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Agrenska arrangerar femdagars familjevistelser for familjer dar minst
ett barn/ungdom i varje familj har en och samma ovanliga diagnos.
Under vistelserna far familjen (foraldrar, barn med diagnosen och de-
ras syskon) mojligheter att utbyta kunskap och erfarenheter med andra
i samma situation. For foraldrarnas del ar dagarna fyllda med forelds-
ningar med anknytning till barnets funktionsnedsattning. Barnen, som
har ett eget program, tas da omhand av sarskild personal.

P4 Agrenska arrangeras ocksa tredagars vuxenvistelser dar vuxna
med en och samma diagnos bor, umgas och utbyter erfarenheter, lyss-
nar pa forelasningar och diskuterar problem och majligheter.

En tidigare vistelse for vuxna med Gauchers sjukdom arrangerades pa
Agrenska 2007. Forelasningarna fran den vistelsen och forelasningar-
na pa familjevistelsen 2011 har sammanfattats av Jan Engstrom,
Agrenska, i samarbete med férelasarna. Tillsammans ger informatio-
nen ett livsperspektiv pa Gauchers sjukdom.

Sedan ar 2000 publiceras alla nyhetsbrev i form av tryckta skrifter
men ocksé pd Agrenskas hemsida www.agrenska.se

Foljande foreldsare har bidragit till innehallet i detta nyhetsbrev:
Docent Anders Erikson, Gryt, dverldkare Maciej Machaczka, Stockholm,
professor Jan-Eric Mansson, Molndal, foreningsrepresentant Lars Mag-
nusson, dverlakare Ann-Charlott Séderpalm, Géteborg, sjukgymnast Ma-
rika Jonsson, Goteborg, specialpedagog Bodil Mollstedt, Goteborg, infor-
mations-konsulent Birgitta Gustafsson, Goéteborg, pedagog Astrid Emker,
Goteborg, Overtandlékare Birgitta Johansson-Cahlin, Géteborg, tandhygi-
enist Mia Zellmer, Goéteborg, jurist Jenny Ranfors, Goteborg, forsékrings-
konsulent Birgitta Patriksson, Goteborg
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Grunden till Gauchers sjukdom
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Docent Anders Erikson, Gryt, informerade om grunden till Gauchers
sjukdom.

Manniskans kropp innehaller flera miljarder celler. Varje cell innehal-
ler i sin tur en cellkarna och cytoplasma. | cytoplasman finns sma or-
ganeller, enheter, med olika funktioner, t ex lysosomer som &r cellens
’sopstation” och mitokondrier, cellens kraftverk”.

-Gauchers sjukdom ar en lysosomal inlagringssjukdom. Till lysoso-
merna kommer stora forbrukade molekyler dar de bryts ned av ett
eller flera enzym (av ett 50-tal verksamma enzym) till byggstenar som
cellen kan ateranvanda. Dessa byggstenar transporteras sedan ut ur
lysosomerna genom det s k lysosomala plasmamembranet for att an-
vandas pa olika stallen i kroppen. Lysosomerna spelar saledes en vik-
tig roll i cellernas egen fornyelse, sa Anders Erikson.

Forekomsten av lysosomer upptacktes pa 1950-talet och beskrevs for-
sta gangen 1955.

-Sedan dess har man under aren upptéckt fler och fler lysosomala in-
lagringssjukdomar. Idag kanner man till ett 40-tal sddana sjukdomar
som orsakas av brist pa ett eller flera lysosomala enzym. Dessa sjuk-
domar upptacks ofta inte i vara metabola (dmnesomséttningen) scree-
ningprover. For att hitta dem kravs riktade analyser.

Glukosylceramid &r en naturlig substans som bestar av socker och fett
och som finns i kroppens olika organ. | normala fall bryts @mnet ned
av ett sarskilt enzym som heter glukosylceramidas.

-Vid Gauchers sjukdom har man brist pa detta enzym vilket leder till
att glukosylceramid lagras upp, framforallt i mjélte, lever, skelett och
benmarg, men aven i vissa fall ocksa i hjarnan. Upplagring i njurar
och hjarta forekommer ocksa men ar mindre vanligt.

Sjukdomen ar livslang med olika svarighetsgrader, fran svara symp-
tom redan vid fodseln till milda symptom som debuterar i vuxen alder.

Gauchers sjukdom forekommer i hela varlden och drabbar nagot farre
an en person pa 100 000 i befolkningen. De flesta (90 %) som far
sjukdomen har typ 1 (se typindelning nedan). Man uppskattar att det
finns cirka 50 barn och vuxna med sjukdomen i Sverige.



Mattis har Gauchers sjukdom

Symptom
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Mattis, 6 ar, har Gauchers sjukdom. Han kom till Agrenskas familje-
vistelse 2011 tillsammans med mamma Paulina, pappa Johan och bro-
dern Elias, 2 ar.

Paulinas graviditet med Mattis gick Gver tiden tre veckor och Mattis
foddes med kejsarsnitt eftersom vérkarna inte kom igang trots medici-
nering.

-Léange undrade vi om detta kunde ha spelat nagon roll att jag gick sa
mycket 6ver tiden. Med facit i hand vet vi att det inte hade nagon be-
tydelse, sager Paulina.

Mattis var normalviktig nar han foddes och nagra avvikelser upptackte
inte Johan och Paulina.

-Jag ammade honom i atta manader och under den tiden gick han upp
i vikt som han skulle. Efter det jag slutade amma honom tyckte jag att
han gick upp lite samre i vikt, sager Paulina.

Grovmotoriskt utvecklades Mattis som andra barn det forsta aret.
-Men han borjade krypa ratt sent, inte forran han var ett ar. Stod upp,
utan att ga, gjorde han nar han var 1,5 ar. Men gangdebuten dréjde.
Nar han fortfarande inte gick nar han var tva ar remitterade BVC ho-
nom till en sjukgymnast, sdger Johan.

Till saken hor att Mattis dittills aldrig visat ndgon normal benaktivitet.
-Vid babysimmet, som han borjade med nar han var sex manader,
sprattlade han inte med benen som de andra barnen. Det var da vi in-
sag att han aldrig rorde benen sarskilt mycket, sager Paulina.

Sjukdomen kan, som namnts, orsaka forstorade organ som leder till
olika grader av funktionsnedsattningar, blodbrist och lagt antal blod-
plattar och vita blodkroppar. Neurologiska problem férekommer, men
ar ovanliga, sérskilt i typ 1 (se nedan).

Hematologiska symptom, d v s symptom i de blodbildande organen,
orsakade av splenomegali (mjaltforstoring), &r relativt vanliga, t ex:

a anemi (blodbrist)

a trombocytopeni (minskat antal trombocyter, blodplattar)

o leukopeni (Iagt antal vita blodkroppar)

a mjéltinfarkter (proppar/stopp i mjalten)

a penmargssvikt p g a inlagring av glukosylceramid i benmérgen



Klinisk indelning

Nyhetsbrev nr © Agrenska

Skelettsymptom (fore behandling):

a sjukliga frakturer i kotor och rorben p g a inlagring av glukosylce-
ramid i skelettet

@ tunn cortex (det yttre och téta skiktet av benen)

a skolios (ryggradskrokning)

a aseptiska bennekroser (skelettvédvnaden forstors)

Gauchers sjukdom delas in i tre huvudgrupper beroende pa forlopp
och om nervsystemet ar paverkat eller ej.

Typ 1 (vuxenformen) &r den vanligaste formen som framfor allt drab-
bar vuxna, men kan dven drabba barn och ungdomar. Symptomdebu-
ten kan ske i alla aldrar, fran 0-90 ar, men ar vanligast i vuxen alder.
-Vanliga tecken pa sjukdomen &r trotthet, skelettsmarta, benagenhet
att latt fa blamarken, forstorad lever och mjalte. Neurologiska problem
ar ovanliga.

Typ 2 (smabarnformen) &r en tidigt debuterande, svar och aggressiv
form som drabbar barn fran fodseln fram till 3 manaders alder. Barnen
avlider vanligen fore tva ars alder pa grund av fortskridande neurolo-
giska symptom.

Typ 3 (ungdomsformen) ar en mycket ovanlig form med neurologiska
symptom (som inte ar typ 2-symptom) som forvarras med tiden.
Tecken pa sjukdomen &r onormala dgonrorelser, forlust av muskelko-
ordinationen, inlarningssvarigheter, krampanfall och demens. Typen
ar vanligen en svar allmansjukdom med svara hematologiska symp-
tom och skelettsymptom.

.-De neurologiska symptomen kan variera mycket fran de allra svaras-
te symptomen med progressiv epilepsi, demensutveckling, ataxi och
spasticitet till de mildaste symptom, t ex endast storningar i égonmo-
toriken, sa Anders Erikson.

En och samma sjukdom?

-Fler @n 300 ka&nda mutationer (foérandringar i genen) innebér flera
tusen mojliga kombinationer av mutationer, dar varje kombination har
olika symptom med varierande svarighetsgrader. Det tycker jag talar
for att man sannolikt kommer ndrmare sanningen genom att beskriva
sjukdomen som en och samma sjukdom med en kontinuerlig skala av
symptom, sa Anders Erikson.



Orsaken till Gauchers sjukdom

Gauchers sjukdom orsakas av ett genetiskt fel i arvsanlagen i kromo-
som 1 fran bada foraldrarna. Sjukdomen ar arftlig pa ett sa kallat re-
cessivt satt. Det innebar att bada foraldrarna till att borja med maste ha
det genetiska felet i ett av sina tva anlag for enzymet glukosylcerami-
das.

-Darefter maste det slumpa sig sa att barnet far det felaktiga anlaget
fran vardera foraldrarna for att bli sjukt. Risken att det ska intraffa ar
statistiskt sett 25 % vid varje graviditet, sa Anders Erikson.

Sjukdomsframkallande mekanismer, diagnostik, behandlingsuppfoljning

Nyhetsbrev nr © Agrenska

Professor Jan-Eric Mansson, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Moln-
dal, informerade om sjukdomsframkallande mekanismer, diagnostik
och behandlingsuppfdljning.

