulle och
hade fina reflexer. Ska man leta nagot ovanligt sa hér i efterhand sa hade hon kanske lite Iag
kroppstemperatur den forsta tiden, sdger Susanne.

Junes forsta kramp kom ndr hon var fyra veckor.

-Hon skakade pa ett speciellt satt och det var ingen tvekan om att ndgonting maste vara fel.
Men pa BVC héll man inte med om det. Nagra dagar senare fick hon ett nytt, storre anfall,
som varade nagra minuter. Pa vardcentralen tog man oss pa allvar och vi fick komma direkt
och traffa en lakare. Det ansags att June majligen hade barnepilepsi och att det i sa fall skulle
vaxa bort. Vi fick ocksa en remiss till en barnlakare, sager Susanne.

June utvecklas normalt motoriskt

| vantan pa att fa traffa en barnlakare fick June flera stora anfall. Tre manader gammal, lagom
till jul, blev hon inlagd pa barnsjukhus for utredning.

-Det gjordes en massa olika utredningar och undersokningar éver julhelgen, men man hittade
ingenting ovanligt. June fick inga kramper pa sjukhuset, bara nar hon bytte miljo. Sa ar det an
idag. Junes barnlékare har bara sett 3-4 kramper under de 12 ar han haft June som patient.
Mojligen hade hon franvaroattacker som vi inte uppmarksammade da, sager Susanne.

Nar June var atta veckor gjordes ett syntest pa BVC vilket visade att June “inte ville se”.
-Vi upptéckte tidigt att hon “inte ville se” , att hon vred bort huvudet istéllet for att ta
dgonkontakt.

Fram till cirka 5-6 manaders alder utvecklades June motoriskt som andra barn.. Hon kunde
exempelvis lyfta huvudet nar hon var fyra manader.

-Sedan boérjade hon tappa fardigheter. Nar reflexerna, exempelvis gripreflexen férsvann och
skulle ersattas av mer medveten styrning av motoriken fran hjarnan sa klarade den inte att ta
over. Vi fick da en remiss till en barnlakare och neurolog i den nya staden som vi flyttat till,
sager Susanne.

June utreds pa nytt

Vid cirka sex manaders alder undersoktes och utreddes June pa nytt, men man hittade
ingenting som kunde forklara hennes symptom.

-Vi tyckte hon sdg sa sot ut och vi och andra runt omkring henne trodde darfor att det inte
kunde vara sa stora fel. Men pa grund av symptomen skrevs hon in i habiliteringen och fick
insatser av bade sjukgymnast, arbetsterapeut och logoped, fran den senare dock i mycket
begréansad omfattning, sdger Susanne.
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Nu fick June sin forsta krampmedicin (Iktorevil®) som hade bra effekt pa hennes kramper
och hon at valdigt bra.

-Det var ett riktigt ravgift hon fick men det fungerade, dock inte utan biverkningar. Det som
vallade mest problem var att hon blev forslappad i svalget och bdrjade ofta svalja fel och fick
vid flera tillfallen lunginflammation av den orsaken. Sjukvarden ville satta en knapp i magen
genom vilken June skulle fa sin mat, men det ville inte jag da, sdger Susanne.

Pa grund av Junes stora epileptiska anfall fick hon Stesolid® nar hon var drygt 1,5 ar.

-Pa det specialdaghem, som hon borjade pa vid samma tid, fick personalen lara sig att ge
henne Stesolid® sa snart som anfallen varade langre an tre minuter. S& smaningom var Vi
tvungna att forlanga den tiden till fem minuter eftersom hon fick for mycket medicin, beréttar
Susanne.

June far nya mediciner

| Junes medicineringen satte man ut Iktorevil® och fyllde istallet pa successivt med
Sabrilex® till maxdos.

-Nu kom June in i en period da inga mediciner eller kombinationer av mediciner fungerade
bra. Ofta nar vi bytte medicin blev hon béttre ndgon manad, sedan samre igen. Aren fram till
skolstart fortsatte tesen med olika mediciner, men ingenting hjélpte. Ibland madde hon battre,
ibland samre utan att vi forstod orsakerna. Epilepsikirurgi har vi funderat pa vid nagot
tillfalle, men tyvarr &r June inte den typ av patient som har nagon hjéalp av den typen av
kirurgi. Ketogen kost har jag foreslagit men inte fatt med mig Junes lakare pa, sager Susanne.

