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Agrenska arrangerar veckovistelser for familjer som har barn och
ungdomar med medfoédda, séllsynta sjukdomar och syndrom.
Verksamheten, som vander sig till hela familjen, ger foréldrar, barn
och syskon en unik moéjlighet att traffa andra i samma situation och
utbyta kunskap och erfarenhet. Minst lika viktigt ar att familjerna far
tid att umgas och ha roligt tillsammans.

Under en och samma vecka tréffas ett antal familjer med barn som har
samma diagnos, vistelsen varar fran mandag-fredag. Har far
foraldrarna genom forelasningar och diskussioner ta del av aktuell
medicinsk forskning, psykosociala aspekter och fa information om
olika samhallsinstanser. Barnen och deras syskon tas omhand av vart
barnteam och far information som ar anpassad efter deras aldrar.
Syftet ar att underlatta barnens och familjernas vardagsliv. Vistelserna
blir ett komplement till habilitering och sjukvard.

Under de tva utbildningsdagarna mitt i veckan har personal som
arbetar med barn med funktionsnedséattningar, samt utomstaende
foraldrar till barn med sallsynta diagnoser, méjlighet att delta i
foreldsningar.

Forelasningarna fran vistelsen bearbetas och sammanstalls till ett
nyhetsbrev som kan liknas vid ett temanummer for den aktuella
diagnosen. For att ge ytterligare en dimension pa diagnosen sa
intervjuas en av familjerna. Nyhetsbrevet gérs av Agrenskas redaktor
och forel&sarna har givetvis granskat sammanfattningarna.

Sist 1 nyhetsbrevet finns dels en lista med lank- och litteraturtips men
aven en lista med adress och telefonnummer till forelasarna.

Vid denna vistelse ar diagnosen Kongenital muskeldystrofi CMD.
Agrenska har haft vistelser inom denna diagnos 2002 och nu 2009.
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Kongenital muskeldystrofi

Kort diagnosbeskrivning

Kort sammanfattning av diagnosen, information som gatt ut till
barnteamet, foraldrar och personal pa utbildningsdagarna.

Vad ar Kongenital muskeldystrofi - CMD?

Kongenital muskeldystrofi &r en arftlig sjukdom som drabbar nyfédda
barn och som kannetecknas av muskelsvaghet, muskelslapphet och
forlamning. Symtomen upptécks ibland redan vid foédsel annars under
det forsta levnadsaret. En del modrar har till och med upplevt att
barnet rort sig lite under senare delen av graviditeten.

CMD ingar i gruppen muskeldystrofier (fortskridande
muskelsjukdomar) som &r en stor grupp med olika formar av
muskelsjukdomar som har olika grad av progressivitet.

Orsak

Orsaker &r bland annat mutationer i den gen (i kromosom 6) som ska
satta igang tillverkningen av den s.k. laminin a2 (merosin)-kedjan, ett
protein som finns framfor allt i muskler och nerver. Oavsett om
sjukdomen orsakas av merosinbrist eller mutation pa andra gener sa
beror CMD pa mutationer i arvsmassan hos bada foraldrarna.

Kéannetecken

Kénnetecken &r olika grad av muskelsvaghet, minskad muskelstyrka
och nedsatt nervledningshastighet samt férsenad grovmotorisk
utveckling och felstéllningar i leder, framfor allt hoft, fot och rygg
(skolios). Aven andningssvarigheter forekommer. De flesta barn har
en normal mental utveckling.

Forlopp

CMD kan inte botas men livskvaliteten kan forbéattras och forloppet
kan bromsas och symptomen pa sjukdomen kan lindras om man foljer
barnets utveckling och sétter in ratt behandling vid rétt tillféalle.

Paverkan och behandling

Rorelse

Behandling for varje enskilt barn bor vara anpassat efter individen och
den specifika diagnosundergrupp barnet tillhér. Den nedsatta
muskelstyrkan leder till att musklerna snabbare blir trotta.
Sjukgymnastik med bland annat stretching och vattengympa okar
uthalligheten och gor det lattare att réra sig och anvanda de muskler
man har pa ett optimalt sétt. Traning for att starka ryggen gor aven att
barnet har mojligt att kontrollera 6verkroppen och bli mer
sjalvstandigt aktiv. Kontrakturer, vissa till och med medfédda, kan
forbattras genom att man hjalper och lar barnet att andra stallningar
under dagens olika aktiviteter. En del barn far &ven genomga
operativa ingrepp for att stabilisera eller 6ka rérlighet. Rullstolar,

Nyhetsbrev nr 337 © Agrenska 2009 4



Kongenital muskeldystrofi

starullstolar, staskal, “specialbabygym”, ortoser, kryckor mm ar
vanliga hjalpmedel.

Andning

Nedsatt muskelkraft i mellangéarde, magmuskler och brostmuskler
paverkar formagan att hosta och 6kar darmed risken for
lugninflammationer. Det ar viktigt att foraldrar och kringpersonal
instrueras i hur man hjalper barnet att gora sig av med segt slem. En
del barn behdver andningshjalp i form av C-PAP/(ger positivt
luftvagstryck under hela andningscykeln mm) eller till och med
tracheostomi.

Att tugga och svélja

Barn med CMD har ofta &t- och svéljsvarigheter orsaken ar i regel en
kombination av muskelsvaghet i kékar och bettfel, ett problem som
tyvarr kan 6ka med aren. Att ata blir darfor en langsam procedur och
man bor vara observant pa om de far i sig tillrackligt med néaring.
Flera och mindre maltider under dagen kan underlatta. En del barn kan
behéva fa en Witzelfistel/katet genom buken direkt till magsacken. A
andra sidan kan viktokning vara ett annat problem pa grund av
minskad fysisk aktivitet/rorlighet. | bada fallen kan &ven en dietist
vara till hjalp.

Komplikationer

Medicinering

Man skall alltid vara forsiktig med vilka mediciner man ger till
personer med muskelsvaghet, da en del kan ha olyckliga biverkningar.
Det kan vara bra att skaffa ett medicinkort med en lista pa preparat
som barnet bor vara forsiktigt med.

Kélla;

o Agrenskas Nyhetsbrev 194 Kongenital muskeldystrofi/Jan
Engstrom

e Sammanfattning av en avhandling 2006 om ett mojligt
botemedel for CMD av Kinga Gawlik (forskare Lunds
Universitet).

e RehabiliteringsCenter for Muskelvind/ www.rcfm.dk

e National Center for Biotechnology Information/ Congenital
Muscular Dystrophy Overview/

Klinik vid kongenital muskeldystrofi

Mar Tulinius, professor, Pediatrik, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, informerade 6versiktligt om CMD.