-1 cellernas metabola funktioner, det som roér d&mnesomséttningen,
kravs jamvikt mellan olika funktioner och amnen. Sjukliga processer
som den vid Gauchers sjukdom far konsekvenser som vi inte fullt ut
forstar idagl. For mycket glukosylceramid i cellerna staller till mycket
problem, s& mycket vet vi, sa Jan-Eric Mansson.

Glukosylceramid &r en naturlig substans i kroppen som vi inte kan
vara utan.

-Substansen ingar som en viktig byggsten i manga hundra olika typer
av molekyler och en obalans i méangden glukosylceramid forklarar
manga olika symptom i cellen.

Glukosylceramid kommer fréan tre stallen; hjarnans gangliosider, blod-
cellernas glykolipider och huden.

-Den arftliga bristen pa enzymet glukosylceramidas far manga olika
konsekvenser, vilket redan behandlats i tidigare foeldsningar.

Vid klar misstanke om Gauchers sjukdom gors en riktad s k bioke-
misk laboratoriediagnostik med enzymaktivitetsbestamning av gluko-
sylceramidas. Vid pavisad brist pa enzymaktivitet gors en mutations-
diagnostik av patientens DNA (arvsmassa). Ofta finns resultat fran
olika prelimindra undersokningar tillgdngliga (blodbild/blodceller,
trombocytkoncentration samt hemoglobinkoncentration).

-Manga ganger har ocksa morfologisk (form och struktur) efter speci-
alfargning av benmargsutstryk utforts innan sérskild misstanke om
Gauchers sjukdom forelag. Vid den ljusmikroskopiska kan de karakta-
ristiska ”Gauchercellernas” ses.



Jan-Eric Mansson informerade ocksa om den biokemiska behand-
lingsuppfoljningen vid Gauchers sjukdom.

-Primadra och sekundara biomarkoérer (bl a glukosylceramid och hemo-
globin-/trombocytkoncentrationer) anvands vid behandlingsuppfolj-
ningen. De utgor ett viktigt hjalpmedel for utvardering av den bioke-
miska effekten vid behandlingen, men ocksa som végledning for dose-
ring. Viktigt att uppmarksamma ar att vi alltid behandlar utifran effek-
ten pa symptomen och inte utifran biomarkorerna, sa Jan—Eric Man-
son.

Mattis undersoks narmare
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Fram till tva ars alder hette det att Mattis endast var lite sen med att
ga.

-Léakarna pa vardcentralen kande pa Mattis leder och ben och tyckte
att de kandes helt normala. Sjukgymnasten, som tréffade Mattis, tyck-
te att han var dverrorlig och remitterade honom till en ortoped for ut-
provning av ortoser. Det var mycket rorigt och oklart vilka problem
Mattis hade. Forst var han mjuk och rorlig i benen, sedan Gverspand,
mer spastisk, sédger Paulina.

Ett tag funderade man pa om han hade en CP-skada, men det slappte
man efter en datortomografi och MR-undersokning av hjarnan.

-En nervledningshastighetsméatning visade en viss forsening nér det
gallde nervledningssignalerna till en omkopplingsstation langt ned i
ryggraden och vidare ned i benen, sager Johan.

Tillsammans med barnlakaren pa habiliteringen, dar Mattis tidigt skri-
vits in, remitterade sjukgymnasten honom till en ortoped.

-Mattis var tydligen ett valdigt intressant fall for det kom manga olika
specialister och ville titta pa honom. Han fick ortoser, hylsor, avgjut-
ningar och skor, som han anvant lite till och fran, mestadels med rétt
daligt resultat. Det har t ex inte lett till att han fatt en mer uppstrackt
gang. Vi har provat ledade och oledade hylsor, men inget har fungerat
bra. Nattortoserna ar val det som fungerat bast eftersom de hjalpt till
att stracka ut knana. P& habiliteringen gjorde man manga undersok-
ningar och filmade honom i olika situationer, men trots det forstod
man inte vad Mattis problem berodde pa, séger Paulina.

Till sist kunde Mattis &nda ga, det skedde nar han var lite drygt tva ar.



Ortopedi
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Overlakare Ann-Charlott Soderpalm, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, informerade om ortopedi vid Gauchers sjukdom.

-Vi ortopeder arbetar med muskler, leder och skelett, men ocksa med
nerver eftersom muskler styrs av nerver. Barnortopedi, vilket den hér
forelasningen i huvudsak handlar om, betyder raka barn.

Gauchers sjukdom drabbar manga olika organ, bl a skelettet.

-Det kan réra sig om en punktmassig paverkan som forsvagar skelettet
och som innebdr att det kan gad av utan att det utsatts for sarskilt
mycket vald. Skelettet ar ett levande organ som ska vara tillrackligt
hart for att tala normal belastning, sa Ann-Charlott S6derpalm.

Ibland krévs det en stérre rontgenutredning, med MR och slatréntgen,
for att hitta en paverkan pa skelettet som kan vara generell, lokal eller
fokal (enstaka hard).

-Det beror pa att skelettmanifestationerna vid Gauchers sjukdom inte
alltid star i proportion till 6vriga, vanliga, mer synliga, symptom vid
sjukdomen. Detta medfor sarskilda svarigheter att forutse, monitorera
(fortlopande kontrollera) och behandla sddana manifestationer.

Paverkan pa skelettet ar vanligt vid typ 1 och typ 3 av sjukdomen. |
dessa fall har 35-60 % skelettsméarta. En del har benkris, med akut
smarta och feber, andra kan ha:

o Erlenmeyer flaskdeformitet (sérskild form pa skelettet i nedre delen
av larbenet)

o osteopeni (brist pa ben)

a osteoporos (benskorhet)

o osteoskleros (benforhardning)

a osteonekros (fortskridande benvavnadsdod som ofta borjar i ryggen)
-Kotor som faller samman kan orsaka skolios (ryggradskrokning).
Osteonekros i hoften kan opereras (t ex hoftprotes eller steloperation
beroende pa patientens alder).

Barnskelett véaxer pa langden, med hjalp av s k tllvaxtzoner.

-Skelettet &r, som namnts, ett levande organ med blodkérl och annan
vavnad, som omsatts och standigt utvecklas, sa Ann-Charlott Soder-
palm.

10 % av allt ben i kroppen omsatts, byts ut, varje ar.
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-For att halla benmassan konstant kravs balans mellan nybildning och
nedbrytning av ben. Med hjéalp av sérskilda markorer kan vi se hur
aktiv saval bennybildningen som bennedbrytningen ér.

Osteoporos, som ar vanligt forekommande vid Gauchers sjukdom,
innebdr pordst ben med tunt skal i rérbenen.

-Orsaken dar att de bennedbrytande cellerna blir mer aktiva och de
benbildande cellerna hdmmas. Resultatet blir obalans i systemet. Vid
Gauchers sjukdom tror man att det framfor allt &r nedbrytningstakten
som &r for hog.

Flera faktorer styr benmassans utveckling; fysisk aktivitet, vad vi éter,
hormoner och vart genetiska arv.

Hos vuxna kan vardet vid bentathetsmatning forutsaga hur stor risken
ar att drabbas av benbrott.

-Det finns ocksa varden som mer grovt sett forutsager samma risk hos
barn.

Osteoporosrelaterade frakturer &r bl a
a kotkompression

a hoftledsfraktur

a handledsfraktur

Fragor

Finns det nagot satt att starka skelettet hos barn med Gauchers
sjukdom?

-Ja, behandling med bisfosfonater h&mmar nedbrytningen av benet,
vilket, tillsammans med enzymterapi, visat sig ha god effekt pa ben-
tatheten hos vuxna.

Hur ofta kan man behandla med Botox®?

-Botox ar ett gift som maste sprutas i ratt mangd for bra effekt. Am-
net, som sprutas in i den muskel som man har for avsikt att behandla,
hammar nervsignalerna till muskeln som dérmed hindras att dra ihop
sig. Maxeffekten av Botox ses efter ndgra veckor och haller i sig un-
gefar tre manader. Tillsammans med tdjning och stretchning kan man
na goda resultat nar det galler 6kad rorlighet. Upprepad behandling
ska ges med intervall som &r langre &n tre manader, annars riskerar
man att det bildas antikroppar mot &mnet och att man blir immun mot
behandlingen, sa Ann-Charlott Soderpalm.



Ar det vanligt med brostpuckel i kombination med ryggradskrok-
ning?

-Ja, det &r det och det beror pa att en ryggradskrokning (med samtidig
rotation) kan ge upphov till puckel pa ryggen eller en asymmetri av
bréstkorgen som kan yttra sig som en ojamnhet dven pa framsidan av
brostet. Det ar svart att behandla rotationsfelstallningar och jag re-
kommenderar att man tar upp fragan med den behandlande ortopeden.
Det &r viktigt att inte lungfunktionen paverkas av felstallningen.

Sjukgymnastiska insatser
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Leg sjukgymnast Marika Jonsson, Habiliteringen Lundbystrand, Go-
teborg, informerade om sjukgymnastiska insatser vid Gauchers sjuk-
dom.

-Eftersom jag arbetar i en relativt invandrartét forort har jag kommit i
kontakt med manga barn och vuxna med ovanliga diagnoser. Vi traf-
far, bedomer och behandlar saledes barn som &r relativt ensamma om
att ha vissa problem.

P4 alla barn som kommer till habiliteringen Lundbystrand gors en
individuell analys for att ta reda pa vari svarigheterna bestar. Foljande
tittar man narmare pa och bedémer:

a motorisk utveckling

a ledrorlighet

a muskelstyrka

a muskeltonus

o smarta

o uthallighet

a andning

a palans

Motorisk utveckling

Nér det galler den motoriska utvecklingen gér man en grov- och fin-
motorisk bedémning med hjélp av exempelvis PDMS-2 som é&r ett
normerat standardiserat instrument som beddmer forskolebarns fin-
och grovmotorisk férmaga.