June borjar skolan

Junes utvecklingsstorning har inneburit att hon stannat upp pa ungefar en fyramanaders
utvecklingsniva. Nar det blev aktuellt med skola for Junes del, sa var valet latt, hon fick bérja
i traningsskoleklass.

-Det visade sig vara en otroligt bra skolform som passade June perfekt och som helt bygger pa
hennes egen aktivitet. Dessutom fick Junes assistent fran forskolan folja med nar June borjade
skolan, séger Susanne.

June idag

Idag &r June 12 ar och har en tolvarings erfarenheter, men befinner sig pa en
kommunikationsniva som motsvarar ett funktionsfriskt barn pa 6-8 veckor.

-Precis som med sa sma barn tittar vi efter signaler i Junes ansikte, nar hon ler, skrattar, grater
mm. Hon forstar naturligtvis enormt mycket mer an hon kan ge uttryck for sjalv och behdver
valdigt gott om tid for ge nagon slags respons nar man pratar med henne, séger Susanne.

Junes kramper &r, mellan varven, ett stort hinder i kommunikationen.

-Nar hon far sina anfall gar det nastan inte att fa nadgon kontakt alls med henne. Sedan tva
manader tillbaka far hon maten via knapp i magen och det fungerar véldigt bra. Det uppgavs
tidigare vara en forutsattning for att prova ketogen kost, sa det kan vara ndgot vi garna vill
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prova. Vagusnervstimulering later ocksa intressant och just nu diskuterar vi behandlingen
med habiliteringen, sager Susanne.

Som namnt tidigare har man provat alla majliga epeilepsimediciner. ldag far hon en
kombination av Keppra®, Orfiril® och Diamox® och Diazepam® (stesolid).

-Vid oro far hon Atarax® plus Alvedon® och vid magsmarta Gaviscon®. Det ar alltid en
avvagning vi maste gora vad det beror pa nar hon inte mar bra och ge henne medicin utifran
den avvégningen, sager Susanne.

Idag har June flera assistenter med dubbelbemanning delar av dygnet. Hon bor hemma i egen
lagenhet (familjens hus ar stort) dit avlastningspersonal kommer istéllet for att man maste
flytta June.

Man har telefonkontakt med habiliteringen var fjortonde dag och tréffar habiliteringslakaren
tva ganger/ar.

-Junes blasa maste ibland tommas med hjélp av kateter eftersom blastémningen inte fungerar
som den ska. Hon har viss leverpaverkan och traffar da och da en barnlékare som forskar med
inriktning pa leverpaverkan. | praktiken &ar det saledes tre lidkare hon traffar, en
habiliteringslakare for epilepsin, en barnldkare for blasproblemen och en barnldkare for
leverpaverkan. Vi forsoker fa en sjukskoterska som kan hjalpa till att samordna kontakten
med alla lakarna. Det skulle underlatta en del.

Sjukgymnastikinsatser har varit aktuellt for June under manga ar, nu har hon ett tranings-
program som starker balen och det tycker hon om.

-Jag tycker ocksa att det kan vara dags att kanske rontga Junes rygg eftersom hon antagligen
har fatt en borjan till skolios, sager Susanne.
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Svarbehandlad epilepsi

For att kunna behandla svarbeméstrad epilepsi kravs att man definierar vad som menas
med svar epilepsi. Darefter blir det fraga om lakemedelsbehandling och om den inte ger
effekt kan man dvervéaga kirurgisk behandling, vagusnervstimulering eller ketogen kost.

Med svar epilepsi menas foljande:

o terapiresistens, d v s gj tillracklig effekt av antiepileptiska lakemedel efter tva ars
behandling (vuxna), kortare tid for barn

o incidens; 5-6/100 000 fodda barn per ar

a prevalens; 3/1000 i befolkningen, 30 % av de med epilepsi

Vid nydebuterad epilepsi blir 47 % anfallsfria med forsta preparatet. Av 6vriga 53 % blir ej
sd manga anfallsfria med hjalp av ett andra preparat (14 %). Med ett tredje preparat blir
ytterligare 3 % anfallsfria. Totalt blir saledes 65 % anfallsfria med tre preparat och 35 % far
fortsatta anfall. Med kombinationer av lakemedel kan ytterligare nagra fa bli anfallsfria och
darfor kan det vara vért att prova det.