Kongenital muskeldystrofi ingar i gruppen muskeldystrofier

(fortskridande muskelsjukdomar) som ar en stor grupp med olika
former och grader av progressivitet och de flesta ar arftliga.
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Med eller utan merosin

Vid den sa kallade klassisk kongenital muskeldystrofi saknas i 50 %
av fallen, mer eller mindre, dggviteamnet laminin 2/merosin, i
muskelfibrernas holje. 1 6vriga 50 % av fallen finns ingen brist pa
merosin.

Laminin 2/merosin, &r ett viktigt &mne som bland annat behdvs vid
nybildning av muskelceller och som stabilisering av muskelcellernas
hoélje/membran. Laminin 2 ar lokaliserad till basalmembranen i
skelettmuskler, i perifera nerver, i hud och i moderkakan.

Kéannetecken for klassisk CMD med merosinbrist sa kallade

MDCI1A éar:

Muskelsvaghet/hypotonus fran nyfoddhetsperioden — 6 man

Generell muskelsvaghet och muskelatrofi

Uttalad forsening av motorisk utveckling

Flera kontrakturer/ledfelstallningar och leddeformiteter

Varierande andningssvarigheter/insufficiens -

uppfédningsproblem

Normal mental/kognitiv utveckling hos de flesta

e Fo6randringar i hjarnans vitsubstans vid MR undersékning

e Hog koncentration av muskelenzymet kreatininkinas/CK i
blodet

e Relativt stabilt tillstand

e Hijartat; vansterkammarpaverkan kan forekomma

e Paverkan pa motoriska nerver, och dven sensoriska nerver

Andra CMD med normal mental/kognitiv utveckling

Detta ar en heterogen grupp dar undergruppen Ullrich &r den nast
vanligaste formen, tidigare kallad merosin positiv. Dessa barn har
overrorliga leder i armar och ben/distalt och ledkontrakturer ndrmare
balen. De har dven varierande motoriska svarigheter.

Hos barn med andra typer &n klassisk CMD, exempelvis Fukuyama,
Muscle-Eye-Brain Disease och Walker-Warburg, ar muskelsjukdomen
kombinerad med hjarnmissbildningar och utvecklingsstérning.

Muscle-Eye-Brain Disease, hos barn med denna diagnos ses foljande
symtom; muskelsvaghet fran tidig alder, uttalad forsenat motorisk
utveckling, svar utvecklingsstorning, ledkontrakturer och spasticitet,
proximal muskelsvaghet, svar narsynthet med fortskridande
synnedséttning, hogt serum-CK-koncentration. Sjukdomen har ofta ett
svarartat forlopp.

Walker-Warburg Syndrome, hos barn med denna diagnos ses
foljande symtom; svara dgon och extremitets kontrakturer vid
fodelsen, svar utvecklingsstorning med missbildningar av centrala
nervsystemet/CNS, hogt serum-CK-koncentration. Aven denna form
av sjukdomen har ofta ett svarartat forlopp.

Nyhetsbrev nr 337 © Agrenska 2009 6



Kongenital muskeldystrofi

Undersokningar for alla CMD diagnoserna

For att stalla diagnos pa patienter med misstankt kongenital
muskeldystrofi behéver man ta dela av sjukdomshistorien/anamnes
och gora en klinisk undersokning. Aven blodprover och da med tanke
pa eventuellt forhojt serum-kreatinkinas/CK. Andra undersokningar
ar; elektromyografi/EMG som mater muskelcellernas elektriska
aktivitet och NCV som mater nervledningshastighet, ultraljud av
skellettmuskler, muskelbiopsi, méatning av muskelstyrka och motorisk
funktion.

-Det ar viktigt att sedan fortsatta att folja muskelfunktion, ledrorlighet
och lungkapacitet for att ligga steget fore och kunna ingripa innan det
blir akuta problem. Aven nattliga matningar pa andningen ar av varde,
for om man ar svag i andningen sa ventilerar man sig ofta daligt
nattetid.

-Sedan behdver det inte vara ett tecken pa att muskelmassan
forsamrats nar barnet véxer, utan att den ckade langden paverkar
formagan att styra kroppen sa kallad havarmseffekten. Tyngre och
langre med samma muskelmassa kan ge en nagot samre funktion.

Symtom och Behandling

Idag finns det ett Vardprogram som stéd och den behandling som kan
bli aktuell &r sjukgymnastik och arbetsterapi for att stimulera rorlighet
och utnyttjande av muskelkraft och kontrakturbehandling samt
ortopediska operationer. Men ocksa andningshjélp, behandling av
mat- och svaljproblem, ortopediska hjalpmedel och genetisk
vagledning brukar vara viktiga delar. Se mer om detta under sarskilda
kapitel.

Lungfunktion och grad av symtom varierar

Svaga in- och utandningsmuskler och styvhet i bréstkorgen med
minskad rorlighet ger problem med att ventilera lungorna ordentligt
men dven dalig hoststét och sekretproblem. Aven ryggradskrokning
bakat och atsidan/kyfoskolios leder till minskad lungvolym/kapacitet.
Manga barn har ocksa svaljningssvarigheter med risk for att satta i fel
strupe/aspiration

Nattlig hypoventilation ger morgontrétthet, huvudvark, illamaende,
allman trétthet, orolig somn, tillvaxtproblem. Dessa barn far ocksa
aterkommande nedre luftvagsinfektioner och sura
uppstotningar/gastroesofagal reflux.

Akuta infektionsproblem i andningsvagarna

Vid luftvagsinfektioner finns risk for otillracklig andningskapacitet
och det kan da vara av vérde att anvanda andningshjalpmedel sa
kallad "non-invasiv ventilation” i form av BPAP/CPAP/VPAP, vilka
bland annat ger positivt luftvagstryck under hela andningscykeln och
gor att lungblasorna (alveolerna) inte faller ihop under utandning.
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CPAP = Continuous Positive Airway Pressure
BPAP = Bilevel Positive Airway Pressure, BilevelPAP ar ett
inregistrerat varumarke

— Dessutom bér man vara frikostig med antibiotika samt utokad
sjukgymnastik — sekretmobilisering och andningsgymnastik. Manga
anvander ocksa rensugning av slem med hjalp av en Insufflator-
exsufflator/hostmaskin

Upprepade andnings och infektionsproblem

Vid upprepade luftvagsinfektioner bér man kontrollera om barnet har
nattlig nedsatt andningskapacitet och sura
uppstotningar/gastroesofagal reflux. Det kan behdvas férnyad och
utokad Sjukgymnastbeddémning —
slemmobilisering/andningsgymnastik i olika former.