-Vi filmar eller fotograferar barnet och later det std, ga och sitta, sa
Marika Jonsson.
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Ledrorlighet

Ledrorligheten mats med en s k goniometer tva ganger per ar samt
tatare vid behov, t ex i tillvéxtfasen. Samtidigt gors en bedémning av
fotens stéallning och ryggens kurvatur.

Muskelstyrka

For att mata muskelstyrka anvénds flera olika funktionella test néar
barnet star pa ta eller pa halen, nar barnet gor situps och armhévning-
ar.

Muskeltonus

Nér det géller barnets muskeltonus gors det en bedémning av spastici-
teten.

-Spasticiteten kan vara oférandrad genom livet, men konsekvenserna
av spasticiteten kan forvérras, sa Marika Jonsson.

Smarta

-Nér det galler barnets smarta samlar vi in information fran foraldrar
och nérstaende. Vi anvinder ocksa “smartgubbar” for att ta reda pa
var smértan sitter och skalor med glada och ledsna ansikten for att
forsoka fa reda pd hur mycket smarta barnet upplever att det har. Den
har metoden ar mest anvandbar nar barnet sjalvt kan medverka. Om sa
inte ar fallet far foraldrarna ga in och svara pa fragorna. Vid behov
kan vi ocksa foresla att man for smartdagbok dar det bl a kan framga
vad som forvarrar smartan och var det gér mest ont. Naturligtvis ingar
det i min uppgift att forsoka lindra barnets smarta.

Uthallighet

-Nér det galler uthallighet forsoker vi ta reda pa hur langt barnet orkar
ga och springa och om det kan hoppa. For att ta reda pa detta anvander
vi s k PCI-matning, som méter energiatgangen i testsituationen.

-Har barnet mycket ont vid exempelvis forflyttningar langre strackor
kan man fa forflyttningshjalpmedel. Vad man kan fa varierar fran
landsting till landsting.

Andning, andningsgymnastik

Barnets andningsproblem som sma kan vara tillrackligt stora for att
man bor folja upp dem och kanske inte enbart n6ja sig med att barnet
far andningsmediciner.

-Andningen kan forbattras med andningsgymnastik Vésentligt i sam-
manhanget &r djupandning som skapar ett luftfléde som i sin tur mobi-
liserar slem som hostas ut. I andningsgymnastiken ingar ocksa att man
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ofta andrar laget pa det lilla barnet, att det far rora mycket pa sig, trana
att huffa och gora blasévningar Bra andningsgymnastik kan innebara
att barnet slipper infektioner, sa Marika Jonsson.

Balans, balanstraning

-Barnets balans bedéms med hjélp av exempelvis Bergs pediatric ba-
lans scale. Vilken form av traning vi foreslar beror pa det enskilda
barnets speciella problem. Balanssystemet kan vara stort pa flera olika
satt. Det maste utredas. En sadan utredning underldttas om man fort
dagbok rorande barnets problem, t ex hur ofta barnet ramlar och i vil-
ka situationer det sker

Forslag pa balanstraning ar:

a Snurra Gunga

a samordna synintryck med kroppens rorelser, t ex TV-spel som rea-
gerar pa kroppens lage

o ga pa olika hojdformationer

o ga pa smalt och ojamnt underlag

a polltraning

a balansplatta

-Det ar ocksa bra for balansen om barnets kroppsmedvetande tranas
pa olika satt.

Alla problem gar inte att trana bort, men bra traning kan underlatta i
vardagen. Fragan ar hur mycket som &r traningsbart och vilka strategi-
er och hjalpmedel som behovs.

-Jag tycker att man ska satta upp olika mal med traningen, bade pa
kort och lang sikt och sedan utvardera dem. Motorik och muskelstyrka
kan tranas pa land och i vatten. Hjalpmedlen kan vara ortoser och in-
lagg i skorna. Viktigt &r att dosera traningen sa att den blir lagom pa-
frestande.

Inskrankt ledrorlighet och for hog/for 1dg muskeltonus kan forebyggas
med

a ortoser

a stretchprogram

a styrketraning/muskelaktivering

a botoxinjektioner

o stahjalpmedel



Fragor

Vad ska man lata sitt barn gora nar det exempelvis galler sport
och idrott?

-Vi kan hjalpa till med att aka ut till skolorna och prata med persona-
len om lampliga aktiviteter for era barn. Né&r det géller rena kampspor-
ter med narkontakt sa avrader vi att barnen sysslar med det.

Vi har ingen kontakt alls med habiliteringen. Kan det bero pa att
vi hanterar fragan fel?

-Det skiljer fran habilitering till habilitering vilka diagnoser som inne-
bar att man kan fa hjalp av den verksamheten. Jag foreslar att ni ber er
lakare att skicka en ny remiss for att fa en ny bedomning av ert barns
habiliteringsbehov. Allt beror pa barnets svarigheter nar det gors en
beddmning av behovet, sa Marika Jonsson.

Ar det OK att vart barn med sjukdomen springer mycket?

-Ja det ar det om barnet sjalv far bestaimma vad han/hon orkar. Barnet
kan bli extra trétt p g a sjukdomen, men ocksé pa grund av dalig kon-
dition. Pa daghemmet ar det viktigt att barnet far hjélp att valj bra stal-
len att springa pa sa att man undviker kollisioner med andra barn.

Mattis far diagnosen Gauchers sjukdom
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Mattis ldkare pa det stora universitetssjukhuset hade bestamt sig for att
ta reda pa vad Mattis problem berodde pa.

-Han var valdigt ih&rdig och tog det ena provet efter det andra. Alla
prover var normala utom ett, provet som visade att Mattis hade ett
nagot lagt blodvarde. Det kunde bero pa en blodning i magen, cancer
eller leukemi. Provtagningar och undersokningar visade att dessa al-
ternativ kunde uteslutas. Han hade heller ingen svar infektion, men ett
stort somnbehov, sédger Johan.

Till sist aterstod endast att ta ett benmargsprov sa det gjorde man for
ett ar sedan, nar Mattis var fem ar. Provet visade att Mattis hade Gau-
chers sjukdom. Nagra andra problem i utvecklingen hade han inte och
inga forstorade inre organ heller.

-Inlagringen av glukosylceramid var ocksa mattlig, vilket kan bero pa
att Mattis troligen har en del eget producerat enzym. Om vi forstatt
saken ratt sa var det uteslutningsmetoden och en intresserad lakare
som ledde fram till diagnosen, sager Paulina.



Behandling

Effektiv behandling finns idag for patienter med Gauchers sjukdom
typ 1 och 3 (vuxentypen och ungdomstypen).

a forstahandsvalet vid behandling ar tillforsel av det saknade enzy-
met (Cerezyme®) som loser det inlagrade fettliknande &mnet gluko-
sylceramid

o for manga racker det med behandling med Cerezym, andra kan
behdva tillaggsbehandling med miglustat (Zavesca®) som minskar
bildningen av glukosylceramid.

a Ovrig behandling av symptom som kan férekomma &r ortopedki-
rurgi, borttagning av mjalten (splenektomi) och levertransplantation.

Behandling, enzyminfusioner (ERT)
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Behandlingen med enzyminfusioner (ERT) innebér att enzym forénd-
rats sa att receptorer pa makrofagerna tar upp det.

-1992 lyckades men framstalla ett sadant enzym (ceredase®) fran mo-
derkakor. Tva senare kunde man framstilla enzymet (cerezyme®)
med genteknik. Standardbehandling med enzymet innebér infusioner
varannan vecka och bra effekt uppnds endast vid typ 1 och 3. Forsok
har gjorts &ven vid typ 2, men med samre resultat, bl a darfor att man
inte kunnat paverka de neurologiska symptomen och darfor haft svart
att avgora om man ska satta in behandling, sa Anders Erikson.

Sammanfattning enzymbehandling
Typ 1:

a mjélte och lever krymper

a hematologiska symptom normaliseras
o effekten pa skelettet ar ldngsamt positiv
o ingen eller liten effekt pa lungsjukdom
a normalisering av biokemiska symptom
a kan anvandas dven av gravida

Typ 2:
o forsok har hjorts pa flera personer, men detta har aldrig lett till att
man lyckats forhindra neurologisk progress och dod

Typ 3:

o samma goda effekt som vid typ 1

o -ingen klar paverkan pa neurologiska symtomen, aven om jag sett en
klar ”inbromsning” i progressen, sa Anders Erikson.



Typ 3, Norrbottenvarianten:

o forsta aren efter behandlingsstart gav positiva resultat

o efter 15 ars behandling star det klart att det sker en langsam progress
av neurologiska symptom, bl a epilepsi

o ingen patient har avlidit (for inte sa lange sedan dog héalften fore 12
arsalder)

a livskvaliteten har forbéattrats

Kvarvarande problem

a doseringsproblem

o behandling av de svaraste och de lindrigaste formerna
a eventuell kombination med annan terapi

a kostnadsproblem

o hur komma at att behandla hjarnan

Behandling, substratdeprivation (SRT)

Behandling med miglustat (Zavesca®) anvands for vuxna med Gau-
chers sjukdom typ 1 d&r enzymbehandling inte ar lamplig. Se mer om
behandlingen i vuxendelen pa sidan 27 i detta nyhetshrev

Behandling, benmargstransplantation

Benmargstransplantation, BMT, har visat god effekt pa hematologiska
symptom, lever, mjalte och skelett vid Gauchers sjukdom typ 3.
-Behandlingen stoppar inte upp den fortsatta neurologiska progressen
men tycks bromsa upp densamma. BMT &r en riskfylldbehandling
som ersatts av enzymbehandling, sa Anders Erikson.

Mattis behandlas med enzyminfusioner
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Nar val diagnosen var stalld, i slutet pa 2010 nar Mattis var fem ar
paborjades behandlingen med enzyminfusioner.

-Vi vet inte sakert om han far forhallandevis hoga doser av enzymet.
Blodvardet har gatt upp och Mattis har blivit piggare och fatt lite batt-
re aptit. Men a andra sidan sa har han aldrig varit sarskilt stor i maten,
sdger Johan.

