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P4 Agrenska arrangeras veckovistelser dar familjer med barn med
funktionshinder bor och utbyter erfarenheter. Under en och samma
vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma diagnos, i det
hér fallet Hereditdr spastisk paraplegi. En familjevistelse med barn
med denna diagnos har arrangerats pa Agrenska 2005.

Under veckovistelsen ar dagarna for foréldrarna och de vuxna med
diagnosen fyllda med medicinska och psykosociala féreldsningar och
diskussioner. Pa kvallarna finns majligheter att utbyta erfarenheter
sinsemellan. Barnen, som har ett eget program, tas dd omhand av sar-
skild personal. Faktainnehallet fran forelasningar under en eller flera
vistelser pa Agrenska utgér grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan
Engstrom, Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allman-
heten har foreldasarna majlighet att lasa och lamna synpunkter pa
sammanfattningarna. Den medicinska informationen uppdateras fort-
I6pande i samarbete med foreldsarna, antingen till vissa delar eller i
sin helhet. For att illustrera hur problematiken kan se ut, och hur det
kan vara att ha ett barn med sjukdomen/syndromet, ingar en fallbe-
skrivning

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.

Foljande forelasare har medverkat till framstalliningen av detta
nyhetsbrev: Overlakare Méarten Kyllerman, Géteborg, specialistlakare
Magnus Pahlman, Géteborg, 6verléakare Eva Holmberg, Goteborg, specia-
listlakare Magnus Thordstein, Goteborg, Overldkare Kate Himmelmann,
Goteborg, dverlédkare Chantal Tallaksen, Oslo, sjukgymnast Annika Blom-
kvist, Goteborg, sjukskdterska Andreas Tallborn Dellve, Géteborg, Overla-
kare Anna-Lena Hard, Géteborg, dvertandldkare Bitte Ahlborg, Goteborg,
logoped Lotta Sjogreen, Goteborg, handlaggare Britt Akerstrom, Gote-
borg
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Hereditar spastisk paraplegi

Vad ar hereditar spastisk paraplegi?

Overlakare Marten Kyllerman, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Goteborg, informerade om hereditér spastisk paraplegi, i fort-
sattningen forkortat HSP.

-Hereditér betyder arftlig, spastisk betyder 6kad muskelspanning och
paraplegi betyder dubbelsidig forlamning/forsvagning. Sjukdomspa-
noramat forandras mycket genom aren. For bara 60 ar sedan satsade
man mycket kraft pa att forsta och behandla de stora bakteriella sjuk-
domarna av typen bakteriell lunginflammation, vilket ocksa, i stor
utstrackning, lyckats som bekant. Nar vi idag inte hittar nagra yttre
orsaker till en sjukdom soker vi ofta eventuella arftliga orsaker, d v s
att det finns genetiska orsaker. Pa det har omradet gar ocksa kun-
skapsutvecklingen snabbt vilket innebar 6kade mojligheter att hindra
fortsatt spridning av olika sjukdomar, sa Marten Kyllerman.

HSP, som ursprungligen beskrevs av den tyske neurologen Ernst
Adolf von Strimpel 1880 &r en stor och komplex grupp av sjukdomar
med manga undergrupper med likartade symtom. Alla ar ovanliga,
vissa ytterst sallsynta.

-Hereditér spastisk parapares kan debutera ndr som helst under upp-
véaxten och symptomen kan forvarras. Spasticitet vid CP som &r na-
gonting helt annat, ar ett resultat av att nagonting skadar det omogna
nervsystemet fore tva ars alder och som inte forvarras med aldern.

Spastisk paraplegi delades till en bérjan in i tva grupper utifran vid
vilken dlder de debuterade:

o typ | med debut mellan 20 och 40 ar

o typ 11, med debut mellan 40 och 65 ar

En senare klinisk indelning i s k rena och komplexa former har an-
vants fram till vara dagar.

-Framstegen inom genetiken (&rftlighetslaran) har emellertid kunnat
pavisa paraplegi med bade sen och tidigt debut samt ren och komplex
form i samma familj. Darmed faller mycket av de kliniska indelningar
som anvants hittills, sa Marten Kyllerman.

| den rena formen ingar enbart spasticitet i bada benen och inga andra
avvikelser.

| de komplexa formerna ingar t ex ataxi (rubbning i samordningen av
muskelrorelser), funktionsstérning av perifer nerv, muskelatrofi (mus-
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kelfortvining), dystoni (onormal muskelspanning), syn- och horsel-
nedsattning eller utvecklingsstorning.

-De neurologiska symptom som uppstar beror i de flesta fall pa att de
langa nervbanorna (sladdarna™), fran hjarnan ned till omkopplings-
stationer i ryggmargen, skadas. Underhalls inte dessa "sladdar” med
syre och naring i tillracklig omfattning, vilket kan vara fallet vid HSP,
kan skador uppsta. En intakt s k motorisk enhet, med nervceller, nerv-
banor och omkopplingsstationer som ar en forutsattning for normal
motorisk aktivitet, kan ddrmed storas. Detta kan medfora att de damp-
nings-, aktivitets- och kontrollmekanismer, som behovs fér normal
muskelaktivitet, forsvinner.

| en typisk utvecklingsgang vid spastisk paraplegi ingar:

a normal tidig utveckling

o normal gangdebut

o tilltagande gangrubbningar med bl a langsam och klumpig gang,
spanda vadmuskler, 6verstrackta knan, tdgang, spetsfot

o andra symptom som balansstorning, synnervspaverkan (se sarskilt
kapitel), etc

-Vad som hénder vet vi, som namnts, egentligen inte riktigt sakert.
Det vi sett ar att de langa nervbanorna (sladdarna) fortvinar nerifran
och upp. Férutom bristande underhall dr det ocksa tankbart att det
membranskydd varje nervcell har, bérjar lacka, vilket ocksa kan orsa-
ka fortvining.

Alla klassiska arftlighetsmonster finns representerade vid HSP.

-Det tycks som om de paraplegier som orsakats av dominant nedarv-
ning (den ena foraldern har nagon grad av sjukdomen) genomgaende
ar av mildare natur, medan de som orsakats av recessiv nedarvning
(bada foréaldrarna har ett sjukt anlag, som de 6verfort till barnet, men
ar sjalva friska) oftare ar mer allvarliga och komplexa. Kénsbunden
nedarvning kan forekomma och det finns ocksa exempel pa s k mito-
kondriell nedarvning, sa Marten Kyllerman.

Prevalensen, d v s antalet personer med HSP i forhallande till det tota-
la antalet innevanare, varierar. | en population i Vést-Norge fann man
12 personer/100 000 med den dominanta formen av HSP och 1 /100
000 med den recessiva formen.
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Glenn har HSP

Glenn, 17 &r, har HSP. Han kom till Agrenskas familjevistelse till-
sammans med mamma Eva, storebror Tommy och sin styvpappa Pa-
trick.