— Har tycker jag att man kan vara mer frikostig med forebyggande
antibiotika och dven pneumokockvaccination och arlig
influensavaccin.

Kronisk andningssvikt

Vid standigt aterkommande problem sa bor man 6vervéga att anvanda
CPAP-BPAP under langre period pa dagar och nétter eller i vissa fall
tracheostomi och respiratorbehandling. Regelbunden uppféljning av
ventilationsbehandling var 3-6 man gor ocksa att man snabbare
upptacker risker och problem sa att man hinner behandla i tid. Det kan
aven vara av véarde att se dver sittstallning och hur mycket skoliosen
paverkar andningskapaciteten samt om barnet far i sig tillrackligt med
naring. Brist pa naring paverkar infektionskansligheten,
lakningsprocessen och aterhamtningen efter en infektion.

Individuellt anpassad medicinering med RNA-terapi

Hittills har behandlingen vid CMD endast varit symtomatisk det vill
sdga man behandlar for de symtom som uppstar. Men nu finns det
forskning inom andra muskeldystrofiska sjukdomar som pa sikt kan
leda till en forbattring av sjalva sjukdomen.

Vid nagra nya studier i angransande muskelsjukdomar har man genom
RNA-terapi (paverkan pa RNA-strangen) kunnat "korrigera” det
genetiska felet, detta med hjéalp av en injektion (av oligonucleotide) i
muskelvavnad. Vid muskelbiopsier tagen fyra veckor efter injektionen
kunde man se nytillkommet dystrofin i ett flertal av muskelfibrerna.
Med denna typ av RNA-baserad behandling hoppas forskarna 6ppna
majligheter till en helt ny kategori av mediciner.

-Vid denna typ av behandling maste man veta mer precist vilken
brist/defekt i arvsmassan patienten har for att kunna lyckas.
Antagligen ar det dven sa att behandlingen blir livslang och att det &r
viktigt att ga in med den sa tidigt som mojligt.

(Om ni vill lasa mer om studierna gé in p& ProSensa http://prosensa.eu/)
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Sjukdom Gen Kromosom Protein
Merosin brist | LAMAZ2 6022 Merosin
Ullrich 1 Col 6A1 2192 Collagen VI
Ullrich 2 Col 6A2 2192 Collagen VI
Ullrich 3 Col 6A3 203 Collagen VI
Rigid spine SEPN1 1p3 Selenoprotein
Walker- POMTL1 9934 Protein-O-Mt
Warburg
Muscle-Eye- | POMGNT1 1p3 O-linked
Brain mannose beta
1,2-N-acetyl-
Gat
Fukuyama FCMD 993 Fukutin
CMD1D LARGE 22q1 Glykosyltrans-
feraselike
protein
CMD1C FKRP 19913 Fukutinrelated
protein
CMD med ITGA7 12913 Integrin alpha-7
ITGA7
mutationer

Genetik vid kongenital muskeldystrofi

Introduktion

Arftlighet ar en av de viktigaste orsakerna till sjukdom. Mekanismerna
kan variera, allt fran avvikelser i kromosomernas antal eller utseende,
till férandringar i genernas minsta byggstenar. Detta kan ge upphov
till svara sallsynta diagnoser. Genetiska faktorer ar ocksa en
medverkande orsak till folksjukdomar. Under senare ar har
kunskaperna om genetiska orsaker till sjukdom 6kat och denna
kunskap borjar alltmer utnyttjas i sjukvarden.

Eva Holmberg &r dverlakare pa avdelningen for klinisk genetik,
SU/Sahlgrenska Goteborg, hon forklarar 6vergripande de genetiska
aspekterna vid CMD.

— Patienterna kommer till oss for genetisk vagledning via remiss.
Arftlighetsfragor galler inte bara patienten sjalv utan hela familjen.
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Utifran kunskap om sjukdomen, dess arftlighet och utifran eventuella
resultat av genetiska test informeras familjen. Det skall ge
personen/familjen s& mycket kunskap och forstaelse att de kan ta egna
informerade beslut, sdger Eva Holmberg.

| DNA-molekylen, som finns i varje cellkarna, finns all information
som kroppens olika funktioner behdver for uppbyggnad eller
amnesomsattning. DNA-molekylen, som ar en 2 meter lang
dubbelspiral, delas upp i kromosomer, de forsta 22 kromosomparen
kallas autosomer och &r precis lika hos man och kvinnor, medan det
sista paret - kdnskromosomerna - skiljer sig at mellan kdnen. Kvinnor
har normalt tva X-kromosomer (XX) medan man har en X och en Y
kromosom (XY).

— | kromosomerna som bestar av DNA/deoxiribonukleinsyra finns
vara arvsanlag, generna, som man idag uppskattar ar ca 23 000 till
antalet. Generna ligger som pa ett parlband pa givna platser pa
kromosomerna. | dessa anlag kan mutationer uppsta, tillfalligt
uppkomna foréndringar, ungefar en mutation/miljon celldelningar.
Dessa mutationer innebadr en mojlighet for kroppen att dndra sig efter
nya behov, men kan tyvarr ocksa ge upphov till sjukdom beroende pa
var mutationen sitter. Nar en mutation har uppstatt ar den arftlig till
nésta generation, sa Eva Holmberg,

Blir det ett fel i de "byggstenar” generna bestar av, det vill séga en
mutation, bildas felaktiga protein vilket kan leda till sjukdom.

Genetik vid CMD

Kongenital muskeldystrofi kan delas in i icke syndromisk, det vill
séga utan flera samtidigt upptradande sjukdomstecken och
syndromiska det vill séga de som har flera sjukdomstecken. Hos de
med klassisk CMD (icke syndromatisk, se sid 6) har 50 % total
merosinbrist/laminin 2 brist (se sid 6) och 22 % har delvis
merosinbrist, 6vriga har okand orsak. Sa finns det syndromisk CMD,
exempelvis; Fukuyama, Muscle-Eye-Brain Disease och Walker-
Warburg (se sid 6).

Laminin 2 och andra gener

— LAMAZ genen ar lokaliserad till kromosom 6 (6g22-g23) och &r en
stor gen och det finns manga olika mutationer identifierade men det
finns ingen “vanlig” mutation som manga har. Andra former av CMD
ar orsakade av andra gener som sitter pa andra kromosomer.