Epilepsi forekommer hos 1/1000 vérlden over, vilket innebér att cirka 50 miljoner ménni-

skor har sjukdomen. Svarbehandlad epilepsi ar mera ovanligt och tillnér mer sallsynta
diagnoser.
Epilepsi har "alltid” funnits, vilket innebar att det finns beskrivningar redan fran forkristen tid.
Senare kom den att kallas den heliga sjukdomen och fallandesjuka. Den alderdomliga synen
pa sjukdomen levde kvar langt in i var tid. Det ar forst pa 1900-talet som man &andrat upp-
fattning om epilepsi.

Tills relativt nyligen var det mojligt att lagga in barn med svar epilepsi pa sjukhus, bl a nar
det var dags att andra medicineringen. Numera ar varden oftast poliklinisk.

For nastan hundra ar sedan borjade man kunna mata aktiviteter i hjarnan med hjalp av
EEG, ElektroEncefaloGram, som &r en registrering av hjarnans aktivitet med hjélp av
elektroder som fasts pa skallen. EEG innebar mojligheter att kartlagga hjarnans olika
funktioner och ett stort steg mot forstaelsen av epilepsi.

Nar det géller medicineringen av epilepsi sa har man provat manga mer eller mindre farliga
mediciner sd sent som pa 1800-talets senare del. Ett genombrott nar det géller moderna
lakemedel kom i bdrjan av 1900-talet i och med medicinen Fenemal® som fortfarande ar i
anvandning men inte pa barn. Darefter har det kommit manga nya mediciner, sarskilt under
perioden 1970-2000. Nér det galler de nyare medicinerna sa ar det viktigt att papeka att det tar
valdigt lang tid att samla erfarenheter nar det géller biverkningar.

(Agrenskas nyhetsbrev 279, 2006)
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Ella har svar epilepsi
Ella, 11 &r, har svér epilepsi. Hon kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Maria och pappa Hakan.

Marias graviditet med Ella var normal, likasa forlossningen.
-Allt kandes valdigt bra fran borjan. Ella verkade ma bra, hon at och sov och utvecklades bade
finmotoriskt och grovmotoriskt som hon skulle, tyckte vi, sdger Maria.

Det forsta tecknet, som Maria och Hakan sa har i efterhand kanske kan tycka hor ihop med
det som sedan hander, skedde nar Ella var sex manader.

-Hon tittade da och da uppat, bakat pa ett satt som kandes lite markligt. Samtidigt gick hon in
i en “gnallig” period som vi inte var vana vid och som vi inte forstod, sager Hakan.

Nagon tid darefter upptackte Hakan och Maria att det ryckte i Ella armar nar hon lag pa
skotbordet.

-BVC ordnade da med en remiss till en barnneurolog. Mitt i konsultationen fick Ella flera
omfamningskramper och da sag vi pa lakaren att detta maste vara nagonting allvarligt.
Dessutom tog han med sig henne och gick ivdg och lamnade oss med alla fragor. Strax
darefter fick vi veta att Ella hade infantil spasm och att man skulle gdra en ordentlig
undersokning, sager Maria.

Ella genomgar en omfattande undersokning

Ella blev kvar 17 dagar pa sjukhuset och under den tiden gjordes flera undersokningar och
provtagningar, bl a ryggmargsprov, EEG, datortomografiundersokning och blodprov.
-Understkningarna visade att Ella inte hade nagon hjarnskada som orsak till epilepsin. Men
hennes EEG var helt kaotiskt. Tidigt under sjukhusvistelsen medicinerades Ella med kortison
och efterhand ocksa med Sabrilex®. Hennes EEG normaliserades och kramperna minskade
tills hon en dag var helt krampfri. Under senare delen av sjukhusvistelsen bdrjade man trappa
ned kortisonbehandlingen, sager Hakan.

Behandlingen med kortison (spruta) och Sabrilex® (pulver pa sked) fortsatte efter
sjukhusvistelsen, varannan dag i hemmet med sjukskoterska och varannan dag pa sjukhuset.
Efter tre manader avslutades kortisonbehandlingen.

-Ella gick successivt ned i vikt det hon lagt pa sig under kortisonbehandlingen och fick inga
aterfall under tre manader. Pa sjukhuset hade vi fatt veta att 50 % av barnen med infantil
spasm blev helt friska och 50 % fick andra problem, allt ifrdn grava handikapp till
koncentrationssvarigheter. Eftersom Ella nu var krampfri hoppades och trodde vi att hon
tillhrde gruppen som blev helt frisk. Vi fick ocksa veta att infantil spasm kunde utvecklas till
epilepsi senare i livet, séger Maria.
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Ella lar sig prata och ga, far kramper pa natterna

Ella utvecklades bra, hon larde sig ga nar hon var knappt tva ar, hon borjade prata och fick
snart ett stort ordforrad.