Evas graviditet med Glenn var normal. Men eftersom han var liten
gjordes det ett extra UL, men det visade ingenting onormalt.

-Glenn var liten né&r han foddes, han vdagde bara 1 900 gr och var 43
cm lang trots att han var fullgdngen. Han hade svart att halla varmen
och fick darfor ligga i varmekuvos nagra dagar. Alla varden var bra
och han gick upp i vikt som han skulle. Ingen sa ndgonting om att allt
inte var som det skulle, men ingen tittade heller efter hur han sag ut i
ogonen, sager Eva.

Eftersom Glenn var sa liten fick han modersmjolk i flaska som tillagg.
Efter en vecka borjade han ga upp i vikt och fick aka hem.

-Men den "catch-upeffekt” barn oftast far uteblev emellertid och han
foljde sin mycket laga kurva, sager Eva.

Pa grund av sin laga fodelsevikt fick Glenn komma pa speciella hal-
sokontroller.

-De forsta 2,5 aren sag barnsjukvarden ingenting ovanligt i Glenns
utveckling, trots att jag flera ganger papekade att han hade ett ovanligt
rorelsemonster och dalig balans. Sa har efterat tyckte vi det var kons-
tigt, séger Eva.

Presentation av var svenska grupp

Specialistlakare Magnus Pahlman, Drottning Silvias barn- och ung-
dosmssjukhus, Goteborg, informerade om en liten svensk studie med
inriktning pa HSP hos barn och ungdomar.

-Mitt intresse for HSP borjade med att jag traffade en elvaarig pojke
som fatt diagnosen CP, trots att hans utveckling till att borja med var
helt normal. Nar han kom till mig gick han ungefar pa samma satt som
barn med CP och han hade ont i benen. Marten Kyllerman hade ocksa
traffat liknande fall. Tillsammans gjorde vi en mindre studie med in-
riktning pa HSP hos barn och ungdom.
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Den definition de anvéande var féljande:

o typiska symptom pa gangrubbning, stor spannvidd i debutalder

o progressivitet, tilltagande besvar

o neurologiska fynd pa forsta nervcellskada (Jfr “sladden” i MK:s
foreldasning) spasticitet, svaghet, stegrade reflexer

a familjehistoria, olika arftlighet

@ noggrant uteslutande av andra sjukdomar, labbprover, MR

Andra komplicerade fynd som bedémdes:

o perifer neuropati ( muskelférsvagning langt ut i extremiteterna)
a ataxi (rubbning i samordningen av rérelser och balansen)

a dysartri (forsamrad artikulation)

@ synnedséttning

a utvecklingsstorning

a epilepsi

a urinproblem

-Vi gjorde en indelning i ren och komplex spastisk paraplegi samt
familjar och icke familjar form, sa Magnus Pahlman.

Totalt 36 barn och ungdomar med séker eller trolig HSP ingick i stu-
dien. Foljande indelning blev resultatet:

Ren spastisk paraplegi, familjar

o nio barn och ungdomar, 2-18 ar

o debutalder; i genomsnitt tre ar

Ren spastisk paraplegi, icke familjar
o ett barn, 3 ar
o debutalder: fore 1 aa

Komplicerad spastisk paraplegi, familjar
o 14 barn och ungdomar, 2-20 ar
o debutalder; i genomsnitt 1 ar
a andra fynd
-perifer neuropati, 3 st
-ataxi, 3 st
-dysartri, 8 st
-synnedsattning, 2 st
-utvecklingsstorning, 8 st
-epilepsi, O st
-urinproblem, 3 st

Komplicerad spastisk paraplegi, icke familjar
o 12 barn, ungdomar och unga vuxna, 3-22 ar
o debutalder, i genomsnitt 1 ar
a andra fynd
-perifer neuropati, 5 st
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-ataxi, 4 st

-dysartri, 5 st
-synnedsattning, 8 st
-utvecklingsstorning, 7 st
-epilepsi, 2 st
-urinproblem, 3 st

Bland undersokningsfynden kan ndmnas att

a MR-undersokning visade felaktig myelinisering hos 8 av 31 under-
sOkta personer

a undersokning av ryggmaérgsvatska hos 22 undersokta visade tecken
pa vavnadsskada hos 5 st och stord blod-hjarn-barriér hos 1

a kontroll av nervledningshastighet och EMG hos 22 undersokta visa-
de latta tecken pa nervpaverkan hos 3

o att SEP hos 8 av 13 visade langsammare nervledning pa ryggmargs-
niva

Glenn ar gravt synskadad och har andra problem

Ogonbesvar

Vid en extra halsokontroll nar Glenn var tre manader upptacktes inte
heller att Glenn hade en synnedsattning.

Grovmotoriskt var Glenn sen men han kunde ga nér han var 16 mana-
der.

-Gangen var emellertid ostadig och titt som tatt gick han mot bords-
kanter och liknande. Vara misstankar att allt inte stod rétt till blev be-
kraftade. Vi krévde darfor att Glenn skulle utredas av dgonlakare men
istallet skickades vi till en neurolog. Neurologen samordnade en storre
utredning pa Glenn som gjordes nér han var nastan 3 ar gammal. Den
synutredning som da gjordes visade att Glenn var gravt synskadad.. Vi
fick ocksa veta att vi borde ha sokt for Glenns problem mycket tidiga-
re, sager Eva.

De Ovriga undersokningar som gjordes visade att Glenn hade lagt
blodsocker (hypoglykemi), tillvaxthormonbrist, att han sov daligt och
att han vaxte daligt pa langden.

Ogonlakare Anna-Lena Hard, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Goéteborg, informerade om dgonbesvar vid HSP.
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Anna-Lena Hard inledde med att informera nagot om 6gats anatomi.
-Langst fram pa Ggat sitter hornhinnan, som &r blank och klar och bak-
om denna finns framre 6gonkammaren som &r fylld med véatska. Dar-
efter kommer iris, som har ett hal (pupillen) i mitten.

Bakom iris ligger linsen, glaskroppen och néthinnan. Utanfor nat-
hinnan ligger aderhinnan som forser nathinnan med blod. Léangst ut
ligger senhinnan och muskler. P& framsidan runt hornhinnan ligger
bindehinnan som &r den hinna som blir infekterad vid vanlig 6gon-
katarr.

Den skarpa synen har vi i den s k gula flacken i ndthinnan och det som
man ser med nathinnan utanfor gula flacken dr ganska oskarpt. Nar
man tittar in i 6gat kan man bl a se gula flacken och synnerven déar den
kommer in i dgat.

-Viktiga ljusbrytare &r hornhinnan och linsen. For att kunna se bra pa
olika hall kravs att linsens brannvidd kan férandras, vilket sker med en
muskel bakom iris i vilken linsen ar upphangd med ett slags tradar.
Vid seende pa langt hall &r muskeln avslappnad. For att se pa nara hall
spanner man muskeln och linsens form &ndras sa att dess brytkraft
okar. Detta kallas ackommodation. Med stigande alder blir linsen stel
och ror sig inte trots drag i tradarna och da behdver man speciella las-
glasdgon, sa Anna-Lena Hard.