Efter det att diagnosen stallts beslutades det om ett helt paket med
utredningar och undersdkningar, bl a av synen, inre organen, ryggen,
mm.



-EEG-undersokningen visade en antydan till epilepsi under sémnen.
Det ar troligen inte fraga om nagra stora attacker utan sma franvaroat-
tacker som inte marks sa val, sager Paulina.

Splenektomi, mjaltens betydelse

Mattis borjar forskolan
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For inte alls sérskilt Iange sedan var borttagandet av mjalten (splenek-
tomi) den enda behandlingen man kunde erbjuda vid Gauchers sjuk-
dom.

-Ganska snart sdg man att mangden glukosylceramid ckade nar man
tog bort mjalten. Symptomen fran skelett och nervsystem 6kade ock-
sd, likasa risken for svara infektioner. Fettsyresammansattningen i
blodet tyder ocksa pa att inlagringen av cirkulerande glukosylceramid
i blodet 6kar. Men man sag ocksa en positiv effekt av splenektomin,
anemin och blédningsbenédgenheten botades. Slutsatsen har blivit att
man bor undvika att ta bort mjélten, sa Anders Erikson.

I Norrbotttenformen av sjukdomen kunde man se foljande effekter av
splenektomi:

a snabbare demensutveckling

a infiltrat i retina (6gats nathinna)

a Okad inlagring i centrala nervsystemet (hjarnan)

a ataxia (rubbning av samordningen av muskelrdrelser)

a spastisk parapares (mindre forlamning med 6kad spanning)

a allvarligare skelettproblem

Mattis har nyligen borjat forskoleklass och det trivs han véldigt bra
med.

-Han tycks inte ha lattare &n andra barn att bryta benen, men han slar
sig ofta eftersom han inte kan springa och ga lika bra som de andra
barnen. Ibland verkar det som om han ar mer smarttalig an de andra
barnen. Han grater valdigt sallan nar han slagit sig, sager Johan.

Varje dag behover Mattis hjalp med att stretcha benen till sa raka l&-
gen som mojligt, eftersom det inte &r tillrdckligt med de ortoser han
anvander pa natten.

-Vi tror att det ar véldigt viktigt med stretchingen, men vi vet ju inte
hur det skulle ha varit om vi inte stretchat. | vilket fall sa har vi nastan
alltid daligt samvete for att vi inte gor det tillrackligt mycket. Det hade
varit bra om vi fick hjalp med den har delen av personalen pa forsko-
lan och det ser ut som om det skulle kunna vara mojligt, sager Paulina.
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Mattis idag
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Bland de hjalpmedel Mattis behdver pa forskolan ar rullstolen och
rullatorn viktigast, eftersom han behéver dem vid lite langre forflytt-
ningar.

-Men det sker ofta under protest fran Mattis sida. Han vill forsoka
klara sig utan rullstol, men det fungerar inte. Sarskilt stort ar behovet
av rullstol och rullator efter botoxbehandling och gipsning av benen
da han ar extra svag i benen, séager Johan.

Pa forskolan finns en extra resurs, men den tror Johan och Paulina &r
till for hela gruppen.

-Mattis ar val anda den som har storst behov av den resursen. Han
behover bl a hjalp med att hitta ratt sittstallning vid olika aktiviteter,
hjalp med matbrickan i matsalen, hjalp under gymnastiklektionerna
och hjalp med av- och pakladning av vinterytterklader, sager Paulina.

En nyligen gjord undersokning visade att Mattis har vissa problem
med koncentrationen.

-Men precis som andra barn har han l&ttare att koncentrera sig nar det
ar fraga om aktiviteter han gillar, t ex spela lite kluriga datorspel och
att lagga pussel. Nar det blir fraga om aktiviteter som han inte &r lika
intresserad av sa blir han ofta 6veraktiv, snurrar runt, klattrar, springer
0 s v. Da blir det latt jobbigt eftersom han ofta klattrar hogt upp pa
stenar och kullar, sdger Johan.

| leksituationen med jamnariga kamrater pa forskolan fungerar Mattis
bra.

-Det tycker vi. Men mdjligen ar han emellanat lite for dominant och
chefsaktig mot dem. Eftersom han &r populér véljer han vilka han vill
vara med och nekar andra. Vi uppfattar honom som véldigt social,
sarskilt da mot vuxna, sager Paulina.

Mattis har problem med pa- och avkladning och tar garna hjalp med
det nar han &r hemma.

-Pa forskolan och hemma hos kompisar vill han inte ha hjalp, utan
forsoker klara det sjalv och det &r ju inte sa latt, séger Johan.

Mattis sliter mycket skor pa grund av sitt sétt att ga.
-Att fa tag pa skor som bade haller, ar bekvama och fungerar med or-

toser ar jattesvart. Vi har provat en massa uppsattningar fran ortoped-
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Syskonrollen
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tekniska avdelningen for bade inomhus- och utomhusanvandning, men
har inte hittat nagot som haller mer an nagra veckor. Nu uppmanas Vi
att kdpa vanliga skor med inldgg och forstarkta framre delar, sager
Paulina.

En gang i halvaret far Mattis botoxbehandling och specialistsjukgym-
nastik direkt efter dessa behandlingar.

-Det &r intensivtraning med flera olika 6vningar pa regionhabilitering-
en och det har varit véldigt positivt. Sedan nagra manader prioriterar
vi rorlighet och da anvander vi inga dagortoser, eftersom de hindrar
rorligheten, sa Johan.

Flera undersokningar och provtagningar aterstar att gora. Bl a ska
lungorna undersokas. Man har hittat den ena mutationen och den re-
presenterar en mild variant pa sjukdomen. Arbetet pa att hitta den
andra mutationen pagar.

-1 stort sett &r vi ndjda med hur sjukvarden fungerat, forutom att lite
for mycket av samordningen av undersdkningar och provtagningar har
legat pa oss, sager Paulina.

Syskonens roll (informationen 4 sammanfattad och skriven av
Susanne Lj Westergren, redaktor, Agrenska)

Personal fran Agrenskas barnteam beréttar om sina erfarenheter av
syskonens livsforhallanden, roll och fragor.

— Syskonrelationen &r en relation som inte &r nagon annan lik, den &r
oftast den langsta relationen i livet och varar tills doden skiljer sysko-
nen at. Syskon kan ha den djupaste gemenskap men ocksa rivalitet,
avundsjuka och konflikter. Vad som dominerar kan vara valdigt olika
och &ven andra sig 6ver tid. Det speciella med en syskonrelation &r att
det oftast finns stort utrymme for alla dessa kénslor och att kanslorna
ar Oppet accepterade i samhallet.

Att fa ett syskon med funktionsnedsattning

— Fragan &r vad som sker nar man far ett syskon som har en funk-
tionsnedsattning och de behov, som det medfor. Vad &r okej da? Vad
gor man som syskon, vad kanner man och vem kan man fraga och
prata med? Hur hanterar man sin vardag och sitt syskonskap?

Man vet att barn och ungdomars copingstrategier/satt att bemaést-
ra/hantera olika situationer, skiljer sig fran vuxnas. Barn har mindre
mojligheter att paverka sin situation och omgivning, pa grund av alder
och social situation.
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Nar man far ett syskon med funktionsnedsattning ska man férhalla sig
till flera delar i sin vardag
- Syskonet med funktionsnedséttning, dess behov, de krav som
det staller
- Foraldrarnas behov och krav
- Egna behoven och kraven, livsmalen och dnskningarna

Né&r man talar om att vara syskon till ett barn med funktionsnedsétt-
ning, tanker man ofta pa det som &r speciellt jobbigt. Men forskning
kring syskonskap visar ocksa pa manga positiva aspekter, sa som okad
mognad, empati, engagemang, ansvarskénsla och betoning av positiva
aspekter inom familjen.

Att ha ett syskon med funktionsnedsattning

— Vi vet ocksa att information och kunskap kring diagnosen ar viktig
och garna upprepad information vartefter barnet vaxer och mognar.
Att nagon vagar lyssna och prata om hur det ”friska” barnet har det, ar
ocksa viktigt for att barnet ska kunna hantera sin situation.

Har foljer fyra studier som framhaller detta:

1. Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om
sin systers/brors sjukdom/funktionsnedséttning och vilka ef-
fekter sjukdomen/funktionsnedséttningen ger (Lobato & Kao
2002, Glasberg 2000). Kunskapen &r l&gre &n vad man kan
forvanta sig fran barnets utvecklingsniva. Tankbara forklaring-
ar till detta ar att sjukdom/funktionsnedséttning ar abstrakt och
svar att forsta och att kansloladdad information ar svar att ta
till sig. Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att 6verskatta
barns kunskap och vad barnet forstatt.

2. Forskning (Brodzinsky et al, 1986) visar att processen att ska-
pa kunskap och veta, innehaller tva komponenter: att fa infor-
mation och att forstd. Information i sig ar ingen garanti for for-
staelse. Vi maste alltsa sluta att ssmmanblanda information
och kunskap. Information tar inte sérskilt mycket tid, men att
forsta och skapa kunskap tar tid. Barn maste darfor, pa sin
egen utvecklingsniva, ges manga mojligheter att prata om och
bearbeta det de far veta for att kunna forsta och gora kunska-
pen till sin.

3 och 4. Kunskap hjélper, kunskap ger trygghet och battre
sjalvkénsla.(Roeyers & Mycke 1995 och Lobato & Kao 2002).

Ann Marie Alwin, larare och sjukskoterska, har arbetat pd Agrenska i
manga ar, bl a med syskonen. Hon har ocksa intervjuat manga syskon
och de syskon som beréttat om sina liv och erfarenheter har nastan alla
haft samma behov och énskningar. Dessa kan sammanfattas i foljande
punkter:
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e At fa bli sedd och bekraftad samt kanna att man ar lika viktig
som sitt “kridvande” syskon med funktionsnedséttning

e Att fa mera kunskap for att forsta sitt syskon béttre, vilket i sin
tur ger mojlighet att valja olika satt att l6sa problem pa

e Att fa mota andra som har det pa liknande sétt

Agrenska har under alla &r sarskilt uppmarksammat syskonen och
utarbetat en metod att arbeta med syskonen pa.