— Kénner man till gendefekten hos en individ i sldkten kan man
relativt enkelt undersoka om andra sléktmedlemmar har samma
defekt. Intressant &r att samma gendefekt kan ge olika svara symptom
hos olika individer. Detta kallas att sjukdomen har varierande
expressivitet.
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Recessiv arftlighet

— Vid recessiv arftlighet kravs det ett sjukt anlag fran vardera
foraldern for att ett barn ska fa sjukdomen. Eftersom vardera foréldern
har dubbel uppséttning anlag dér ett &r sjukt och ett friskt ar risken for
att fa ett sjukt barn 25 % vid varje graviditet. Och 2/3 av de friska
barnen som foraldrarna far ar anlagsbarare.

Frisk, anlagsbérande Frisk, anlagsbarande
kvinna an
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Figur. Auntosomalt recessiv nedérvning

Eftersom CMD med merosinbrist ar en sjukdom med sa kallad
recessiv arftlighet har en mutation i Laminin 2-genen uppstatt nagon
gang i tidigare generationer i bada foraldrarnas slakter. Mutationen
kan finnas i manga led utan att ndgon har symtom. Det ar forst nar tva
personer, som ar bérare av samma anlag, mots som just deras barn kan
fa sjukdomen. Det ar samma arftlighet vid alla typer av CMD men dar
ar det andra, ibland okanda gener som fororsakar sjukdomen. Anlaget
for CMD med merosinbrist bland befolkningen i allménhet ar séllsynt,
ca 1/100 bar pa detta anlag.

— Risken for ett friskt syskon (som har 2/3 risk att vara anlagsbarare)
att traffa nagon med samma anlag och darmed riskera att fa ett sjukt
barn, & mycket liten (1/600), sdger Eva Holmberg.

Fosterdiagnostik

— Har man hittat bada mutationerna i LAMAZ2 genen pa prov fran
person med sjukdomen i familjen, kan fosterdiagnostik géras med
DNA analys pa celler fran moderkaksprov. Detta kan tas i
graviditetsvecka 10+. Har mutation inte identifierats och det ar en
saker CMD med merosinbrist i familjen kan fosterdiagnostik goras sa
att man mater forekomsten av laminin 2 med antikroppar i celler fran
moderkaksprovet. Detta kan kombineras med DNA analys med
markorer som kan skilja pa den “friska” respektive “sjuka” kromosom
nr 6. Utredning for att se vilken metod som ar mojlig att anvanda i den
enskilda familjen maste goras i god tid innan graviditet.

— Har man kand mutation i slakten vid nagon av de andra formerna av
CMD é&r det mgjligt att gora fosterdiagnostik aven for dessa.
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Forandringar i muskel

Professor Anders Oldfors, avdelningen for patologi, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Géteborg, informerar ndrmare om férandringar
i musklerna.

— Pé den avdelning jag arbetar pa gor vi mikroskopiska analyser av
vavnadsprover fran exempelvis tumarer, totalt sett blir det cirka 1000
000 analyser/ar. Aven vid diagnostik av muskelsjukdomar kan man ha
god hjalp av mikroskopisk analys av muskelvavnaden.

En muskel ar uppbyggd av ett stort antal muskelfibrer/celler som &r
langa (kan vara upp till 10 cm) dessa muskelfibrer kan ha flera hundra
cellkérnor, och de &r packade buntvis.

-Varje fiber ar inte mer an 5/100 mm i diameter och kan darfor inte
ses med blotta 6gat, sdger Anders Oldfors och visar mikroskopiska
tvarsnitt av ett antal muskelfibrer tillsammans med blodkérl och
nervgrenar.

Den motoriska enheten

Aktivitet i musklerna styrs av hjarnbarken som skickar signaler till
musklerna via nervceller till nedre motorneuron i ryggmargen, dar det
sker en omkoppling till nya perifera nervceller och vidare via
utskott/synapser som har kontakt med muskelcellerna. Detta system
kallas den motoriska enheten.

Det finns tre typer av muskelfibrer. En typ av fibrer/celler ar
langsamma och uthalliga, de innehaller mycket mitokondrier (sma
organeller i cellernas cytoplasma) och forbrukar mycket syre/energi.
En annan typ ar snabba, med dalig uthallighet och de samlar latt
mjolksyra. Den tredje typen ar en mellanform.

-Muskelns sammansattning av olika fibertyper beror pa muskelns
uppgift. Till viss del ar det mojligt att trana sig till den ena eller andra
sammansattningen, men hur det ser ut beror till storsta delen pa anlag.

Cellmembran/héljen avgransar varje fiber mot omgivningen och
muskelmembranet runt den enskilda fibern kallas sarkolemma. Inne i
cellen finns tradar av protein som bildar langa kedjor som stabiliserar
och haller formen pa cellen samt skyddar den mot skador. Aktin (et
protein som tillsammans med proteinet myosin svarar for muskelkontraktionen) ar ett &mne som
ar viktigt, Laminin, Sarcoglycan, Dystroglycan &r andra. Hallfasthet i
cellmembranet &r viktigt men vid CMD fattas det delar av dessa
proteiner.

De senaste tio aren har forskningen pa omradet lett fram till att man
idag kan identifiera och darmed ocksa farga in ett stort antal proteiner,
t ex dystrofin vid Duchennes muskeldystrofi och merosin vid CMD.
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Laminin 2/merosin finns normalt pa membranets yta, vill man se om
det & merosinbrist sa kan man med hjalp av antikroppar mot merosin
farga in ett muskelprov och se om det finns, inte finns eller finns i
begransad utstrackning.

— Idag klarar vi av att identifiera vilket protein som saknas vid 50 %
av alla muskeldystrofier, séger Anders Oldfors.

Ar det fraga om merosinbrist, som vid CMD, s ar det nastan alltid
fraga om total brist, men i nagra fall ar bristen partiell. En partiell brist
kan vara sekundar, det vill sdga nagot annat amne som merosin faster
pa saknas primart.

Stamceller och makrofager

Nar det blir en skada pa ett segment/del av muskeln, dor
muskelcellerna i det segmentet och de sa kallade stamcellerna som
ligger i anknytning till muskeln borjar da dela pa sig och smalter ihop
med makrofagerna (makrofager eller atarceller &r en typ av vita blodkroppar som ingar i det
ospecifika immunforsvaret) 0ch bildar en ny muskelcell, det blir en sa kallad
reparation som pagar under nagra veckor. Detta hander normalt vid
slag mot muskel eller aktiv sport.

— Vid CMD bli skadan kronisk pa muskelfibrerna och ger storre
utstrackning upphov till inflammation, arr-, bind- och fettvav som inte
ar lika elastisk som muskelfibrerna, reparationsfunktionen racker helt
enkelt inte till, s&ger Anders Oldfors.