Brytningsfel, d v s dversynthet, narsynthet eller astigmatism, gar sale-
des att gora nagonting at. Men fel i synbanorna fran égat via synner-
ven till syncentrum i bakhuvudet gar inte att ratta till.

-Vid hjarnskador som paverkar synbanorna kan man fa nedsatt syn-
skarpa och inskrankt synfalt och dessutom svarigheter att forsta och
tolka det man ser. Det &r darfér man kan ha stora synproblem &ven vid
sma 6gonforandringar, sa Anna-Lena Hard.

Synnerven, som bestar av cirka 1,3 miljoner nervtradar fran hela nat-
hinnan, kan fortvina vid HSP och detta kallas opticusatrofi.
-Synnerven blir dd blek och skarpt avgransad. Efterhand forsamras
synskarpan, synféltet och fargseendet i olika grad hos olika personer.
Hos sma barn &r det inte majligt att mata dessa funktioner pa ett till-
fredsstéllande satt. Grava synnedséttningar brukar man kunna dia-
gnosticera tidigt. Men det ar forst vid tre till fyra ars alder som man
brukar kunna fa ett matt pa synskarpan och en uppfattning om huruvi-
da barnet har normal syn.
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Hereditar spastisk paraplegi

Retinitis pigmentosa, RP, som &r ett samlingsnamn for flera olika nat-
hinnesjukdomar, &ar vanligt forekommande vid HSP.

-Det som hander vid RP &r att syncellerna, stavar och tappar skrump-
nar successivt. Nedsatt morkerseende ar det forsta symptomet pa RP.
Dérefter forsamras synféltet, forst som en ring med synrester kvar i
periferin och i mitten av synfaltet och sedan férsamras dven synskar-
pan. | nulaget finns ingen verksam behandling. Men det pagar valdigt
mycket forskning pa omradet, sa Anna-Lena Hard.

Overlakare Eva Holmberg, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade om klinisk genetik.

Vid universitetssjukhusen i Umed, Uppsala, Karolinska sjukhuset i
Stockholm, Linkoping, Goteborg och Lund finns specialistkliniker for
klinisk genetik. Eva Holmberg &ar en av totalt cirka 25 specialister i
klinisk genetik som finns i Sverige.

-Inom Klinisk genetik arbetar vi bl a med att géra genetiska utredning-
ar, diagnostisera arftliga sjukdomar och missbildningar, ge genetisk
vagledning/radgivning och gora riskbedémningar.

| alla kroppens cellkéarnor finns den s k DNA-molekylen som ar en tva
meter lang dubbelspiral med alla anlag i dubbel uppsattning i form av
cirka 30 000 gener (arvsanlag) fordelade pa 23 par kromosomer. Alla
gener har sina fasta platser pa kromosomerna.

-En gen bestar av sérskilda bitar av DNA-spiralen som kodar for olika
aminosyror, vilka tillsammans bildar sarskilda protein, beroende pa
kombinationen av aminosyror. Beror en sjukdom pa en genférandring
kan den antingen vara nedarvd eller ha uppstatt som en spontan muta-
tion, sa Eva Holmberg.

Olika typer av éarftlighet férekommer vid HSP. Vanligast ar autoso-
mal dominant nedarvning. | den typen av arftlighet racker det att
den ena foralderns ena anlag &r sjukt for att barnet ska riskera att fa
sjukdomen.

-Den foréaldern har da sjalv sjukdomen, men i en del fall sa lindrigt att
man inte stallt ndgon diagnos. Risken att barnet drver genen &r i sada-
na fall 50 % vid varje graviditet. Det beror pa att den sjuka foraldern
ocksa har ett friskt anlag och slumpen avgor vilket anlag som hamnar i
aggcellen eller sadescellen.
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Mer ovanligt férekommande vid HSP &r autosomalt recessiv ned-
arvning. Detta innebér att bada foraldrarna, som sjalva ar friska, mas-
te ha ett sjukdomsanlag vardera for att det ska finnas en risk att barnet
far sjukdomen. Risken att fa ett sjukt barn vid denna typ av arftlighet
ar 25 % vid varje graviditet, risken att fa ett anlagsbarande barn 50 %
och majligheten att fa ett barn som varken ar sjukt eller anlagsbéarare
ar darmed 25 % vid varje graviditet.

Mest ovanligt vid HSP &r s k X-bunden recessiv nedarvning. Det
sjuka anlaget sitter alltid pa X-kromosomen.

-Kvinnor ar friska anlagsbérare, men det ar 50 % risk for sdnerna att
arva sjukdomen.

Manga olika gener orsakar HSP. Just nu finns det 28 olika kanda ge-
ner som betecknas med SPG plus en siffra, som ger HSP. Fyra av des-
sa har X-bunden nedarvning, 10 stycken dominant och 13 recessiv
nedarvning.

Glenns spasticitet och ataxi 6kar

Efterhand 6kade Glenns spasticitet och ataxi och hans rérelsemdnster
och rorelsekontroll blev samre och samre.

-Nér han var fyra ar kravde jag att han skulle fa traffa en sjukgymnast,
eftersom Glenns rorelsemonster var sa annorlunda. Vid den sjukgym-
nastiska undersokning som gjordes upptacktes inget onormalt, séger
Eva.

Glenns tal hade inte heller utvecklats bra. Nar han var fem ar kunde
han bara sdga fem ord, men han férstod desto mer av vad man sa till
honom, sdger Eva.

Nar han var fyra ar borjade Glenn pa vanlig forskola med assistent.
Eftersom talet var sa daligt utvecklat anvande han teckensprak som
kommunikationshjalpmedel.

-Det forsta aret pa daghemmet kom flera fysiska forsamringar i form
av spasticitet och ataxi. Han fick da ocksa sin forsta rullstol, sager
Eva.

Hypofysen hos Glenn var liten och producerade inte viktiga hormon,
exempelvis tillvaxthormon, i tillrécklig utstrackning.

Nyhetsbrev nr 259 © Agrenska 2005 10



Sjukgymnastik
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-Fran tredrséldern fick han tillvaxthormon i dagliga sprutor. Aven
skoldkorteln fungerade daligt, med dmnesomséttningsstorningar som
foljd, och darfor fungerade inte heller magen bra, sdger Eva.

Sjukgymnast Annika Blomkvist, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade om sjukgymnastik vid HSP.

-1 mitt arbete foljer vi FN:s barnkonvention, dar det bl a star att bar-
nens basta ska beaktas, att 6verlevnad och utveckling ska sakerstallas
samt att barn har ratt att fa réra sig. Pa det mer konkreta planet inne-
bér detta att jag arbetar med att férebygga, undersdka och behandla
barn med olika sjukdomar och funktionshinder.

Har ett barn ett funktionshinder bor det stimuleras till rorelse och att
utfora viss traning.