Syskonens program pa Agrenska

Det 6vergripande syftet med syskonens program och vara samtal med
dem é&r att syskonen ska erbjudas kunskap, erfarenhetsutbyte och re-
flektionsmaojligheter for att pa basta satt kunna beméstra sin situation.

Nyckelrubriker

1. Kunskap: Férmedla sa mycket diagnoskunskap, utifran delta-
garnas fragor, att de t.ex. kan svara pa omgivningens fragor
”Vad har din bror/syster?”. De maste ocksé fa veta att inget de
sjélva gjort kan ha orsakat funktionsnedsattningen hos sysko-
net.

2. Kanslor: Erbjuda ett 6ppet och tillatande klimat, dar deltagar-
na far mojlighet att dela kanslor och erfarenheter, uppleva att
de inte &r ensamma och att andra ofta k&nner likadant. T.ex.
samtala om ”forbjudna kinslor” som sorg, ilska och avundsju-
ka. Prata om drdmmar och framtiden och var deras syskon hor
hemma i allt detta.

3. Bemastra: Ge deltagarna vagledning i att hitta strategier for att
hantera vardagen pa béasta satt. Syskonen delar med sig av rad
och tips till varandra och personalen berattar om erfarenheter
och strategier fran tidigare syskongrupper.

Sa har ser veckan ut, dag for dag:

— Vi som arbetar med syskonsamtalen p& Agrenska har olika profes-
sioner sa som sjukskaterskor och pedagoger. Vi har en jamn konsfor-
delning i barnteamet. Nagon av Agrenskas sjukskoterskor héller i dia-
gnosinformationen, medan 6vriga ar mer inriktade pa kanslor och be-
maéstrande. Under diagnosinformationen sitter den évriga personalen
och lyssnar med barnens/ungdomarnas oron, bryter in om det behdvs,
fragar/forstarker sa att barnen/ungdomarna forstar den information
som ges.

—Vi féljer nedanstaende arbetssatt, men tar ocksa vara pa tankar och
fragor, narhelst de dyker upp.

Mandag /Kunskap

— Samtal om varfor familjen ar pd Agrenska. Syskonen beréttar om sig
sjalva och sin familj. Vi ber ocksa syskonen fundera 6ver de fragor de
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har om sitt syskons funktionsnedséttning. Vi vill inte véacka fragor och
tankar som barnen/ungdomarna inte sjélva tar upp.

Tisdag /Kunskap

— Barn/ungdomar och personal formulerar tillsammans fragorna, som i
forvag lamnas till sjukskaoterskan. Sjukskoterskan informerar om dia-
gnosen utifran fragorna.

Vi hjalper ocksa barnen att formulera svar pa fragor som omgivningen
kan stalla.

Exempel pa fragor:
— Smittar det?
— Kan det vara mitt fel, jag korde pa honom med en leksaksbil
nér han var liten?
— Kan jag fa det?
— Kan mina barn fa det?

— Barnens fragor visar att kunskap ar sa viktig! Vi vill verkligen po-
angtera det!

Onsdag och torsdag: Kunskap, kénslor och bemastra/strategier

— Reflektion och fortsatta samtal utifran diagnosinformationen. Over-
gang till samtal om tankar, kanslor och beméstrande/strategier kring
att ha ett syskon med funktionsnedséattningar. Vi ratar ocksa ut frage-
tecken kring skuld och ansvar.

Fredag/fragetecken kan rétas ut
— Inga inplanerade syskonsamtal, uppfdljning vid behov.

Samtalsamnen som kan komma upp:
e Hur det kan vara hemma: De yngre sager t.ex.: ”Han tar
mina saker, Han forstor mina saker, Han drar mig jamt i haret,
Han ska alltid vara med, Det &r jobbigt nar jag tar hem kompi-
sar, Jag méste alltid vara snll, Det &r alltid jag som fér stida”

— Sma barn uppfattar andras behov av hjalp och tolkar personligt
och konkret och har mycket "varfor-fragor”.

e Tid och uppmarksamhet: Att foéraldrarna bryr sig mer om
syskonet med funktionsnedsattningen. Exempel pa uttalanden:
”Han far mycket tid av vara fordldrar, Jag fér alltid vénta, Min
bror styr alltid, Vi kan aldrig bestamma nat i forvag, det han-
der alltid nat som andrar planerna for dagen, vi maste aka till
sjukhuset, Jag kan inte ta hem kompisar eller ga nanstans pga
av infektionsrisken, Han far massa saker, tex dator och permo-
bil”.
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— Vi fragar om barnen kanner igen sig och om det finns det nagon som
har tips pa I6sningar pa de situationer som barnen beréattar om?

Fragor, efter 9-arsaldern

Efter 9-arsaldern borjar man fa en mer realistisk syn pa tillvaron och
omvérlden, man inser att villkoren &r olika, att foraldrarna inte kan
stalla allt till ratta, borjar se och forsta konsekvenser. Gradvis far man
ett mer abstrakt tdnkande, kan dra egna slutsatser, prova sina tankar
mot verkligheten, ser situationen ur olika aspekter, bade foraldrarnas,
sina egna och syskonets. Och de borjar uppméarksamma omgivningens
reaktioner och &ven kanna oro for att andra ska ge sig pa ett provoce-
rande syskon.

Fragor fran omgivningen, negativa reaktioner fran omgivningen

Ibland kan klasskamrater eller annan omgivning reagera, hur hanterar
man det? Kan man be ndgon om hjalp att forklara eller beméta reak-

tioner om man inte sjalv vill, kan eller vagar?

Fragor fran aldre syskon, har ytterligare funderingar sdsom; Hur ska
mina foraldrar orka? Vem ska ta hand om syskonet sen? Nér flyttar
han hemifrdn? Kommer han att f& nan flickvan? Arftlighet, vilka ris-
ker 16per mina kommande barn? Kan jag ha det sjélv, fast det inte
maérks? — Och man kanner sorg infor ovan punkter.

Existentiella fragor
Skuld for att man sjalv inte fick funktionsnedsattningen. Daligt sam-
vete nar man havdar egna behov, daligt samvete for negativa tankar

Sorg, att inte ha fatt ett syskon som alla andra, som kanske inte gar att
umgas med eller utbyta erfarenheter med och ha roligt med. Sorg i att
vaxa om sitt syskon, sorg 6ver syskonets situation. Kénna sorg for
hela familjens situation. Varfor skulle var familj fa det sa har?

Exempel pa hur syskonen kan formulera detta: "Mina fordldrar har
absolut inget liv idag, Familjen slutar existera, Jag tycker inte vi kan
vara en hel familj. Jag skulle vilja bo ndgon annanstans”.

Utga fran att barnet inte beréattar

— Utga fran att barnen inte berattar hemma om sina kénslor och upple-
velser. Det finns olika skal till detta: man vill inte bekymra, tror inte
det leder till nagot , radd for att ha fel eller kanna fel, vill inte dra
igang nagot stort. Det kan darfor vara bra att ha ndgon utomstaende att
tala med.

Det finns stora fordelar med att vaga samtala:

e Man far ocksa majlighet att bekrafta barnets kanslor och att
bekrafta svara kanslor ar viktigt. Alla manniskor har ratt till
sina egna kénslor, man skall inte forsoka “trosta bort eller bort-
forklara” kénslor, det betyder att man underkédnner kédnslan och
sdger att den ér fel.
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e Varje gdng man uttalar nagot svart sa mister det lite av sin far-
lighet och blir begripligare.

e Nar man pratar kan man ocksa samtidigt ge information och
rata ut fragetecken och missuppfattningar tex om skuld.

e Tystnad och hemligheter &r i allménhet tunga och svara att
béara.

— For oss som lyssnar galler det att satta granser, sa att barnen inte
yppar for mycket. Det behdver finnas granser for hur och vad man
beréttar, inte for mycket pa en gang sa att man efterat kanner att man
utldmnat sig for mycket.

Signaler som kan betyda att syskonen behdver nagon att tala med,
kan vara ett andrat beteende sasom ett utatagerande, tillbakadragenhet
och tystlatenhet, svarigheter med koncentrationen, rastldshet, oro och
nedstdmdhet. Men &ven somnproblem, psykosomatiska symptom som
t.ex. ofta huvudvark eller ont i magen, kan vara tecken pa att barnen
mar daligt.

Vad syskonen sjélva och forskningen beskriver som positivt, med
att ha ett ’annorlunda” syskon
e De lar sig mycket, blir klokare och mognare &n andra, kan
tycka att jamnariga ar barnsliga och intresserar sig for oviktiga
saker, man blir medveten om viktiga” vérden.
e Far perspektiv pa tillvaron, hakar inte upp sig pa bagateller, lar
sig valja sina strider.
e Leder till sjalvstandighet, far fixa och klara mer sjélv.
e Lar sig ocksa tdlamod och att ta hansyn
e Far forstaelse och tolerans for att manniskor &r olika, forstar att
det finns orsaker
e Storre empati
e Far vara med pa saker som andra kompisar inte far, tex att fa
komma till Agrenska
e “Jag kédnner mig speciell for jag har ett annorlunda syskon”

Mer tips som framkommit genom bl. a. Ann-Marie Alwins inter-
vjuer:

Syskons tips till foraldrar:

e Beratta om sjukdomen och vad den innebé&r och upprepa detta
sa ofta det behdvs.

e Prata om nuet och framtiden.

e Fordldrarnas ansvar vid utbrott mm.

e Faegen tid med foraldrarna &r viktigt, ga pa bio, fika, shoppa
bara det &r egen tid.