Barn med CMD har ofta hdga CK-varden vilket ar ett tecken pa
muskelcellsskada

Fraga; Hur bra ar det att trana med muskeldystrofi, for vid traning
blir det ju normalt skador. Hur ar det med stretching?

— Att ta ut rorligheten tror jag inte skadar muskelfibrerna for gér man
inget sa blir det kontrakturer och detta maste man motarbeta. Nar det
galler traning sa ar det svart att svara pa om gransen gar vid
traningsverk eller langt innan, sager Mar Tulinius.

Ryggdeformiteter vid kongenital muskeldystrofi

Rune Hedlund, professor, Ortopedmottagningen, SU/Sahlgrenska,
Goteborg

— Flera av de muskulara dystrofiska sjukdomarna sa som Duchennes,
Beckers, Spinal muskuldr atrofi och Kongenital muskul&r dystrofi,
liknar varandra nar det géller problem med ryggen och da framfor allt
med skolios (sned rygg, krokning av ryggraden i sidled, C- eller S-
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formad och engagera bade hals-, brost- och landryggen). Skoliosen
kan debutera mycket tidigt, berattar Rune Hedlund.

Syfte med skoliosbehandling &r att forebygga eller atgarda
deformeringen av balen och dar igenom dven forebygga den negativa
andningspaverkan som en skolios kan ha pa lungfunktionen och
motoriken i balmuskulaturen. Men syften ar ocksa att forbattra sitt-
och armfunktionen.

Behandling av ryggdeformiteter

— Korsett eller operation &r det enda som fungerar. Med en korsett kan
man rata ut vinklar pa 25-45°, genom operation mer an 45°. Detta ar
givetvis generella matt som maste sammanstéllas och varderas med
andra symtom hos barnet.

Korsett ar forstahands alternativet och anvands i princip bade dag och
natt. Men behandlingen bér vara mycket individualiserad. Det finns
tva former av korsetter dels stodkorsett och sedan korrigerande
korsett. Med en korsett kan man férdrdja en operation men den botar
inte kréken, menar han.

Det finns manga olika operationstekniker som Rune Hedlund visar
rontgenbilder pa och berattar om. Alla operationerna innebar att stag
och/eller bentransplantat opereras in.

— Resultaten brukar bli bra trots stor kirurgi. En och annan blodpropp
forkommer, det stora problemet ar risken for lunginflammation hos
dessa barn men det finns ocksa uppsta trycksar. Det postoperativa
forloppet brukar barnet klara av bra, sd man skall inte skjuta pa
operationen tills barnet hunnit bli for daligt i sin lungkapacitet. Den
postoperativa varden med mobilisering och andningsgymnastik ar
omfattande och tar kraft och energi av bade barnet och 6vriga
familjen. Det gar att operera barnet redan under forsta levnadsaret.

Véaxande stag en ny metod

— Det finns en ny operationsmetod med sa kallade "véaxande stag”,
vilket ger en successiv utdragning av en krokig rygg. Stagen som
opereras in "jackas upp” tva ganger per ar, en operation (uppjackning)
tar cirka 30 min. En stor fordel ar att bréstkorgen kan utvecklas
normalare. En negativ del daremot &r att om man paborjar denna typ
av operationsbehandling vid, till exempel tre ars alder, sa blir det
manga operationer innan man vuxit fardigt vid 12 ars alder. Barnen
brukar klara dessa stora operationer och transplantat férvanansvart bra
och kan relativt snabbt ater borja leka och fortsatta att fungera
normalt. Man kan till och med operera vid 1 ars alder, barn har en
snabb lakférmaga och frisk vavnad.
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Ortopediska aspekter

Ragnar Jerre ar dverlakare vid Barnortopeden p& SU/Ostra, Géteborg

— Barn med ovanliga sjukdomar har ofta multipla svarigheter och
behover darfor alltid hjalp av flera specialister i team-samverkan. Nér
det géller barn med CMD sa bestar ett lampligt team av
Habiliteringslékare, Neuropediatriker, Tandlakare, Ortoped,
Ortopedingenjor, Ortopedtekniker, Sjukgymnast och Arbetsterapeut,
sager Ragnar Jerre.

Hoft-, kna- och fotleder &r de omraden som ortopeden framfor allt
arbetar med nar det galler barn med CMD. Ortopedens uppgift ar att
motverka kontrakturer/felstaliningar, stabilisera leder och forhindra
luxationer.

Muskular balans

Barn med CMD har muskler som ar ”svaga” och generellt inte riktigt i
balans. Har man en muskelsjukdom sa tanjer sig inte musklerna som
hos friska barn under tillvaxt. Den svaga muskeln far ge med sig for
den starka. Detta resulterar i att lederna kan bli felstallda.

Hoftled

Hoftens kulled gar att réra i alla riktningar. Det ar viktigt att kulan
forblir rund, men det &r inget problem for barn med CMD. Daremot sa
blir musklerna korta och de vill gérna drar ihop sig med risk for
hoftluxation/hoftkulan glider ur led. Hoftledsluxation leder ofta till
smarta, ett forsamrat staende och &ven sittande, darfér bor dessa
forhindras.

Vad gor man for att undvika luxationer?

— Sjukgymnastik, traning, framfor allt stretching, ar viktigt och har
behdver barnet hjalp av bade foraldrar och kringpersonal. Man kan
ocksa anvéanda ortoser, en slags plastskena, som passivt tanjer den
starka muskulaturen. Sta traning ar bra for att starka skelettet och dven
for valbefinnandet. Ar musklerna sa svaga att ett eget stdende inte ar
mojligt s& kan man anvéanda ett staskal, sager Ragnar Jerre.
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— Ser vi trots konservativa atgarder att hoftleden haller pa att glida ur
led kan vi tillgripa operation. Den enklaste atgarden &r att dela de star-
ka musklerna, det vill séga, de muskler som drar ihop benen och bdjer
hoften. Ingreppet kallas adduktor-iliopsoastenotomi och efter
ingreppet far barnet ha en sé kallat A-gips (varje ben gipsas med en
pinne mellan benen som haller isér benen) under 3 veckor, fortsatter
han.

Den muskuldra imbalansen kan ocksa leda till att skelettet blir
felstallt, larbenshalsens lutning i forhallande till larbenet 6kar. Man
kan da gora en variserad femurosteotomi, det vill séga man tar ut en
kilformad bit vid larbenets 6vre del och fixerar benandarna till
varandra med plattor och skruvar, ofta ar aven ledskalen for brant.
Aven detta kan atgardas operativt vid samma tillfalle. Efter
operationen kan det vara pafrestande for barnet att ligga i A-gipset
under de foljande 6 veckorna.