-Man kan kompensera for funktionshindret med olika hjalpmedel och
man kan dndra och anpassa omgivningen kring barnet. De forslag vi
sjukgymnaster kan komma med bygger pa en analys av barnets rérel-
seformaga, rorelsebeteende och rorelseforutsattningar. Darefter kan vi
foresla realistiska mal, félja utvecklingen och gora de forandringar
som kan behovas. Till var hjalp har vi olika matinstrument och mét-
metoder, sa Annika Blomkvist.

Den traning barnet kan behova laggs pa olika nivaer med inriktning pa
kroppsfunktioner, aktivitet och delaktighet.

-Det ar viktigt att fA med manga olika vardagsfunktioner dar det ingar
bade upprepande aktiviteter och nya funktioner. Det ar bra om barnet
satter upp egna mal for sin traning med utgangspunkt fran andra jamn-
ariga barns utveckling. Foraldrar och vi sjukgymnaster kan ge barnet
forutsattningar att lyckas och férebygga problem, kontrakturer och
smarta. Och kompensera med hjalpmedel dar de behdvs.

Men sjukgymnastik &r inte bara traning. Det handlar om fritidsaktivi-
teter, att sta och sitta ratt, osv. FOr yngre barn &r lekaktiviteter battre
an ren "traning”. Overhuvudtaget ar det viktigt att man anstranger sig
for att sjukgymnastiken ska bli sa rolig som majligt.

-Jag tycker ocksa att det engelska ordet "handling” ger en bra sam-
manfattning av vad vi 6nskar uppna med olika insatser, namligen mo-
torisk traning, inlarning, sprak- och ordforstaelse, socialt samspel samt
delaktighet pa ett naturligt sétt i vardagen, sa Annika Blomkvist.
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Annika Blomkvist informerade darefter mer praktiskt om stretching,
statraning, anvandning av ortoser och skenor, mm.

Glenn borjar skolan

Né&r Glenn borjade skolan valde man att prova undervisning i normal-
klass.

-Eftersom han sag daligt fick han sitta langt fram i klassrummet. Men
det blev véldigt trangt med rullstol och darfor satte man Glenn i ett
rum bakom katedern tillsammans med en assistent. Det var ju ingen
bra l6sning, séger Eva.

Efter en neuropsykologisk utredning bestamde man sig for att lata
Glenn prova att ga i sarskolan.

-Den skolformen, i kombination med en larare som inte passade
Glenn, var inte heller riktigt bra. Men Glenn fick i alla fall vara med i
klassen och inte vara utanfor Efter 6 ar i sarskolan borjade Glenn pa
en specialskola (internat) for synskadade, dér det i undervisningen bl a
ingick mobility, ADL, IT och fritidskunskap.

Neurofysiologiska undersGkningsmetoder

Specialistldkare Magnus Thordstein, Sahlgrenska universitetssjukhu-
set, Goteborg, informerade om neurofysiologiska undersokningsmeto-
der.

-Klinisk neurofysiologi finns huvudsakligen pa storre orter. Egentli-
gen borde det heta klinisk neuropatofysiologi, eftersom vi arbetar med
olika undersokningsmetoder nar nagonting i nervsystemet ar sjukt
(pato=sjukdom).

De neurofysiologiska undersékningsmetoder som anvands exempelvis

vid HSP ar:

a EEG nér centrala nervsystemet, CNS, har specifikt storhjarnans
bark, undersoks

a neurografi och EMG nér perifera nervsystemet, PNS, undersoks

a EP (Evoked Potentials) och TMS (Transkraniell MagnetStimule-

ring) nar bade CNS och PNS undersoks
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Med neurografi och EMG kan man studera muskelnervernas och
musklernas funktion.

-Vi samlar in en méngd muskeldata och kan med hjalp av dem stélla
diagnos. Med hjalp av EP och TMS kan vi studera ledningsbanorna
hela vagen i nervsystemet, fran en perifer kanselnerv till hjarnan, re-
spektive fran hjarnan ut till musklerna. Information om bl a funktio-
nen i hjarnbarken och ledningsfunktioner far vi saledes genom att sti-
mulera med elektriska impulser bade centralt och perifert.

-De fataliga undersokningar vi gjort pa barn med HSP talar for att den
storsta funktionspaverkan drabbat det forsta motoriska neuronet
("sladden”), sa Magnus Thordstein.

Spastisk behandling

Overlakare Kate Himmelmann, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Gaéteborg, informerade om spasticitetsbehandling vid HSP.
-HSP kan definieras pa lite olika satt, beroende pa att symptombilden
kan variera sa mycket. Den hastighetsberoende 6kningen av muskel-
spanning och livliga reflexer ar tecken pa spasticitet.

Ovriga symptom som ocksa har betydelse vid spasticitetsbehandling
vid HSP ar svaghet, smarta, ledfelstallningar, kanselstérningar och
uttrottbarhet.

-Muskelspanningar ger ofta felstallningar i leder och darfér ar det vik-
tigt att forsoka forhindra felstallningar och atgarda forsamringar med
hjalp av sjukgymnastik, spasticitetsddmpande behandling och, i
sista hand, Kirurgi.

En mojlig behandling vid mattligt forhéjd muskelspanning ar ta-
blettmedicinering med t.ex. baklofen. Det finns d&ven andra lakeme-
del att prova.

-Men ar spasticiteten utbredd och innebar ett svart funktionshinder
med mycket smarta och manga muskler inblandade, tycker jag att man
bor prova att operera in en baklofenpump under huden och lata den
spruta in medicinen i ryggmaérgsvatskan. Resultatet blir ofta forbattrad
motorik, mindre smaérta, farre spasmer och forbattrad nattsémn. Det
finns nackdelar med den behandlingen, bl a ¢kad infektionsrisk,
viktuppgang, viss toleransutveckling och att pumpen maste fyllas pa
var tredje-sjatte manad. Pumpen ligger ocksa val synlig under huden.
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Innan stallningstagande till permanent baklofenpump ligger barnet
inne pa sjukhus 4-7 dagar for test med en typ av pump som ligger
utanfor kroppen,

-Detta sker under kontinuerlig évervakning eftersom bade andningen,
blodtrycket, hjartfrekvensen och medvetandegraden kan bli paverkad.
Man far da en chans att kanna hur det skulle vara att ha en pump, sa
Kate Himmelmann.

Behandling med botulinumtoxin, ett nervgift som sprutas in direkt i
spastiska muskler, forhindrar frisattning av signalsubstanser i nervand-
sluten. Denna behandling riktas mot de mest spanda musklerna och
kan kombineras t.ex. med tablettbehandling.

-Botulinumtoxin har vi anvéant pa barn sedan 1992. Barnet kan fa latta-
re att std och ga, eftersom ofrivilliga spanningar dampas och barnet
lattare kan anvanda sin viljeméassiga motorik, sa Kate Himmelmann.

Glenn opereras och far nya mediciner

Glenn opererades 1998, da han var nio ar, for sin spasticitet i ljums-
karna, kndvecken och halsenorna.