Syskons tips till larare:
o Lérare &r viktiga, kan se och bekréfta
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e Fraga hur de mar ibland

e Fraga inte om syskonens diagnoser, det kan vara jobbigt att
prata om det och barnet kan komma i lojalitetskonflikter. Lat
istallet nagon vuxen informera i klassen, tex skolskdterska, ku-
rator.

e Larare ska hjalpa sa att man inte blir retad pga sitt syskon

e Kom ihag att koncentrationssvarigheter ibland kan bero pa att
det varit jobbigt, stressigt, konfliktfyllt pA morgonen

e Syskonet kanske har foraldrar som inte hinner hjalpa dem med
laxorna hemma, det kan vara bra att fa gora laxorna i skolan
istallet.

Agrenskas erfarenheter av/fran syskongrupper

e Syskonen har stort utbyte av att moéta andra syskon, k&nna att
de inte & ensamma, dela erfarenheter, inte behéva forklara,
dela med sig av lésningar, ev knyta kontakter for framtiden

e Hos oss star de i lika stort fokus som sina syskon med funk-
tionsnedsattning, far lika mycket uppméarksamhet, far sina
egna tankar uppmarksammade och bekraftade

e Far haroligt i sin egen grupp, litar pa att syskonet med funk-
tionsnedséattningen har det bra, kan koppla av, tillatet att ha ro-
ligt tillsammans

e Viktigt for syskonen fa traffa andra syskon med samma funk-
tionsnedsattning i olika aldrar

e Kunna fa héra exempel pa hur framtiden kan gestalta sig, t ex
av dldre syskon, av dldre med funktionsnedsattningen

e Vi ser att kunskap ar viktig och att kunskap underléttar hanter-
ing av vardag.

— Fragorna forandras dver tid och det kravs ofta djupare kunskap nar
man blir &ldre. Darfor ar goda kunskapskéllor viktiga, dven samtal om
kunskaperna ar viktiga, sa att man inte missuppfattar saker man hort
eller kanske last pa Internet. Att barnen skaffar egna kunskapskallor ar
bra sa att de inte alltid behdva fa kunskapen via foraldrarna.

Information fran Agrenskas barnteam

Nyhetsbrev nr © Agrenska

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

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

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

Medicinska problem hos vuxna orsakade av Gauchers sjukdom

Nyhetsbrev nr © Agrenska

Overlakare Maciej Machaczka, Varbergs sjukhus, informerade 2007
om Gauchers sjukdom och medicinska problem orsakade av sjukdo-
men i vuxenlivet. Observera att alla foljande kapitel beskriver vuxen-
sidan av Gauchers sjukdom!

-Sjukdomens forsta beskrivning gjordes av den franske l&dkaren Phi-
lippe Gaucher i 1882 och dérmed fick sjukdomen sitt namn efter ho-
nom.

Guachers sjukdom &r den vanligaste lysosomala inlagringssjukdomen.
Ett genetiskt fel i arvsanlagen i kromosom 1 medfor brist pa enzymet
glukosylceramidas, ett enzym som behdvs i nedbrytningen av det fett-
liknande @mnet glukosylceramid.

-Glukosylceramid lagras darfor upp i en typ av celler (makrofagerna) i
olika organ. Mest drabbade ar benmaérg, mjalte, lever, skelett och i
vissa fall nervsystem. Mer séllsynt kan dven njurar, lungor och hjarta
drabbas. Sjukdomen kan orsaka forstorade organ med funktionsned-
sattning, blodbrist, lagt antal blodpléattar och laga vita blodkroppar.

Neurologiska problem kan férekomma i olika utstrackning, beroende
vilken typ av Gauchers sjukdom det ar fraga om. Orsaken &r den in-
lagring som kan ske i centrala nervsystemet (hjarnan).

Barn, ungdomar och vuxna med typ 1 av sjukdomen (”vuxentypen”)
har en viss restproduktion av enzymet, men det récker inte for att
skydda dem mot sjukdomen. Mdjligen kan den lilla enzymproduktio-
nen vid typ 1 skydda nervsystemet, men det vet man &nnu inte sakert.
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Arftlighet

Sjukdomen ér arftlig pa ett autosomalt recessivt satt. Detta innebar att
bada foraldrarna, till att borja med, maste ha det genetiska felet i ett av
sina tva anlag for enzymet glukosylceramidas. Déarefter maste barnet
fa de bada felaktiga anlagen for att bli sjukt. Far barnet ett friskt och
ett sjukt anlag blir det helt frisk anlagsbérare (50 % risk vid varje gra-
viditet) och kan darmed féra sjukdomen vidare. Far barnet foraldrar-
nas bada icke-skadade gener blir det ocksa friskt och utan risk att féra
sjukdomen vidare (25 % vid varje graviditet).

-Barnen far vanligtvis samma typ av sjukdomen som nagon eller bada
foraldrarna, men det behdver inte vara sa (d v s ingen saker korrela-
tion mellan genotyp och fenotyp).

Forekomst

Guachers sjukdom férekommer i hela vérlden och drabbar 1/ 50 000-
100 000 nyfodda barn. | Sverige uppskattar man att cirka 50 barn och
vuxna har sjukdomen.

Gauchers sjukdom delas in i tre huvudtyper

-Sjukdomen ar livslang med olika svarighetsgrader, alltifran svara
symptom redan vid fodseln till milda symptom som debuterar i vuxen
alder, sa Maciej Machaczka.

Klassiskt, beroende pd engagemang av nervsystemet och sjukdomens
forlopp, delas Gauchers sjukdom in i tre huvudtyper.

Typ 1, den s k vuxentypen” kan drabba barn, ungdomar och vuxna
med symptomdebut i alla aldrar, fran 0-90 ar. Sjukdomen, som sallan
ger neurologiska problem, & mindre vanlig hos barn och ungdomar
och mer vanlig hos vuxna.

Inlagringen av glukosylceramid sker framfor allt i mjélte, benmarg

och lever. Vanligast vid typ 1 av sjukdomen ar ett symptomfritt for-

lopp under manga ar. Vanliga symptom sedan sjukdomen debuterat &r

Overdriven trétthet och hematologiska symptom (i blodbildande or-

gan) i form av:

a forstorad mjalte (splenomegali)

a forstorad lever (hepatomegali)

o avvikande blodbild med blodbrist, 1agt antal blodpléattar och vita
blodkroppar.

Vanliga symptom i andra &n de blodbildande organen &r smérta, de-

formering i skelettet, benbrott. Inlagringen av glukosylceramid kan

sallan ocksa ske i lungor, njurar och hjarta.
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Diagnostik

Behandling

Nyhetsbrev nr © Agrenska

Typ 2 av Gauchers sjukdom, ’smébarnstypen” é&r tidig debuterande
form (0-3 manader efter fodseln) med aggressivt forlopp och behand-
las inte vidare i detta sammanhang.

Typ 3, den s k "ungdomstypen” dr mycket ovanlig form av Gauchers
sjukdom forutom i norra Sverige. Sjukdomen leder till liknande bild
som vid typ 1 samt &ven praglas av férekomst av neurologiska sym-
tom (svarigheter att snabbt forflytta blicken i sidled; inatskelning; epi-
lepsi; balanssvarigheter; mental retardation) som varierar mycket i
svarighetsgrad.

Gauchers sjukdom bér misstankas vid forekomst av typiska, ovan be-
skrivna symptom utan en annan forklaring.

-Diagnosen faststélls genom att pavisa nedsatt enzymaktivitet av glu-
kosylceramidas i vita blodkroppar i blodet. Nar val enzymbristen ar
bekraftad ar det mojligt att gora s k genmutationsanalys. Det finns
idag fler an 300 k&nda mutationer (férandringar i arvsmassan) som
kan leda till sjukdomen. Fem av dessa férekommer hos 75-97 % av
alla patienter med Gauchers sjukdom, sa Maciej Machaczka.

Effektiv behandling finns idag for patienter med typ 1 och 3 (vuxen-
typ och ungdomstyp) av Gauchers sjukdom.

1/ Enzymersattningsbehandling (ERT)

Tillforsel av det saknade enzymet glukosylceramidas (infusioner via
dropp) imiglukeras (Cerezyme®) l6ser upp det inlagrade fettliknande
amnet glukosylceramid och gauchercellerna forsvinner sa smaningom.
-Biverkningar ar sallsynta men bl a klada, allergiska reaktioner och
obehagskansla i brostet forekommer. For manga racker det med denna
behandling, andra kan behdva ett tillagg av miglustat (kombinations-
behandling).

2/ Substratreducerande behandling (SRT)

Tillforsel av miglustat (Zavesca®) oralt (kapslar) minskar bildningen
av glukosylceramid och den lilla kvarvarande enzymaktiviteten av
patientens eget glukosylceramidas racker for att bryta ner glukosylce-
ramid som produceras i kroppen.

-Miglustat skall anvandas for behandling av patienter som inte kan/tal
eller vill fortsatta med ERT som &r forstahandsvalet vid behandling.
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Vanligt forekommande biverkningar ar bl a magbesvar, illamaende,
viktminskning, sa Maciej Machaczka.

Bada behandlingsalternativen forutsatter noggrann och regelbunden
uppfoljning, bl a for reglering av dosstorleken.

3/ Behandling av symptom (kan komma i fraga i vissa fall)
a ortopedkirurgi

a bifosfonatbehandling (hdmmar nedbrytningen av skelettet)
a porttagning av en del av mjélten (partiell splenektomi)

a levertransplantation

Informationscentrum for ovanliga diagnoser informerar

Informationskonsulent Birgitta Gustafsson, Informationscentrum for
ovanliga diagnoser, G6teborg, informerade om verksamheten.
-Informationscentrum for ovanliga diagnoser ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sma och mindre kanda handi-
kappgrupper. Nya texter tas fram och redan befintliga uppdateras. |
databasen finns information om drygt 200 ovanliga diagnoser. Under-
lagen till texterna skrivs av landets frdmsta experter, kompletteras
sedan av handikapporganisationer och patientféreningar och bearbetas
av Informationscentrum for ovanliga diagnoser for att informationen
ska bli l&ttillganglig for allméanheten. Allt material faktagranskas av en
expertgrupp. Forutom den utférliga informationstexten i databasen
finns ocksa en kort sammanfattande folder for varje diagnos.