— Det ar ratt stora ingrepp, sa det tal att dvervaga om man skall géra
operationer eller ej. Tyvarr lyckas vi inte alltid, eller s tillater inte
barnets allmantillstand ett operativt ingrepp, sa pa vissa barn later man
barnets luxation vara kvar, sager Ragnar Jerre.

Knéled

Kndleden stabiliseras av framfor allt korsband och ledband men dven
av muskulaturen. Antingen kan senorna pa framsidan vara for starka
eller pa baksidan vilket gor att knaleden blir stel och oflexibel. En
creutzskena kan forebygga kontrakturer i knéana.

— Det gar att dela pa olika muskler runt knaet for att rata ut leden.
Barnet skall ju ha mojlighet att trana och sta och slippa sta med bojda
knén.

Foten

— Den vanligaste orsaken nar det géller muskular obalans i foten ar
spetsfot, det blir da svart att halla foten pa plats. Férutom stretching
finns hér nattskenor att prova med for att rata upp foten. Det ar viktigt
att de trycker pa lagom, man skall ha ett lite glapp. Daremot skall
behandlingsskenor trycka maximalt och sitta pa i max 30 min, sager
Ragnar Jerre.

Det gar aven att operera en spetsfot och det finns flera alternativ som
Ragnar Jerre berattar om och visar bilder pa. Till 90 % anvandes
perkutan fraktionerad akillesseneforlangning. Detta &r ett relativt latt
ingrepp och barnet far ett underbensgips i efterforloppet. Annan
fotfelstallning kan vara att foten svanger inat eller utat, aven detta kan
behodva atgardas genom operation. Senorna kan flyttas pa olika sett pa
foten, eller sa kan man steloperera inne i foten med hjalp av
bentransplantation av eget benmaterial. Det gar ocksa att ta bort en kil
i foten, eller gora en total steloperation av hela foten.
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Vad ar flernivakirurgi?

Istallet for att gora flera ortopediska ingrepp under ett barns uppvéxt
sa korrigeras bade mjukdelar och skelett pa samma gang, man gor
alltsa alla korrigeringarna vid samma tillfélle.

Hur ar det med vibrationsstaende?
— Vi vet &nnu inte riktigt hur detta fungerar, men vi vet att det finns ett
samband med staende och bentathet, sager han.

Sjukgymnastik och arbetsterapi (uppdatering fran 2002)

Sjukgymnast och med.dr. Anna-Karin Kroksmark och arbetsterapeut
Britt-Marie Eriksson, Regionhabiliteringen, Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus, Goteborg, informerar om sjukgymnastik och
arbetsterapi vid CMD.

Habilitering ar att utveckla ny férmaga, att férebygga och minska
svarigheter i det vardagliga livet pa grund av funktionsnedsattningen
och tillganglighet.

— Regionhabiliteringen Véstra Gotaland har ett NMS/neuromuskelart
team som samarbetar med den lokala habiliteringen och traffar barnen
1-2 ggr per ar. Vi arbetar genom insatser via barnets natverk eftersom
det behovs regelbunden och frekvent uppféljning som lattare gors pa
plats. Aven genom regelbundna uppfoljningar férbereder vi barnen
och familjerna pa aktuella atgéarder. Det borjar vaxa upp allt fler NMS-
team runt om i Sverige, sager Anna-Karin Kroksmark.

— Den habilitering vi kan erbjuda vara patienter innefattar fyra olika
kunskapsomraden; det medicinska, det psykologiska, det sociala och
det pedagogiska.

Innehallet i behandlingsinsatserna utgar fran FN: s Barnkonvention
som sager "att ett barn med fysiskt eller psykiskt handikapp bor fa ett
fullvardigt och anstandigt liv under férhallanden som séakerstéller
vardighet, framjar sjalvfortroende och mojliggor barnets aktiva
deltagande i samhallet”. Ett barn har ratt att fa basta uppnaeliga halsa
och rétt till sjukvard och rehabilitering”.

Nér det galler CMD mer specifikt arbetar habiliteringen med féljande
omraden: muskelsvaghet, kontrakturer, ryggproblem, respiration
och handfunktion.

Muskelstyrka

— En frdga manga foraldrar till barn med CMD undrar 6ver & om
barnen ska trana muskelstyrkan och hur den i sa fall ska tranas. Vi
rekommenderar mattlig traning. Vad som menas med detta varierar
fran fall till fall. Har barnet traningsvark har traningen varit for hard
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och risken finns da att de skora cellmembranen i muskelfibrerna
skadas. For lite traning ar lika skadlig som for mycket och darfor &r
det viktigt att forsoka finna den ratta nivan. | de flesta fallen kanner
barnen sjalva hur mycket de orkar med.

Traningen hos de yngre barnen bor inriktas pa att stimulera till
aktivitet. Vattenlek och simtréning &r bra och rolig traning och
detsamma géller cykling. Vanlig lek &r den bésta traningen for de
yngre barnen. | 6vrigt behdver traningen inte vara sa pretentios.
Normal aktivitet racker langt.

Strama muskler kan bland annat bero pa, muskelinbalans, inaktivitet
eller ett speciellt rorelsemdnster, dar barnen utnyttjar bristande
muskelstyrka bast. Bojmuskeln dr ocksa oftast lite starkare an
strackmuskel och detta gor att man lattare utvecklar kontrakturer. Fett
och bindvéav som lagras in i muskulaturen kan ocksa géra muskeln
stram och stum.

— En del barn fods med stramhet i muskulaturen, vilket beror pa att de
inte rort sig pa ett normalt satt under fosterlivet. Hos de flesta barnen
ar orsaken till stramhet en kombination av ndmnda faktorer.

Kontrakturer
| storsta mojliga utstrackning &r det viktigt att undvika att stramhet
och att kontrakturer uppstar.

— Kontrakturer ger saimre mojligheter att anvanda musklerna effektivt,
de ger smarta nar rorligheten provoceras och de paverkar
skelettutvecklingen under tillvaxten. Daglig stretching av strama
muskler motverkar uppkomsten av kontrakturer. Stretchingens langd
varierar fran fall till fall och avpassas mer pa en kansla for vad som ar
rimligt. Stramhet i vadmuskulaturen kan paverkas positivt med hjalp
av nattskena. Ibland kan ortopediska operationer vara enda sattet att
forlanga korta senor och muskler. Handortoser som anvands pa natten
kan fordroja kontrakturer i handerna.