-Operationens huvudsyfte gick bra, spasticiteten minskade, men sam-
tidigt forlorade han all sin kraft i musklerna under den tid han var gip-
sad. Gangen forbattrades inte da muskelstyrkan inte kunde tranas upp
igen. Samtidigt forlorade Glenn tva ars inlarning pa grund av att han
sovdes. Nar vi papekade detta for lakarna efter operationen fick vi till
svar "att nagot sadant kan bara inte handa”. Men det kunde det. Vi har
skolans stod for den uppfattningen, sager Eva.

For att senare fa igang Glenns pubertet fick han testosteron intramus-
kulart.

Glenn trivdes bra pa specialskolan for synskadade och véxte mycket
som person da han blev tagen pa allvar.

-Gruppboendet och elevassistent i skolan passade Glenn bra. Det ingar
mycket trdning. Man jobbar med att tka sjalvstandigheten, exempelvis
hygienen, att kla pa sig och kla av sig, att ata sjalv, klara av att handla
osv. Nar Glenn har bestamt sig for ndgot ar han véldigt ihardig och
energisk och gor framsteg, séger Eva.
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Kliniska former av HSP, diagnostik, behandling, HSP i Norge

Overlakare Chantal Tallaksen, Ullevals sjukhus, Oslo, informerade
om Kliniska former av HSP, diagnostik, behandling och HSP i Norge.
-Hur vanligt HSP &r vet vi inte, men vi uppskattar att det finns cirka
500-600 personer med HSP i Norge. De senaste tio aren har det skett
en explosiv kunskapsokning pa omradet, vilket innebér battre majlig-
heter for diagnostik, genetisk vagledning och uppféljning.

De diagnostiska kriterierna for HSP &r enligt Chantal Tallaksen:

1. spasticitet i de nedre extremiteterna (likt en paslagen broms)

2. hyperreflexer i de undre extremiteterna

3. positivt Babinski

4. symptomen Okar med aren

5. familjehistorik som understoder

-Om 1-5 &r uppfyllda kan man stélla en saker diagnos. Om 5 saknas ar
den troliga diagnosen HSP, men utredning behdvs.

Diagnosen HSP foreligger eventuellt vid:
a livliga reflexer i armarna

a svaghet och livliga reflexer i benen

a nedsatt vibrationssinne i ben och fotter
o stord blasfunktion

| den utredning som kan behdvas for att stalla diagnosen ingar bl a :
a rontgendiagnostik

a undersokning av ryggmargsvéatskan

o B12-brist

eventuellt ocksa:

a EMG och neurografi (se sérskilt kapitel)

a neurologisk undersokning

a ytterligare rontgenundersokningar

Differentialdiagnoser (diagnoser som kan forvaxlas med HSP):

a multipel skleros

a strukturella avvikelser i nedersta delen av nacken/ryggen

a ALD/AMN

o ALS, PLS

o varianter pa Alzheimers sjukdom (spasticitet ofta forsta symptomet)
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Sammanfattningsvis & HSP en heterogen grupp, d v s det finns stora
variationer i symptombild och genetisk bakgrund inom gruppen. Be-
hovet av sarskilda kompetenscentra ar stort.

Behandling

Det finns i dagslaget ingen botande behandling.

-Det finns olika former av symptombehandling, exempelvis sjukgym-
nastik (se sérskilt kapitel) och mediciner mot spasmer och mediciner
med avslappnande verkan.

Chantal Tallaksen informerade ocksa mer ingaende om genetisk klas-
sifikation av de dominanta, recessiva och X-bundna &rftliga formerna.
-Den vanligaste genen med dominant &rftlighet heter SPG4 och utgor
cirka 30-40 % av alla dominanta former (se mer langre fram om denna
gen som studerats narmare i CT:s egna forskningsstudier). Varje fa-
milj har sin mutation och darfor finns det troligtvis flera tusen annu ej
upptackta och beskrivna mutationer. Eftersom symptomen ar beskriv-
na for varje form ar det mojligt att ga “bakvagen” och se vilken form
man har om enbart symptomen &r kanda. Trots alla genetiska skillna-
der sa ar det anda fraga om samma sjukdom. Och vi tror oss veta att
orsaken ar ett fel i ett eller flera transportproteiner.

SPG4, som ar den vanligaste dominanta formen, &r bl a férknippad
med

o kognitiva svarigheter, d v s att tolka och bearbeta intryck av olika
slag.

a atrofisk (fortvinad) corpus callosum (férbindelsen mellan hjarnhal-
vorna)

o ataxia

a ALS fenotyp (uttryck)

-ldag ar fler &n 140 olika mutationer i genen kénda och det ror sig om
alla slag mutationer och pa alla olika stéllen pa genen. I de allra flesta
fall har man funnit varje enskild mutation hos enbart en familj. Man
har inte kunnat se nagon fenotyp-genotypkorrelation, vilket innebér att
man inte funnit nagot samband mellan symptomens allvarlighetsgrad
och mutation.

Ovrigt SPG4

o betydande skillnader i uttryck bade inom och mellan familjer
a ingen konskillnad

a mildare former vid tidig debut

o genomsnittlig debut vid cirka 30 aa

o paverkar inte livslangden

Nyhetsbrev nr 259 © Agrenska 2005 16



Glenn idag

Hereditar spastisk paraplegi

a cirka 20 % bar mutationen men har inga symptom

Né&st vanligast bland de dominanta formerna ar SPG3, som tillsam-
mans med SPG4 antas utgora 50 % av alla dominanta HSP.

-SPG1 och SPG2 ar allvarliga och komplexa former av HSP som de-
buterar tidigt (1-5 ar). Alla 6vriga former &r bara rapporterade i en
eller nagra fa familjer, sa Chantal Tallaksen.

Genetisk diagnostik &r teoretiskt mojlig néar det géller formerna
SPG1, SPG2, SPG4, SPG3, SPG7, SPG11 och SPG17. Eftersom det
ar en bade dyr och komplicerad undersokning maste behovet bedomas
fran fall till fall. Diagnostiken utfores inte som rutintest.

Chantal Tallaksen informerade ocksd om SPATAX, ett europeiskt
natverk for spinocerebellara (ryggrad/lillhjarna) stérningar, som hon
var med och startade ar 2000.

-Nétverket har sedan dess expanderat och innefattar mer &n 30 centra
(kliniker, laboratorier) i de flesta europeiska lander och nagra ytterli-
gare lander utanfor Europa, samt ett antal patientféreningar.

Chantal Tallaksen informerade ocksa om pagaende egna studier med
en kartlaggning av HSP regionalt och nationellt i Norge.

-1 forsta hand ar malsattningen att bl a kartlagga kliniska symptom och
identifiera specifika norska gener. Mer langsiktigt hoppas vi kunna
starta ett kompetenscenter som sedan samarbetar med sjukhus och
kliniker inom landet samt andra internationella center.