-Hon borjade forskolan nar hon var 2,5 ar och det fungerade verkligen hur bar som helst. Nar
hon var fem ar larde hon sig cykla. Nu trodde vi absolut att faran for aterfall var 6ver. Men
nagon gang nar hon var 5-6 ar borjade hon fa kramper pa natterna. Det borjade valdigt diffust
med att hon tittade upp och drog efter andan strax efter insomning och det var véldigt snabbt
overgdende. Vi blev dnda oroliga och kontaktade vardcentralen. Dar tyckte man att vi skulle
avvakta, vilket vi ocksa gjorde, sager Hakan.

Nar Hakan och Maria avvaktat ett par ar, till vintern 2002, tog man kontakt med sjukvarden.
-Dé hade Ella gatt drygt ett ar i skolan och bdrjat medicinera med Lamictal®. Det hade
fungerat hyfsat bra eftersom hon inte fick nagra anfall pa dagarna. Under varen och sommaren
2002 forvarrades emellertid hennes kramper. De blev langre och kom oftare. Nu kom vi in i
en karusell med byten av mediciner som vi efterhand inte kan halla ratt pd. Den storda
nattsomnen gjorde henne allt tréttare pa dagen och hela situationen holl pa att ga over styr.
Men sjukvarden tyckte anda att vi bara skulle 6ka dosen pa den medicin Ella fick och avvakta.
Det kéndes véldigt frustrerande, sdger Maria.

Ella blir samre och far kramper aven pa dagarna

En neuropsykologisk utredning gjordes nar Ella var 6-7 ar gammal och den visade ingenting
onormalt.

-Men kramperna kom allt oftare och blev mer och mer valdsamma. Ofta foll hon handlost i
backen och slog sig mycket. Anfallen under dagtid liknade inte alls de hon fick pa natterna, de
var mer tonisk-kloniska. Semestern 2003 var vi tvungna att avbryta och aka till sjukhuset
eftersom hon da hade upp till 10-15 anfall nastan varje dag. Pa sjukhuset féreslog man att vi
skulle 6ka dosen pa den medicin hon hade just da och sedan skickade man hem oss. Vi fick
inte ndgot namn eller telefonnummer som vi kunde ringa om det blev for jobbigt. Vi blev
bade chockade, arga och ledsna av det bemotandet, sdger Hakan.

En kort tid darefter kdnde Maria och Hakan att de anda maste upp till sjukhuset eftersom en
kramp inte gick over.

-Ella lades in och fick Iktorevil® intravendst. Behandlingen gav omedelbar verkan. Ella
piggande till, borja prata och babbla och vi tyckte det var underbart att det anda fanns
nagonting att ta till nar det blev for jobbigt, sdger Maria.

Ella blev anfallsfri nagra dagar sedan kom anfallen tillbaka, forst pa natterna sedan pa bade

dagar och natter. Nu hé&ngde Ella absolut inte med i skolarbetet ldngre och en ny
neuropsykologisk utredning gjordes.
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-Utredningen visade att Ella hade en lindrig utvecklingsstérning och att hon behdvde byta
skolform och undervisas i sérskola. Det var ett tufft besked for oss som &nnu inte riktigt velat
inse hur mycket samre Ella hade blivit, sager Hakan.

Nar det var dags att skola in Ella i sarskolan madde hon sa daligt att det inte fungerade.

-Hon hade slutat prata, var helt apatisk och utan minsta initiativformaga. Det enda hon
reagerade nagot pa var nar vi hojde résten. Det var i stort sett omojligt att vacka henne pa
mornarna. Vi bar upp henne och satte henne i badkaret och duschade henne och da vaknade
hon s& smaningom upp, sager Maria.

Ella laggs pa nytt in pa sjukhus

P& varen 2004 lades Ella pa nytt in pa sjukhus for att man skulle kunna prova ut olika
brytmediciner.