Symmetriskt staende

Symetrisk staende fungerar som stretching och motverkar dessutom en
eventuell skoliosutveckling. Staskal, stastativ, helbensortoser och
starullstolar &r bra hjalpmedel fér en del av barnen.

— Vi vet att det &r bra att std lange, garna tva timmar men det behover
inte vara i ett strack.

Funktionellt sittande

Sittstaliningen kan vara mer eller mindre aktiv och funktionell och bor
ge optimala forutséttningar for barnet att anvanda armar och hander.
Men den bor ocksa vara sadan att den ger komfort, stabilitet och
forebygger felstallningar och skolios. Dessutom skapar funktionell
sittstallningen battre andning och matsméltning.
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— Vi tittar pa barnets sittstallning i olika avseenden, t ex ryggens och
backenets stallning, om axlarna ar horisontella, huvudets position, om
laren ar parallella, fotstallning, rorelseformaga och rackvidd. Vi tittar
ocksa pa stolens utformning, hur sits, ryggstod, armstod, nackstod,
fotplattor ser ut och hur joysticken &r placerad om stolen ar en rullstol.

— Vi kan dven gora matningar med hjalp av en tryckregistreringsmatta
som maéter tryckfordelning under sittbenskndlarna och registrerar
vardet i ett dataprogram. Denna analysmetod anvands for att utveckla
rétt sittstallningen i rullstolen.

Arm- och handfunktion

Barnets handfunktion paverkas av minskad styrka i handerna och
inskrénkt ledrorlighet. Genom en god sittstallning och genom att
stimulera till rérelser i olika leksituationer kan handfunktionen
paverkas gynnsamt. Daglig stretching av handen och underarmens
muskler ar viktigt om musklerna borjar bli korta.

— Den finmotoriska férmagan &ar daremot god och har kan barnen
manga ganger, jamfora sig med sina jamnariga kompisar. Att spara pa
sin totala dagliga kraftanstrangning ar nagot som barnet kan behéva
hjalp att se 6ver. Fa hjalp med vissa "trakigare” saker for att orka med
att gora de roligare.

Andning
En del barn far problem fran andningsvagarna;
« Dalig hoststot
» Svaga andningsmuskler
o Styvhet i brostkorgen
» Skolios - korsettbehandling
» For liten mangd luft och sekretproblem

Dalig hoststot beror pa att man &r svag i de muskler som skall skjutsa
pa nar man skall hosta ut. Men &ven svag andningsmuskulatur, styvhet
i bréstkorgen paverkar detta. Skolios paverkar ocksa och sammantaget
begréansar detta hur mycket luft man kan ta in och att slemmet stannar

kvar.

Sekretproblem med slemproppar i de sma bronkerna innebér att
lungvéavnaden inte blir ventilerad bakom slemproppen. Svarigheter att
hosta upp sekretet 6kar risken for lunginflammation.

Behandling for luftvagarna

— Regelbundna véandningar nattetid ar bra och vissa foresprakar
dréanage, det vill séga, att flytta slemmet med tyngdkraftens lag, om
detta verkligen hjalper vet vi inte, men manga upplever att de blir
hjélpta.

Det finns motstandsandning med PEP (finns som PEP-mask, PEP-ventil med
munstycke, vattenflaska med slang, s.k. sluten lappandning) tanken &r att man skall flytta
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slemmet utdt i bronktradet. Aven CPAP- en apparat som ger positivt
luftvagstryck under hela andningscykeln och gor att lungblasorna
(alveolerna) inte faller ihop under utandning. Instruktioner om
hosthjalp, ibland &r det sittande eller liggande och ibland kan man
behdva ge ett litet buktryck. Sa finns det en hostmaskin den trycker in
lite luft och suger ut slemmet.

— Vibrationer som var populért tidigare dr inget som man anvander
just nu, men det kanske kommer tillbaka. Hermans som ar med pa
denna vistelse hans hostmaskin har tillexempel en ny vibrator.

ADL

Att na saker ar viktigt for deltagande, prova med griptang eller placera
foremal nara och i lagom hajd, bord &r bra som lekytor. Andra
faktorer som underléttar och stimulerar barnet till delaktighet ar;

» KIlé&dernas utformning — stor halsringning, raglanarm, inga
muddar, mjukt tyg

« Atasjalv - latta glas, latta bestick, sma latta bordskannor,
sugror, vass matkniv, snurrtallrik

« Stddja armarna pa ett bord/handfat/hylla vid pa- och
avkladning, tandborstning och hartvétt

* Hoj- och sankbart handfat, vattenblandare med forlangt grepp
eller sensorstyrd kran

=

s :
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Hog sandlada underlattar leken

Att anvanda dator

Hér kan man anpassa hur mycket som helst. Det finns; Barnmus,
trackball eller rullboll. Minijoystick, glidepoint, huvudmus,
dgonstyrning dven skdrmtangentbord - direktpeka eller scanna.

Det gar att anpassa tangentborden med tangentborddverlagg samt
anpassa instéllningar i Windows med hastigheter m.m. For hjalp kan
man vanda sig till Dataresurscenter som finns i hela landet (se
DART i lanklistan i slutet pa detta NyhetsBrev).
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Funktioner i och kring munnen

Asa Mértensson, tandlékare och Lotta Sjogreen, logoped Mun-H-
Center, Hovas informerar om Mun-H-Center och om funktioner i och
kring munnen.

Vad & Mun-H-Center?

Mun-H-Center ar ett nationellt orofacialt kunskapscenter vars syfte ar
att samla, dokumentera och utveckla kunskap kring séllsynta
diagnoser samt sprida denna kunskap for att bidra till ett battre
omhé&ndertagande och en hdgre livskvalitet for de berorda
patientgrupperna och deras anhdériga. Mun-H-Center ar ocksa ett
nationellt resurscenter fér orofaciala hjalpmedel for personer med
funktionsnedséttningar.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenskas familjevistelser har vi haft
formanen att traffa manga barn med sallsynta diagnoser och kunna
samla pa oss en stor kunskapsbank om var och en av diagnoserna.
Foraldrarna far innan vistelsen fylla i ett frageformular om
tandvardfragor, situationer, om barnets funktionshinder, om
matsituationen och om dregling.

— Nar vi samlat information i var databas om ett tiotal patienter, sa
sammanstaller vi detta och det blir sedan tillganglig for foraldrar och
tandvardspersonal. Sa har er tandlakare behov av information sa be
honom eller henne att vanda sig till oss och &ven ga in pa var hemsida.