Chantal Tallaksen presenterade ocksa fler resultat, férutom de som
redan namnts, fran sin studie med inriktning pd SPG4-mutationen,
som &r den vanligaste dominant arftliga formen vid HSP.

Nu, ar 2005, gar Glenn sista aret pa specialskolan for synskadade.
-Blindskrift har aldrig blivit aktuellt for Glenn, eftersom hans finmoto-
rik ar sa dalig. Istallet anvander han en speciell liten bandspelare som
hjalpmedel. Han ligger i, arbetar och tranar bl a pa att klara att klara
sig sjalv s& mycket som mojligt. Vi marker darfor inte om sjukdomen
forvarras eller om den ar konstant. Nar han ar hemma pa helgerna har
ha personlig assistent och det trivs han med, séger Eva.
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Hur det kommer att bli med eget boende och sysselséttning nar Glenn
slutar pa skolan, vet man inte.

-Kanske kommer han att flytta hem ett tag, men hér, dar vi bor, finns
ju ingenting for honom att gora. Glenns stora intresse ar djur och dar-
for undersoker vi om det ar mojligt for honom att ga nagon form av
naturbrukslinje i gymnasiesérskolan, sager Eva.

Glenns syn forsamras hela tiden, synfaltet minskar och i det tunnelse-
ende han har kvar minskar ocksa synskérpan. Trots att han ser sa da-
ligt alskar Glenn att titta pa djurprogram pa TV.

-Det &r svart att tro att han ser s daligt som han gor. Men han kan
programmen mer eller mindre utantill och behdéver inte se sa mycket
for att anda tycka om att titta pa dem. Och tydligen behover han inte
kunna se sarskilt mycket for att kora sin permobil, vilket han Kklarar
alldeles utmarkt.

Sjukgymnastik har Glenn fatt dagligen under de fem ar han varit pa
specialskolan och det har han haft stor nytta av, menar Eva.
-Fortfarande kan han ga med hjélp av rullator och det ar sjukgymnas-
tikens fortjanst.

Anpassningen av hemmet, for att passa Glenn med sina sérskilda be-
hov, har varit en segsliten och jobbig historia som Eva inte garna gar
in narmare pa. Men idag fungerar hemmet bra och Glenn har de
hjalpmedel han behdver.

Glenn gar pa regelbundna lakarkontroller. Just nu diskuterar man om
Glenn kan ha nagon nytta av baklofenpump.

-De tabletter med baklofen som han fatt har inneburit att han blivit
avtrubbad och trott. Vi vet faktiskt inte hur mycket smarta han har,
eftersom han tycks ha valdigt hog smarttroskel.

Nagra atproblem har inte Glenn. Han dter mycket och garna.

-Nar han var liten hade han stora mandlar och polyper och snarkade
valdigt mycket och hade svart att svalja. Men sedan de togs bort sa har
han inte haft nagra problem varken med att snarka eller att &ta, sager
Eva.

Glenn ar musikalisk och spelar garna pa sin synt som &r utrustad med

olika synhjalpmedel som underlattar att hitta ratt tangenter. Glenn &r
inte nddbedd och avslutar besoket med att spela en sviangig skotsk Iat.
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Familjesituationen, syskonrollen

Sjukskdterska Andreas Tallborn Dellve, Agrenska, informerade om
familjesituationen och syskonrollen.

-P& Agrenska har vi intresserat oss for familjesituationen och syskon-
rollen i familjer med barn med funktionshinder, med inriktning pa
stress och vélbefinnande samt habiliteringsprocessen. | de forsknings-
projekt som jag ingatt i ville vi ocksa ta reda pa vad som ar gemen-
samt for familjer med barn med ovanliga funktionshinder i férhallande
till situationen dar funktionshindret & mer vanligt.

Att klara av, bemadstra, en familjesituation som startar i kaos i 0 m att
man far ett barn med ett ovanligt funktionshinder, ar en process utan
nagra givna losningar.

-Det stalls stora krav pa att hitta drivkrafter till forandring, att ga fran
kaos till bemastring och en insikt om vad som behdver gbras. Men
detta ar sallan nagon ratlinjig process. Nar man tycker att man precis
hittat bra I6sningar kan man, av olika skal, falla tillbaka i kaos, sa
Andreas Tallborn Dellve.

Kaossituationen innebér ofta

@ att man saknar kontroll 6ver sitt liv

o kanner brist pd kompetens att hantera situationen
a kénner existentiell radsla

o att man bara fokuserar pa sjukdomen

a ovisshet

a social isolering

Vandpunkten kan komma

a genom Kritiska reflexioner

-egna

- med hjélp av assistent

- med tiden

- p g a Okad egenkompetens

-nar barnet mar battre

-Den kan ocksa komma genom meningsskapande normalitet, livskun-
skap/l&rande och en ny sékerhet.

Nyhetsbrev nr 259 © Agrenska 2005 19



Hereditar spastisk paraplegi

Bemastring innebar att man skaffat en kontrollerad struktur pa sitt liv,
dar det exempelvis kan inga att som foraldrar forsoka ta reda pa sa
mycket som mdjligt om barnets sjukdom.

-Det finns strategier for bemastring, d v s olika satt att angripa pro-
blemen pa. Ett satt ar att fokusera pa ett problem i taget och forsoka
finna l6sningar som fungerar. Ett annat, mindre konstruktivt satt, ar att
undvika allt som har med barnets sjukdom att gora. Ytterligare ett satt
ar att bara sta ut med situationen, sa Andreas Tallborn Dellve.

Bakgrunden till ett av forskningsprojekten med inriktning pa familje-
situationen, var att det ofta ar svart for foraldrar till barn med ovanliga
funktionshinder att fa bra och relevant information och att manga kan-
ner sig véldigt ensamma.

-Det kréavs ocksa mer aktiva och kompetenta foraldrar som inte séllan
fungerar som advokater for sina familjer, vilket ofta &r ett stort pro-
blem. Det kravs ocksa mer kunskap, mer delaktighet i habiliterings-
processen och kunskap hur man béast forhandlar med sociala myndig-
heter och stddinstanser..

En fraga man stallde i projektet var om det var mojligt att forbattra
situationen (bemastringen) snabbt, med tanke pa stress, valbefinnande,
socialt stod, livskvalitet mm genom ett intensivt kunskapsprogram.

-Vi tittade pa hur foraldrarna upplevde stress och belastning fore ett
familjeprogram (intensiv familjeintervention) direkt efter programmet,
efter sex manader och efter ett ar. Det vi bl a sag var att mammor upp-
levde mer stress dn pappor t ex nér det gallde social isolering jamfort
med en kontrollgrupp. Pappor upplevde hdg foraldrastress darfor att
de tyckte att de saknade kunskap och kompetens att hantera situatio-
nen.

Né&r det galler halsa och valbefinnande tyckte mammor att de hade
sdmre halsa och mer halsoproblem &n papporna fére familjeprogram-
met. Efter programmet hade inte hélsan forbéattrats, men tréttheten
hade minskat och stodet fran partnern okat.

