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P& Agrenska arrangeras vuxenvistelser dar vuxna med funktionshinder
bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under tre dagar traffas ett antal
vuxna med samma diagnos och/eller problematik, i det hér fallet Fra-
gile X-syndrom. En vistelse med vuxna med den diagnosen har arran-
gerats pa Agrenska 2008.

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

For att illustrera hur problematiken kan se ut att vara vuxen med en
funktionsnedséttning, finns en kortare intervju med en av deltagarna
pa vistelsen.

Informationsskrifterna publiceras &ven pa Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.
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Vad ar fragile X syndrom?

Genetiker/barnlédkare Britt-Marie Anderlid, Karolinska universitets-
sjukhuset, Stockholm, informerade om fragile X syndrom.

-Genetik handlar om forandringar i arvsmassan som kan nedéarvas fran
foraldrarna, sa Britt-Marie Anderlid.

I varje cell i kroppen finns en cellkdrna som innehaller arvsmassan i
form av kromosomer. 22 kromosomer, i dubbel uppséttning, ar lika
for méan och kvinnor. Dessutom har mén en X och en Y-kromosom
och kvinnor tva X-kromosomer.

-Fragile X syndrom beror pa en forandring i arvsmassan pa X-kromo-
somen. Hos kvinnor finns forandringen pa en av kvinnans X-kromo-
somer. Man har bara en X-kromosom och darfor far en férandring i en
gen pa X-kromosomen stor effekt. Kvinnor med fragile X har saledes
en frisk och en férandrad kromosom och dérfor blir sjukdomen oftast
mycket lindrigare &n hos man.

Fragile X syndrom har funnits lange och finns i alla lander pa jorden.
Men forsta gangen syndromet beskrevs var 1969 och da av lakaren H
Lubs.

-Han sag da att kromosomen sag skor ut, som om den skulle kunna ga
sonder. Drygt 20 ar darefter hittade man forandringen mer i detalj i
kromosomen, pa s k DNA-niva, dar monstret for kroppens uppbygg-
nad och funktion finns.

Numera vet man att fordndringen vid Fragile X sitter i ett speciellt
arvsanlag, i en gen som kallas FMR1-genen.
-Forandringen/mutationen i genen kan vara olika stor. Det &r forst nar
den natt en viss grad, blivit en fullmutation, som man far diagnosen
Fragile X. Innan dess kan man vara anlagsbarare och ha en mindre
forandring (premutation) som inte ger symptom.

Fullmutationer arvs alltid fran mamman och i sadana fall

o ar det 50 % risk vid varje graviditet att en pojke far fragilt X

a &r det 50 % risk vid varje graviditet att en flicka arver den fulla mu-
tationen. Hennes symptom kan da variera fran helt frisk till symptom
motsvarande en pojke med fragilt X

Friska anlagsbarande man

a @verfor alltid en premutation till sina dottrar
a dverfor alltid en normal Y-kromosom till sina soner
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Mé&n med Fragile X (d v s fullmutation)
a dverfor alltid en normal Y-kromosom till sina soner
a gverfor alltid en férandrad X-kromosom till sina dottrar

Sammanfattningsvis géaller foljande:
a en fullmutation nedarvs alltid fran modern, som i de flesta fall

sjélv ar frisk.. En flicka som é&rver en fullmutation har ungeféar 50 %
risk att f& symptom som varierar i svarighetsgrad. Denna variation
beror sannolikt pa olika grad av kompensation fran den friska X-
kromosomen. 50 % av sonerna drver den muterade kromosomen och
far sjukdomen. Alla pojkar med en fullmutation far symptom, men
dessa varierar i svarighetsgrad mellan drabbade individer.

a anlagsbdrande man (premutation eller fullmutation) dverfor
alltid en premutation till alla sina dottrar. Sonerna kan inte &rva muta-
tionen fran sin far eftersom han alltid 6verfor Y-kromosomen till sina
soner

a kvinnor med premutation har en normal utveckling men kan bli
infertila tidigare a4n normalt, ibland redan fore 40 aa.

o man med premutation kan fa neurologiska symptom som éaldre
(efter 50 aa)

a sOner och dottrar som arver mammans friska X-kromosomen blir
varken sjuka eller anlagsbarare

Forandringen i arvsanlagen i X-kromosomen vid Fragile X medfor att
ett, for kroppen, viktigt dggvitedmne (protein) inte produceras i till-
racklig méngd, vilket medfor symptom av olika slag, bl a

a inlarningsproblem av olika grad

o utvecklingsstérning (latt till svar)

o psykiska symptom sa som autistiska drag, langvarigt tigande, angs-
lan

o fysiska symptom, bl a 1ag muskelspanning, dverrorliga leder

Diagnostik

Overlakare Peder Rasmussen, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Goteborg, informerade om symptom, utredning, autistiska
syndrom, diagnostik vid Fragile X och olika slags diagnostik.

-Ett barn, lat sdga en 5-6-arig pojke, som kommer till oss som arbetar
pa barnneuropsykiatriska kliniken pa sjukhuset, kan komma pa remiss
for utredning av exempelvis fragestallningarna inlarningssvarigheter,
utvecklingsstorning, autism eller kommunikationsproblem.
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En sadan utredning inleds med att man pratar med foraldrarna och bl a
tar reda pa om det finns arftliga sjukdomar i slakten, om eventuella
bréder, systrar eller kusiner har problem av nagot slag.

-En psykolog utreder om barnet har exempelvis en utvecklingsforse-
ning och en barnneurolog om pojken har svarigheter som ingar i na-
got autistiskt syndrom t ex stora svarigheter i umganget med andra
barn.