Informationscentrum for ovanliga diagnoser &r ett nationellt informa-
tionscentrum for alla ovanliga diagnoser, en verksamhet som finns vid
Sahlgrenska akademin pa Goteborgs universitet.

-Verksamheten kan liknas vid en sambandscentral som samlar in,
sammanstaller och féormedlar kunskap, svarar pa fragor och hjalper till
med informationssokning. Alla som soker information, eller har fragor
om en ovanlig diagnos, kan ta kontakt med oss och det ar kostnads-
fritt, sa Birgitta Gustafsson.

Information fran Forsakringskassan

Forsékringskonsulent Birgitta Patriksson, Forsékringskassan, Gote-
borg informerade om Forsakringskassan och dess uppgifter.
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Forsakringskassan, som ar en ny statlig myndighet sedan 1 januari
2005, administrerar de forsakringar och bidrag som ingar i socialfor-
sékringen. Forsékringskassan har 16 000 medarbetare. | varje l1an finns
ett lanskontor. Totalt finns cirka 330 forsakringskontor. Huvudkonto-
ret ligger i Stockholm.

-Forsakringskassans uppgift ar att besluta om rétten till erséttning vid
sjukdom eller foréldraledighet, uppmarksamma behov av arbetslivsin-
riktad rehabilitering och samordning av sadan. Forsakringskassan ar-
betar ocksa for att forebygga sjukskrivning och sjukersattning.

Forsakringskassans arbetsomraden ér:
o halso- och sjukvard

a ekonomisk familjepolitik

o ersattning vid arbetsoférmaga

a ekonomisk aldrepolitik

a handikappolitik

En sjukloneperiod innehaller en karensdag (dag 1), sjuklon (dag 2-14)
som arbetsgivaren betalar samt sjukpenning (dag 15- framat) som For-
sékringskassan betalar.

-Ett lakarintyg ( f o m dag 8) ger inte automatiskt rétt till sjuklon eller
sjukpenning. Att vara sjuk ar inte detsamma som att inte kunna arbeta.
Det ar férmagan att arbeta som avgér om man har rétt till sjukpenning,
inte sjukdomen eller symptomen i sig. Det ar Forsékringskassan som
bedémer arbetsformagan. En forsakringsléakare kan vid behov tolka
underlagen, t ex lakarintyg, och avgora arbetsformagan.

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

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

Assistansersattning &r ett ekonomiskt stéd som ger personen med
funktionshinder rétt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjalvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjalp med per-
sonlig hygien, pa- och avkladning, att &a och kommunicera samt att
assistenten ska vara val fortrogen med funktionshindret, uppgar till
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mer an 20 timmar/vecka utgar ersattning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.

-Det & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen erséatter i sadana fall assistansen de 20 for-
sta timmarna/vecka. Nar det géller barn maste dess behov av hjalp och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt stérre omfattning
an for friska barn.

Handikappersattning kan man fa fran Forsakringskassan om man &r
sjuk eller har ett funktionshinder. Géller fran och med juli manad det
ar man fyller 19 ar. Det kravs att man beh6ver mer tidskravande hjalp
av annan person for att klara sin vardag, arbete eller studier eller att
man har betydande merkostnader for att fa ersattningen

-Om man ar dov eller gravt horselskadad ar ersattningen minst 14 000
kr/ar och som mest 27 400 kr/ar.

Ansokan om handikappersattning gors pa blanketten Ansokan handi-
kappersattning som man kan fa fran Forsakringskassan

Aktivitetsersattning (tidigare kallad fortidspension) kan man fa om
man ar mellan 19-29 ar och om arbetsformagan ar nedsatt pa grund av
ett funktionshinder.

Aktivitetsstod kan man fa om man deltar i nagot arbetsmarknadspoli-
tiskt program t ex arbetslivsinriktad rehabilitering, arbetspraktik mm.
Ersattningen ar i regel densamma som det belopp man skulle ha fatt i
arbetsloshetsersattning.

Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade, LSS.
LSS ar en réattighetslag, d v s beslut om insatser kan éverklagas. Av-

sikten med LSS éar att ge méanniskor med funktionshinder mojlighet att
leva som andra. Anstkan lamnas till sarskild tjansteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.

LSS ar avsedd for en sarskild personkrets som delas in i foljande tre
grupper:

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

o personer med betydande och bestaende begavningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, féranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.
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Sambhallets stod

Nyhetsbrev nr © Agrenska

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

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

| den nya lagen talas om de tio rattigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avlosarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

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

a daglig verksamhet

For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor per-
sonkretsen och att man anséker om stéd och hjélp skriftligt.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stéd fran sam-
héllet.

Jurist Jenny Ranfors, Agrenska, informerade om samhéllets stod.
-Foljande punkter kommer jag att informera om: lagstiftning, avlast-
ning, forskola/skola och hjalpmedel.

Lagstiftning

Alla méanniskor kan nagon gang behdva stod och hjélp fran social-
tjansten. | socialtjanstlagen (SOL) finns bestammelser bade om rattig-
heter till ekonomiskt och socialt stéd och om de skyldigheter som
kommunerna har i forhallande till de manniskor som vistas i kommu-
nen. De stod- och hjélpinsatser som man kan fa enligt socialtjanstla-
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gen kallas bistand. SOL medger ett resonemang om behovet kan till-
godoses pa annat stt.

LSS, Lagen om Stdd och Service till vissa funktionshindrade innehal-
ler stod och service at personer

o med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand

o med betydande och bestdende begavningsmassigt funktionshinder
efter hjarnskada i vuxen alder, foranledd av yttre vald eller kroppslig
sjukdom, eller

a med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionshinder som up-
penbart inte beror pa normalt aldrande, om de ar stora och fororsakar
betydande svarigheter i den dagliga livsféringen och darmed ett om-
fattande behov av stdd och service

-LSS &r en rattighetslag, den som tillhér personkretsen (se punkterna
ovan) har rétt till vissa insatser om han eller hon bedéms behéva dem.
SOL ger kommunen réatt att inte vara sa restriktiv som vid LSS nar
man tar ut avgifter pa insatserna.

Avlastning

Avlastning kan vara

1/ korttidsvistelse/stodfamilj

a som ger anhoriga mojlighet till avlosning och utrymme for avkopp-
ling och

a tillgodoser barnets behov av miljéombyte och rekreation och

a ger barnet mojlighet till personlig utveckling

2/ avldsarservice i hemmet

o gor det mojligt for anhoriga att fa avkoppling och utrétta sysslor
utanfér hemmet

o kan erbjudas bade som regelbunden insats och som losning vid aku-
ta behov

o behovet bedoms individuellt fran fall till fall

3/ kontaktperson

a innebér personligt stod utanfor familjen

a icke-professionellt stdd, medménniska

g ingen rapporteringsskyldighet

- For att fa hjalp att soka insatser som galler avlastning kan man véanda
sig till habiliteringen eller till brukarstddorganisationer/intresseorgani-
sationer av typen HSO, FUB, DHR eller RBU, sa Jenny Ranfors.
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Tand- och munhalsa
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Forskola/skola

Stodet kan innebara

1/ stod i forskola/skola i form av

a handledning/fortbildning av personalen
@ resursperson

a minskning/anpassning av barngrupper
@ anpassning av lokaler

a laromedel

a grundutrustning (bord, stolar)

2/ atgardsprogram

o skriftlig planering av skolgangen

a utformas tillsammans med elev och foréldrar

o beskrivning av aktuella problem och planerade atgarder

a ansvar for utforande

o mal och delmal for eleven

@ utvardering

-Om man inte ar n6jd med atgardsprogram och insatser bor man vanda
sig till i forsta hand forskolechefen, rektorn/skolledaren, darefter till
ansvarig tjansteman eller ndmnd i kommunen och slutligen till skol-
verket

Hjalpmedel

1/ hjélpmedel ar huvudsakligen landstingens ansvar

o det kravs halso- och sjukvardskompetens att prova ut och forskriva

a innefattar inte produkter som &ar vanligt forekommande i hemmet
och i vanliga handeln

-For att fa tillgang till hjalpomedel vander man sig till habiliteringen,
hjalpmedelscentralen, syncentralen, horcentralen, datatek/datakom-
munikationscenter

Overtandlakare Birgitta Johansson Cahlin och tandhygienist Mia
Zellmer, Mun-H-Center, Gdéteborg, informerade om tand- och mun-
hélsa.

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
gbra, exempelvis att prata och att ata. Bettavvikelser, dregling och
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behov av sarskild munvard &r ocksa vanligt férekommande vid ovan-
liga medfddda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nara samarbete med Agrenska sedan manga &r.

- 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 mun-
motorik och munhalsa.

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 &r 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 Gau-
chers sjukdom.

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

Vid undersdkning har man funnit att det kan férekomma en nedsatt
gapformaga och ibland vid typ 3 lindriga tugg- och svéljningssvarig-
heter.

Eftersom det &n sa lange endast finns ett fatal undersokningar registre-
rade i databasen vid Gauchers sjukdom kan man inte utldsa om det
finns mer specifika orofaciala problem eller tandproblem.

Egenvarden éar alltid viktig, d v s tandborstning morgon och kvill,
alltid anvanda fluortandkrdm och att dessutom anvanda olika hjalp-
medel for att halla rent mellan tanderna t.ex. tandstickor, mellanrums-
borstar eller tandtrad. Extra fluortillagg kan vara aktuellt sasom fluor-
skoljning, fluortabletter eller fluortuggummi.

- En mjuk tandborste med ett relativt litet borsthuvud &r bra for att
komma at alla tandytor. El-tandborste kan ocksa vara bra att anvanda.
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- Bloder tandkottet nar man borstar eller petar mellan tdnderna kan det
vara tecken pa inflammation i tandkottet som orsakas av att det ligger
kvar bakteriebeldaggningar pa tanderna. For att laka behdver man vara
annu noggrannare med sin munvard. Nar man kanner med tungan pa
tandytorna ska de kannas glatta néar de ar bra rengjorda. Det ar &ven
viktigt att tdnka pa kosten, att inte dta mer &an 5 ggr/dag.