Kunskap om barnets funktionshinder har stor betydelse nar det géller

formagan att hantera vardagliga problem som horde samman med
barnets funktionshinder.
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Efter programmet hade bade mammor och pappor fler aktiva strategi-
er for att hantera familjens situation. Rad och tips fran bl a medicinsk
expertis togs mer vélvilligt emot.

-Det ar svart att vardera vad som &r “basta” strategien. | allmanhet ar
de aktiva val varje individ gjort bast pa sikt, bade nar det géller den
egna halsan och familjens héalsa, sa Andreas Tallborn Dellve.

Sammanfattningsvis kan man sdga att ett intensivt kunskapsprogram
kan vara till god nytta for foraldrar, sarskilt for papporna och for hel-
tidsarbetande foraldrar av bada konen.

| projekten ingick ocksa att utvardera kvalité och delaktighet i habili-
teringsprocessen fore och efter ett kunskapsprogram.

-Fore programmet skattade foraldrar till barn med ovanliga funktions-
hinder att deras delaktighet i habiliteringsprocessen var lagre i forhal-
lande till kontrollgruppen (féréldrar till barn med mer vanligt fore-
kommande funktionshinder). Efter programmet 6kade kraven pa en
bra habiliteringsprocess och ndrmade sig kontrollgruppens krav.

Syskonrollen

-Vi har p& Agrenska, under manga &r, intresserat oss for syskonens
situation och syskonrollen i familjer med barn med funktionshinder.
Syskonen och deras problem uppmarksammas séllan, darfor att famil-
jen oftast ar sa fokuserad pa barnet med funktionshindret och den fa-
miljesituation detta ger upphov till.

Under familjevistelserna har vi program for syskonen i detta ingar bl a
syskonsamtal.

-Syskonrelationen &r i allmanhet den relation man har langst i livet.
Hur den ser ut, och vilka problem den medfor, beror pa flera faktorer,
men diagnosen och dess allvarlighetsgrad spelar stor roll. Men det
finns bade olikheter och likheter i syskonrollen 6verhuvudtaget. Det ar
mycket syskonen uttrycker som ar gemensamt, oavsett syskonets dia-
gnos, sa Andreas Tallborn Dellve.

Foljande ar exempel pa vad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-
konsamtalen:
a att bli ”sedd” for den man &r och inte bara jamford
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o att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa

-Syskonen uttrycker ofta att de vill veta mycket om syskonets sjuk-

dom/funktionshinder. Om de inte far tillrackligt med information drar

de egna slutsatser och dessa kan vara mer skrammande an det som &r

verkligt.

a att bli "inslappt” och delaktig, eftersom det &r en familjeangeldgen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

-Inte séllan uttrycker syskonen att de vill félja med till doktorn, till

habiliteringen osv. Syskonens kunskap &r en “nyckel” till ett bra satt

for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpa till/ slippa hjalpa till

o att fa uppskattning nar man anstranger sig

o att bara fa vara barn och inte ha for stora krav

o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

o att fa vara ifred, ha sina saker ifred, inte bli stord

a att inte behodva kanna rédsla, k&nna sig hotad eller utsatt

a att kunna ha kamrater hemma

-Inte séallan uttrycker syskonen “svara” kanslor som de forsoker for-
halla sig till sa bra som majligt, exempelvis skam, skuld, oro, rattvi-
sa/oréttvisa, bekymmer/omsorg, kréankningar. Syskon vill ofta prata
om hur det blir ”sedan”, néar fordldrarna inte finns i livet langre. Ut-
markande ar ocksa den oerhort starka lojaliteten syskon kanner for den
egna familjen och for syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn Dellve.

| slutet pa familjeveckan informeras foraldrarna allmant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foréldrar kan forhalla sig
till syskonsituationen.

-Det handlar da oftast om de namnda fragorna. Manga syskon uttryck-
er ocksa stor gladje och tillfredsstallelse med att fatt traffa andra sys-
kon i samma situation, att fatt dela bekymmer och gladje med syskon
som forstar utan en massa forklaringar.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlikare Bitte Ahlborg och logoped Lotta Sjégreen, Mun-H-
Center, Goteborg, informerade om funktioner i och kring munnen.

Nyhetsbrev nr 259 © Agrenska 2005 22



Hereditar spastisk paraplegi

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

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

Mun-H-Center har ett nira samarbete med Agrenska sedan manga ar.
-Under Agrenskas familjevistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjalp av
sarskilda frageformular till foraldrarna om barnets tandvard och mun-
hygien samt eventuell problematik kring munmotorik och munhélsa.

Mun-H-Centers tandlékare och logoped gor ocksa under familjeveck-
an en oversiktlig undersokning av barnens munférhallanden. Saval
observationerna vid undersokningen som uppgifterna i frageformula-
ret dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center. Familjerna bidrar pa
sa vis till okade kunskaper om munnen och dess funktioner vid sll-
synta tillstand och sjukdomar.

-Genom att vanda sig till Mun-H-Center kan tandvardspersonal, annan
vardpersonal och familjer fa information och rad kring fragor om
munhalsovard, munfunktion och tandbehandling vid exempelvis HSP.

I Mun-H-Centers uppgifter ingar ocksa uthildning, 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.

Lotta Sjogreen berattade att barn med HSP kan ha nedsatt funktion i
munnen pa grund av att munmotoriken ar paverkad. Dessa barn beho-
ver stod av logoped for stimulering av tal- och &tutveckling samt
munmotorisk traning.

Bitte Ahlborg informerade om att ett barn med sarskilda behov kan
remitteras till specialist i barntandvard (pedodonti) och vid bettavvi-
kelser till tandregleringsspecialist (ortodonti).

- Ofta ar det lampligast att barnet far sin tandvard pa hemmakliniken
med barntandlakaren som resurs nar det behévs for behandlingsplane-
ring och vissa beddmningar.
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Om barnet &r angsligt eller har andra svarigheter ar det vardefullt att
ha ett forberedande samtal med forédldrarna, sérskilt infor det forsta
bestket, for att motet ska bli sa bra som majligt.

-Barnen behover regelbunden tandvard, ofta med tatare besok. Den
forebyggande tandvarden &r viktig och de tre hdrnpelarna bestar av
rena tdnder, goda kostvanor och fluor, sa Bitte Ahlborg.

Sjukskoterska Lotta Thomasson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade pa en tidigare familjevistelse om
”Barnens Bok”.

-Barnens Bok ér ett litet och behandigt fotoalbum som innehaller in-
formation om barnet och barnets funktionshinder. Meningen med bo-
ken, som egentligen ar ett arbetsmaterial som foraldrarna fyller i med
uppgifter, ar att underlatta for foraldrarna i kontakten med sjukvarden,
kommunen, skolan och andra institutioner som barnet kommer i kon-
takt med.