Utredningen kan visa att pojken har en utvecklingsstérning och
ADHD, som &r en symptombeskrivande diagnos dar hyperaktivitet
och uppmarksamhetsstorning ingar.

-Detta dr da olika slags symptombeskrivande diagnoser, men ingen
orsaksdiagnos. Men har barnet dessutom sma tecken i muskulaturen
och i annan vavnad kan vi borja fundera pa om det handlar om Fragile
X. Ett enkelt blodprov ger svar pa den fragan. Har pojken Fragile X &r
detta en orsaksdiagnos, sa Peder Rasmussen.

Alla pojkar med Fragile X har inte autism, men de har en 6kad risk.
-Kanske har hélften av alla pojkar/man med Fragile X ocksa autism
eller ADHD. Vanliga problem kan da vara att titta folk i 6gonen nar
man pratar med dem, ha problem med arbetsminnet eller ha problem i
umganget med andra barn darfor att man inte forstar den sociala ko-
den.

Pojkar med syndromet har alltid en utvecklingsforsening/utveck-
lingsstorning som varierar fran lindrig till svar.

-En del av flickorna med syndromet (1/3) har en mattlig utvecklings-
storning med uttalad angslan, dvriga kan ha inlarningsproblem (1/3)
eller inga symptom alls. Bade pojkar/man och flickor/kvinnor har ofta
lag muskelspanning, stora 6ron och dverrorliga leder, sa Peder Ras-
mussen.

Tand- och munhalsa

Overtandlakare Asa Martensson, logoped Asa Mogren och tandhygie-
nist Annette Carlsson, samtliga Mun-H-Center, Géteborg, informera-
de om tand- och munhalsa.

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

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

Mun-H-Center har ett nara samarbete med Agrenska sedan ménga ar.

- Under Agrenskas familje- och vuxenvistelser delar vi med oss av de
kunskaper vi redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap
med hjalp av sarskilda frageformular om tandvard och munhygien
samt eventuell problematik kring munmotorik och munhélsa.

En av Mun-H-Centers tandlakare och tandhygienister gor ocksa en
oversiktlig undersokning. Saval observationerna vid undersdkningen
som uppgifterna i frageformularet dokumenteras i en databas pa Mun-
H-Center. Malet ar att pa sa vis kunna bidra till 6kade kunskaper om
munnen och dess funktioner vid séllsynta tillstand och sjukdomar.

- Genom att vanda sig till Mun-H-Center kan tandvardspersonal, an-
nan vardpersonal och familjer fa information och rad kring fragor om
munhalsovard, munfunktion och tandbehandling vid exempelvis Fra-
gile X-syndrom.

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

Personalen pa Mun-H-Center gjorde en enkel orofacial undersokning
och beddmning av deltagarnas tand- munhélsa samt bettstatus.

-Den visade att det kan finnas behov av forstarkt forebyggande tand-
vard for att forbattra tand- och munhalsan. Bettfel i form av exempel-
vis underbett och 6verbett forekommer ocksa, vilket kan medféra sva-
righeter att tugga och svélja. Vid storre orofacial problematik, t ex vid
trangstallning av tanderna, kan det vara befogat att vuxna med fragile
X far hjalp av specialisttandvarden.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen p& Agrenska for vuxna med Fragile X holls en korta-
re gruppdiskussion om vardagsliv och samhéllsinsatser under ledning
av psykolog Gunilla Jaeger och specialpedagog AnnCatrin Rojvik,
bada Agrenska. P& grund av alltfor f deltagare anser vi att resultaten
av diskussionen inte ar representativa for gruppen vuxna med Fragile
X i sin helhet och valjer darfor att inte publicera dem.
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Lina, 28 ar, har Fragile X syndrom

Lina ar 28 ar. Hon har eget boende och arbetar pa en forskola déar hon
har en daglig-verksamhetsplats.

Hur tycker du att det ar att vara vuxen och ha Fragile-X syn-
drom?

-Jag tycker att det gar valdigt bra. Jag har inga stora svarigheter pa
grund av syndromet. Ibland, nar jag ska sédga nagonting snabbt och
blir lite nervos, hander det att jag far fram orden i lite konstig ordning.
Haromdagen skulle jag t ex saga att nagon hade hangt en disktrasa pa
elementet och da blev det nastan tvartom, tvatta elementet, eller nagot
i den vagen. Men det skrattar vi bara at, sa det blir inte jobbigt, bara
lite skammigt kanske, séger Lina.

Var det nagonting under uppvéxten som gav dig extra bekymmer
pa grund av syndromet?

-Jag fick inte diagnosen forran jag var 18 ar och det berodde pa att
min lillebror hade Fragile X och hade stora problem och da testade
man mig ocksa. Da visade det sig att min mamma ocksa har syndro-
met, men valdigt lite symptom. | lagstadiet fick jag sérskild undervis-
ning tillsammans med en annan tjej.

Har du nagra sarskilda problem idag?

-En del av de problemen som ingdr i syndromet har jag, men valdigt
lite. Jag har gott om kompisar och det fungerar bra. Jag har latt att fa
kontakt med folk. Det som kanns lite jobbigt ar det dar med att bilda
familj. Tidigare hade jag lite problem med pengar, men det har blivit
mycket battre.

Funderar du mycket pad hur det kommer att bli nar du och din
partner vill skaffa barn?

Ja, det gor jag. Men jag vet ocksa att det gar att ta reda pa om fostret
har Fragile X under graviditeten och att vi da kan valja att antingen ha
kvar det eller ta bort det. Provrérshefruktning ar ocksa en mojlighet.
Nagot som kanns lite jobbigt ar nar jag ska beréatta for min partner att
jag har en arftlig sjukdom och hur man ska informera om det pa basta
sattet, sager Lina.
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