Regelbundna besok hos tandlékare/tandhygienist &r viktigt for att kon-
trollera att allt &r bra i munnen och for att avlagsna eventuell tandsten
samt att fa fluorbehandling.

Lars Magnusson, ordforande i Morbus Gaucher-foreningen informe-
rade om foreningen och dess arbete.

Morbus Gaucher eller Gauchers sjukdom beskrevs forsta gangen 1882
av en fransk lakare som hette Phillipe Gaucher. Han ansdg att sjukdo-
men var en tumoérform i mjalten. Numera vet man att det ar fel, men
namnet hanger kvar. En mera korrekt medicinsk bendmning ar gluco-
sylseramidelipos som betyder "sjukdom med inlagring av fettet gluco-
sylseramid".

Morbus Gaucher-féreningen bildades hosten 1975 av foréldrar till
barn med sjukdomen i Norrbotten och Vasterbotten. Féreningen &r
varldens &ldsta Gaucher-forening och har fatt efterfoljare i hela varl-
den. Foreningen ar 6ppen for alla med intresse att stodja foreningens
verksamhet.

Vid arsmétet ar 2006 ombildades foreningen fran en norrbottenfore-
ning till en riksférening for alla i Sverige (dven om vi redan tidigare
haft ndgra medlemmar fran sédra landséndan).

Foreningens mal ar att:

[0 framja och tillvarata de Gaucher-drabbades intressen betréffande
behandling, vard, rehabilitering och social trygghet,

1 sprida upplysning om sjukdomen,

(1 frdmja forskning,

] skapa forstaelse for de Gaucher-drabbades problem.

Foreningen arbetar pa olika satt for att na dessa mal. Huvudaktiviteter
ar bevakning av forsknings- och behandlingsresultat, samt informa-
tionsspridning. Foreningen har idag (2011) 63 medlemsfamiljer, dvs
ungefar 100 personer.

Ordférande: Lars Magnusson, Akvilejagangen 29, 507 52 BORAS,
Telefon 033-158433
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Lars har Gauchers sjukdom
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Lars, 56 ar, har Gauchers sjukdom typ 1, d v s den lindrigaste typen av
Gauchers sjukdom. Inledningsvis varjer sig Lars mot klassificeringen,
som han tycker & omodern.

-Idag finns det inte nagra riktigt klara granser mellan de tre typerna
och den s k vuxenvarianten, typ 1, ar inte en typ som enbart drabbar
vuxna. Numera pratar man mer om olika mutationer, det finns 300
idag, och mutationen avgor mer vilka symptom man far, sager Lars.

Nar fick du dina férsta symptom?

-De fick jag redan forsta levnadsaret. Jag har fatt titta pA mina journa-
ler nar jag var ett ar, d v s 1951, och dér star det att mjalte och lever &r
forstorade. Men man kunde inte stalla nagon diagnos och det foran-
ledde heller inga atgarder. Nar jag var fem-sex ar gammal noterade
sjukvarden att mjalten var mycket forstorad, da stack den fram under
revbenskanten. Dérefter foljde en massa utredningar pa flera storre
sjukhus. Diagnosen man stallde da var mjaltforstoring.

-Eftersom sjukvarden beddémde att det handlade om en cancertumor
ville man omedelbart ta bort den, men andrade sig och l&t den vara
kvar, som tur var, sager Lars.

Vilka problem hade du under uppvéxten?

-Inga sérskilda problem mer &n att jag inte kunde vara med och spela
fotboll eller delta i andra idrottsaktiviteter p g a risken att mjalten
kunde spricka, vilket skulle kunna ha skett om jag fatt en hard boll i
magen. Men jag akte skidor, vilket inte alls var helt riskfritt, och sim-
made gérna.

Lars far diagnosen Gauchers sjukdom

Nar Lars var i tjugoarsaldern fick han diagnosen Gauchers sjukdom
och i samband med detta tog man bort hans mjélte.

-Nar man drog ut en visdomstand slutade jag inte bloda och da be-
stdmde man sig for att ta bort mjalten. Det var dumt, man hade inte
behovt gora det. Senare kunskap har visat att man inte behdver ta bort
den forrdn det har blivit infarkter i den. Efter operationen satte sig
gauchercellerna i skelettet istallet och tio ar senare fick jag stora rygg
och hoftproblem. Pa den tiden fanns annu ingen behandling, den kom
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forst 1992 nar jag var 40 ar och jag var bland de forsta som fick be-
handlingen med enzymer.

Innan dess hade Lars en hel del ortopediska problem, med bl a arm-
brott, knackt brostben och kotproblem.

-Jag fick ocksa hoftproblem, men de fick véanta och istallet prioritera-
des kotproblemen, varen 1989. Nagot ar senare fick jag ocksa en ny
hoftled. Nar de ortopediska operationerna genomfordes hade jag inte
en aning om att en medicin var sa nara forestaende.

Sjukdomen paverkade inte Lars yrkesval

Lars utbildade sig till violinist, spelar idag i en symfoniorkester och
undervisar elever och detta yrkesval paverkades inte av sjukdomen.
-Jag hade blivit violinist &ven om jag inte haft sjukdomen. Spelandet
har varit bra for det har inneburit att jag behallit en bra rérlighet i ar-
marna.

Lars idag

Behandlingen med ERT (SRT provades nagra manader, men avsluta-
des eftersom Lars fick sa svara biverkningar) som innebéar intravenos
behandling ndgon timme en gang i veckan, har stoppat upp inlagring-
en av ny fettvdvnad, men ocksa paverkat redan inlagrad vavnad sa att
exempelvis Lars lever numera har normal storlek.

-Behandlingen har fungerat bra pa mig. Men 1998 kom anda ett litet
bakslag i 0 m att jag fick nekroser (lokal vavnadsdod) i bada armarna.
Behandlingen &r inte lika effektiv nér det galler inlagringen av fett-
vavnad i skelettet. Nekroserna innebér ingenting for mitt spel och
mycket lite i 6vrigt ocksa, de medfor att jag inte kan halla armarna
over huvudet och det kan man leva med, séger Lars.

Ryggoperationen (steloperation) som gjordes 1989 innebar att Lars
ofta har lite ont i ryggen.

Ar det ndgonting du vill gora, som sjukdomen séatter stopp for?
-Det &r i och for sig ganska mycket. Jag skulle exempelvis vilja kunna
motionera mer, ga pa langpromenader eller cykla. Det senare vagar
jag absolut inte utsatta mig for, eftersom ett fall fran cykeln skulle fa
katastrofala konsekvenser for mitt skelett. Det sker ingen forsamring
orsakad av sjukdomen, det som hander ar vl att den aldersrelaterade
forsamringen kanske kommer lite tidigare.
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Hade du traffat ndgon annan med sjukdomen innan du kom till
Agrenska?

-Min bror har ocksa sjukdomen, samma form som jag men varre drab-
bad. Dessutom kanner jag tva kvinnor (systrar) med sjukdomen har i
stan. Med det arftlighetsmonster som géller for sjukdomen borde en-
dast var fjarde graviditet resultera i ett sjukt barn. Men det verkar inte
stdamma. Det tycks som om nagonting spelar in som medfor att syskon
far sjukdomen oftare an forvantat, sager Lars.

Fragor till Anders Erikson och Maciej Machaczka
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Ar det vanligt med epilepsi hos barn med Gauchers sjukdom?
-Nej, det ar forst som vuxna som det blir vanligare med epilepsi och
da oftast i kombination med andra neurologiska problem.

Varfor tar det sa lang tid att fa diagnosen?

-Det &r en ovanlig sjukdom och da kravs det manga olika undersok-
ningar innan man kan stélla en séker diagnos. Eftersom det finns sa
manga ovanliga sjukdomar &r det oftast nédvandigt att man kommer
pa tanken att det kan rora sig om exempelvis Gauchers sjukdom.

N&r bor man borja med behandlingen?
-Sa fort diagnosen éar stélld. Det finns ingen anledning att vénta.

Finns det nagot i sjukdomen som &r kontraindicerat, som talar
mot den etablerade behandlingen?
-Nej, det finns det inte.

Vilka problem kan man fa efter BMT?

-Den donerade benmirgen “’slass” for att dverleva i en frimmande
kropp. For att kunna gora det kravdes det forr att man dodade den
kroppsegna benmargen innan man kunde tillfora donatormérgen. Och
det var inte riskfritt. ldag behdver man inte forstéra margen for att
transplantera donatorstamceller (ca 20 %). Behandlingen &r saledes
lindrigare numera. Idag dor 5 % av de som genomgatt BMT. Storst
risk utgor vissa infektioner, darefter kommer utstétning av transplan-
tatet, sa Anders Erikson

Kan Zavesca® underlatta for barnet att ga?

-Nagra sadana effekter pa de neurologiska skadorna har jag inte sett.
A andra sidan har det inte gjorts nagon tillrackligt stor studie som vi-
sar det ena eller det andra. Detta beror pa att symptomspektrat dr sa
stort och barnen for fa for att det ska bli en bra studie.
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Finns det nagra studier pa att ge Zavesca® till barn?

-Nej det gor det inte och det beror dels pa att man &r radd for langtids-
effekterna av en sadan behandling, dels pa att det ar valdigt dyrt att
testa mediciner pa barn, sa Anders Erikson.

Hur langt har man kommit nar det galler kombinationsbehand-
ling hos barn med Gauchers sjukdom?

-Det finns inga studier som visar effekten av kombinationsbehandling
hos barn med svara skador. Vilka resultaten blir efter en sadan be-
handling beror bl a pa hur det enskilda barnet tal medicinerna och hur
komplicerad progressen ar.

Maste alla bli daliga i magen av medicinerna?

-Tyvarr blir véldigt manga daliga i magen av medicinerna. Det man
kan gora ar att forsdka blanda medicinerna i maten, t ex i en banan, for
att skona magen.

Kan man gdéra nagot at skelningen?
-Ja, den forsvagade muskeln som orsakar skelningen kan man operera.
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