Den prototyp till Barnens Bok som Lotta Thomasson visade foraldrar-
na kan innehalla

a personliga uppgifter, namn, fodelsedatum, foto, grunddiagnos,
tillaggsdiagnos, dverkanslighet, kommunikationsmetod, évriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

a barnets mediciner, aktuella mediciner, styrka, dos, vem som ordi-
nerat dem, hur de ska intas, mm

o barnets mat, vad barnet &ter/inte &ter, hur mycket, mag-tarm-
problem

a specialbehandling, ex RIK

a hjalpmedel, ex stol, korsett, tippbrador, séng, sdngutrustning mm

a skola, personlig assistent, gruppbostad, vad barnet tycker om att
goral/inte gora, habiliteringsteam, viktiga telefonnummer, fler fo-
ton, osv

-Barnens Bok har jag tankt mig som en lank mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foréldrarna vill formedla och istéllet for att sjalva alltid behdva
berdtta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de dverlamna bo-
ken till personal som barnet moter. Boken ska darfor alltid vara dar
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barnet ar och bor hallas aktuell av foraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte ar nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.

Information fr&n Agrenskas barnteam

Samhallets stod

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, bade barnen med
funktionshindret och syskonen, har under dagarna aktiviteter som fol-
jer ett sarskilt schema dér 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 inh&mtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen laser tillganglig information om funktionshindret och infor
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att traffa
medicinsk och psykosocial expertis, sager specialpedagog Astrid Em-
ker, 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 halsotillstand. Det noggranna forbered-
elsearbetet ger bade barnen och Agrenskas personal trygghet under
familjevistelserna, sdger Astrid Emker.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade pé en tidigare famil-
jevistelse om samhaéllets st6d och inledde med att informera om lag-
stiftning for alla (Lagen om allméan forsakring, Socialtjanstlagen,
Halso- och sjukvardslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stéd och
service till vissa funktionshindrade) som kom 1994,
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-Ju mer stéd och hjalp och behandling ett barn med funktionshinder
behéver desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjalp- och vardinsatser.

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

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stéd och det tar mycket tid och kraft. Det
béasta man kan gora som foraldrar till ett barn med funktionshinder ar
att hitta en person som hjalpa till med ansokningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handlaggare pa forsakrings-
kassan, sa Anna Lindfors.

Lagstiftning for alla, & exempelvis lagar dar
A/ kommunen administrerar stod och hjalp t ex:
a Skollagen

a Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stdd och hjalp t ex:

o Halso- och sjukvardslagen (som inte gar att verklaga)

Har ingar bl a habilitering, psykiatriskt stod, rad och stéd enligt LSS,
hjalpmedel, sjukresor, mm

o  Forvaltningslagen, AFL-lagen om allmén forsékring. (Se sarskilt
kapitel)

Dérutover finns LSS, Lagen och stdd och service till vissa funktions-
hindrade, som ar en ”pluslag” som kom 1994, som ersatter Om-
sorgslagen som kom 1986. LSS administreras av kommunen.

Om foraldrar exempelvis anser att deras barn behdver personlig assi-
stent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa vad
som star i Skollagen om detta stod. Men det &r inte enkelt gjort. La-
garna ar inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man har.
De &r mer resonerande och Gvergripande och darmed svara att tolka..
For att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man lasa forarbeten
till lagarna och domstolsutslag.

Ett ytterligare problem &r att man &ndrar standigt i lagarna och inte
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar forandras utan

Nyhetsbrev nr 259 © Agrenska 2005 26



Hereditar spastisk paraplegi

att detta framgar tydligt. Bast ar det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har frdgorna, t ex nadgon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

LSS &r en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas. Avsi-
ketn med LSS &r att ge manniskor med funktionshinder mdéjlighet att
leva som andra. Ansokan lamnas till sérskild tjansteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.

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

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

o personer med betydande och bestdende begadvningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, féranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

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

-1 den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska komma ifraga for stod och hjalp.

I den nya lagen talas om de tio rattigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avl@sarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

a poende i familjehem eller i bostad med sarskild service fér barn och
ungdom

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

a daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta nagot att fa stod och service enligt den
nya lagen.
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-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjélp i lagen fran
1994. For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor
personkretsen och att man anséker om stéd och hjalp.

I varje enskilt fall gors en individuell bedémning av LSS-hand-
ldggaren i kommunen.

-Som ansokande foraldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig n6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan overklaga det om ni inte &r nojda.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stod fran sam-
hallet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhallets stod. Den heter "Rattig-

heter/mojligheter”.
-Det gar bra att kontakta forsakringskassan och socialtjansten och be

om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsakringskassan”, sa Anna Lindfors.

Information fran forsakringskassan

Handlaggare Britt Akerstrom, Forsakringskassan, Géteborg, informe-
rade om det ekonomiska stdd familjer som har barn med funktions-
hinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handikapper-
séttning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig féraldrapenning.
-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav ar att den sarskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (98 500 kr/ar,
2005), tre fjardedels (73 875), halvt (49 250) och en fjardedels
(24 625). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Darefter kan barnet sjalvt even-
tuellt erhalla handikappersattning.
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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-
manna kommunikationsmedel.

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

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjalvstandigt liv. Om det grundlaggande behovet, d v s hjalp med per-
sonlig hygien, pa- och avkladning, att ata och kommunicera samt att
assistenten ska vara val fértrogen med funktionshindret, uppgar till
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 ersétter i sddana fall assistansen de 20 for-
sta timmarna/vecka. Nar det galler barn maste dess behov av hjélp och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt stérre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall néar en
foralder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersatt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ ar och barn. Ersattningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa fall upp till 16 ar.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. Fér dem kan ersattning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Foraldrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis fordldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Britt Akerstrom.

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: www.so0s.se/smkh
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Center for sma handikappgrupper, Danmark
internetadress: www.csh.dk

Frambu, center for sallsynta funktionshinder
internetadress: www.frambu.no

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

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)
Internetadress: wwwa3.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/searchomim.html

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlakare Méarten Kyllerman

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Specialistlakare Magnus Pahlman

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overlékare Eva Holmberg

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Specialistldkare Magnus Thordstein
Sahlgrenska Universitetssjukhuset
413 45 Goteborg

Tel: 031- 342 10 00

Overlakare Kate Himmelmann
Regionhabiliteringen

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Box 21062

418 04 Goteborg
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Overlakare Chantal Tallaksen
Ulleval Universitetssjukhus
N-0407 Oslo

Norge

Tel: +47 22 22 86 44

Sjukgymnast Annika Blomkvist
Regionhabiliteringen

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Box 21062

418 04 Goteborg

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve
specialpedagog Astrid Emker
socionom Anna Lindfors

Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031-750 91 20

Overlakare Anna-Lena Hard

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overtandlakare Bitte Ahlborg
logoped Lotta Sjogreen
Agrenska

Box 2048

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Handlaggare Britt Akerstrém
Forsakringskassan

405 12 Goteborg

Tel: 031 700 50 00
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