-Man provade att ge henne flera olika mediciner, en del var mer eller mindre nya, men
ingenting hjalpte. Vi fick dka hem igen och forsoka klara oss sa bra vi kunde pa egen hand.
Sommaren och hosten blev ater valdigt jobbig med flera akutbesok pa sjukhuset. Det blev allt
svarare for oss att avgora vad som var vad. Ella hade inga langa kramper, men korta kramper
som kom desto tatare. Mellan kramperna var hon trétt, men vi visste inte alltid om hon sov
eller om hon hade franvaroattacker, sager Hakan.

Efter drygt tva ar med olika mediciner som inte fungerade, Ella blev inte krampfri, borjade
man diskutera mojligheten med epilepsikirurgi.

-Vid det tillfallet 1ag Ella inne sjuveckor och blev dygnsévervakad for att se var anfallen
startade. Man kunde konstatera att anfallen startade pa flera olika stallen och darfor var det
inte aktuellt med epilepsikirurgi. Mojligen kunde anfallen lindras om man tog bort en del av
forbindelsen mellan hjarnhalvorna, corpus callosum, men den mgjligheten Iamnade vi snart.
Istéllet bérjade vi diskutera mojligheten att operera in en vagusnervstimulator, sager Maria.

Ella far en vagusnervstimulator

| januari 2005 hade man diskuterat fordelar och nackdelar med en vagusnervstimulator, VNS,
och bestamt att préva den behandlingen. | slutet pa manaden opererades VNS-apparaten in
och allt gick bra.

-Efter tre veckor, nér saret efter operationen lakt borjade man slappa pa strém. Apparaten
stalldes in sa att den stimulerade vagusnerven (en nerv som ingar i det parasympatiska
nervsystemet) under 30 sekunder var tredje minut med en successivt allt starkare stromstyrka
(vilket fortsatt fram tills idag). Sedan drojde det fram tills sommaren innan vi tyckte oss se en
forandring, men vi vagade anda inte ha nagra stora férhoppningar, sager Hakan.

Under varen skedde en viss forbattring. De valdsamma toniska-kloniska anfallen ersattes av
lugnare perioder med absenser.
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-Under semestern upphorde anfallen pa dagarna, men fortsatte pa natterna. Skolan den
kommande hosten blev det inte mycket med. Ella var fortfarande trétt och ledsen och ville
inte aka dit, sager Maria.

Ella idag
Under varen 2006 hade Ella tva storre anfall, det sista i maj Sedan dess ar hon anfallsfri pa
dagarna, men inte pa natterna.

-Hon medicineras just nu med Frissum® och Hermolepsin®, dér den senare medicinen nog
borde satts in mycket tidigare, det har vi forstatt nu. Stromstyrkan i VNS-apparaten har hojts
och vi hoppas nu att Ella ska bli anfalls fri &ven pa natterna Hon faller inte omkull Iangre och
det &r vi jatteglada for. Men vi later henne inte ga sjalv i trappor, sa sakra kanner vi oss inte,
sager Hakan.

Ella kan lasa och skriva, men gor det mycket sémre &n for bara fyra ar sedan.

-Néar hon vill sdga nagonting har hon svart att hitta ratt ord, sa vi far gissa mycket vad hon
menar. Nar vi gissar ratt och satter ord pa vad hon menar, upprepar hon orden gang pa gang.
Vi tror att hon forstar nastan allt vi sager till henne, men vi ar inte helt sakra pa det. Tecken
har vi provat men det fungerar inte. Vi har inte forstatt vad Ella tecknat, sager Maria.

Idag gar Ella i sarskolan och numera langtar hon att komma dit, eftersom hon trivs sa bra.

Hemma élskar hon att titta pa TV eller sitta vid datorn. N&r hon gillar en film kan hon se den
hur manga ganger som helst.

-Hon kanner nog trygghet i det hon kanner igen. Ibland vill hon ha filmen gaende, utan att
titta, nar hon gor nagot annat, t ex malar och ritar, sager Hakan.

-Ella &r inskriven i habiliteringen och vi erbjuds olika insatser. Problemet &r att vi inte alltid
vet vilken hjéalp hon behdver for situationen forandras hela tiden. Hon &r med pa gymnastiken
i skolan och &r ratt aktiv, men skulle behova rora mer pa sig an hon gor idag. Ellas stora
problem idag ar en kranglande mage. Man har bl a konstaterat att hon har gallsten som ska
opereras snart. Sedan 1,5 ar kraks hon ocksa ganska mycket. Men i det stora hela har det skett
en fantastisk forbattring. Vi har lart oss uppskatta och gladjas at varje steg i ratt riktning, sager
Maria.
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