At- och svaljsvarigheter

Barn med CMD har ofta &t- och svaljsvarigheter. Detta beror framst
pa forsvagade muskler som ibland kan ge en svagare rost, rosslighet,
gora det jobbigt att tugga och paverka svéljning.

— Manga tycker att det &r jobbigt att tugga och véljer darfor bort
sadant som ar svarttuggat. Forsvagade muskler i kombination med
bettfel kan gora att det ar svart och tar lang tid att tugga maten. Kosten
kan beh6va anpassas sa att maltiderna inte tar for lang tid och tar for
mycket kraft. Barn med uttalade dtsvarigheter utreds via nutritions-
eller dysfagiteam som finns pa de storre sjukhusen.

Det finns en tuggtraningsapparat som heter TOYKIT, som Mun-H-
Center varit med att utveckla. Det &r ett redskap for tuggtraning som
gor traningen roligare genom att man far feedback fran datorn.

— Det &r bra att rorelsetrana kékarna men det far géras med
forsiktighet. Det skall aldrig gora ont i kdkmuskulaturen vid tuggning.
Apparaten fungerar sa att barnet biter pa en "tuggdyna” som har
samma funktion som vanster musknapp. Pa sa vis kan tuggrorelserna
styra ett datorprogram. Man valjer datorprogram utifran barnets
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formaga och intressen. TOYKIT kostar ca 10 000 SEK men kan
ibland lanas via habiliteringen, ni kan hora med er hemkommun.

Ett enklare satt att motionera tuggmusklerna ar att anvanda Chewy
Tubes (se bilden). Det ar bra att trana minst en kvart om dagen kanske
uppdelat pa tva ganger. Vi rekommenderar att all muskeltraning gors i
samrad med sjukgymnast som har kunskap om diagnosen.

Chewytubes

Tand och munvard

Barnen med CMD skall helst ha kontakt med barntandvardsspecialist.
Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att
barnet slipper fa hal i tanderna. Férutom vanlig tandundersékning bor
tandldkaren aven kontrollera; kékleder, tuggmuskulatur, och
gapningsformaga. Det &r vanligt med bettfel till foljd av
muskelsvagheten.

-Innan barnets forsta besok hos tandvarden sa ar det bra om man sjélv
tar kontakt med den aktuella mottagningen och hor sig fér om hur stor
kunskap som finns dar om barnets diagnos. Samt att man informerar
om att barnet behover extra lang tid vid besoken, pa grund av sin
diagnos. Och i de fall som det behovs sa kan man ocksa foresla att
tandl&karen kontaktar barnets behandlande lakare infor besoket, sager
Asa Mértensson

Det ar viktigt med en lugn och bra inskolning med téta besok gérna 2-
3 ggr/ar till en borjan. Tanderna kan behéva polering och for manga ar
det bra med plastning av nya tander med djupa faror. Nar det galler
tandkram sa bor alla anvanda fluortandkram och sedan kan vissa
behova ett extra tillskott av fluor i form av fluortabletter,
fluorskaljning eller fluorlackning.

Vid tandborstning kan det vara anstrangande att halla munnen éppen.
Det finns olika typer av hjalpmedel som kan underlatta. F6r sma barn
kan en Chewy tube vara lampligt att anvanda och ndr barnet blir stérre
ett bitstod som pa bilden nedan.
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Bitstod
Herman en livsnjutare bortom begransningarna

Herman &r idag 8 ar och kommer till Agrenskas familjevistelse med
sin mamma Louise, pappa Jonas och lilla syster Hilma 6 ar. | denna
intervju ar det Louise som berattar om deras liv och strategier.

Pojken &r lite vissen

— Vi forstod redan pa BB att Herman inte var helt frisk. Han var slapp
och sl6 i kroppen och i sina rorelser. En doktor uttryckte det som att
pojken &r lite vissen och det var en ganska talande beskrivning.

Herman flyttades till neonatalavdelning och i utredningarna som
paborjats upptacktes bland annat ett enzymvarde i blodet som var pa
tok forhojt och var ett tecken pa en muskelsjukdom.

— Att bara ett par dagar efter fodelsen fa reda pa att Herman hade en
muskelsjukdom kéndes tungt. Jag kommer ihag att vi grat mycket och
var radda for att inte fa behalla honom, jag var spak och kraftlos i
kroppen. Men pa ett underligt satt fick vi kraft att orka och livet fick
hitta nya vagar.

Tidig diagnos en fordel

Nar Herman var tre manader gjordes en muskelbiopsi och diagnosen
kongenital muskeldystrofi med total merosinbrist stélldes vid fem
manaders alder.

— Vi levde inte sa lange i ovissheten, detta har haft betydelse for oss
under vara ar med Herman. Vi anser att det alltid &r lattare och béattre
att fa veta och darefter forsoka hitta ett satt att forhalla sig till tillvaron

pa.

De hittade ganska snabbt ett liv i sin tillvaro som nyblivna foraldrar.
Eftersom Herman var deras forsta barn rattade de in livet efter hans
behov. Detta innebar att vardagen till stor del handlade om att hjalpa
och tillgodose sonens behov i sin sjukdom. Forst nar lilla syster kom
tva ar senare forstod Louise och Jonas hur annorlunda det var att vara
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foraldrar till ett barn utan handikapp, utan utdkat tillsyn och
hjalpbehov.

— Nagot som varit viktigt for oss genom aren &r att fokusera pa vilka
formagor som Herman har och vad han kan och inte tvartom. En
viktig bit ar da att Hermans handikapp sitter i rorelseférmagan och
inte i hans intellekt. Vi har en god kommunikation och vet darmed att
Herman mar bra och njuter av sitt liv. En gladare och mer positivt
installd manniska far man leta efter.

Reaktioner och stod

— Vi har haft tur och &r lyckligt lottade. Vi har ett stort natverk med
tva stora familjer och manga vanner runt oss och reaktionerna vi fatt
har varit ”positiva”. Vi har inte motts av nagot avstandstagande utan
av mycket varme, stéd, 6ppenhet och hjalp.

Redan pa neonatalavdelningen kopplades familjen till habiliteringen
och fick god kontakt med l&kare, sjukgymnast, arbetsterapeut och
kuratorer. Vi blev uppbackade fran start och fick hjalp med det vi
behdvde. De forsta aren hade vi samma personal runt oss vilket
skapade en trygghet och stabilitet.

Hur upplever han sjalv sin diagnos?

Hur &r det att leva med CMD nar man &r atta ar? Herman sjalv séger
”Né&r man har en sjukdom kan man inte gora allt som andra kan, det &r
inte sa roligt”. Nar Louise och Jonas pratar vidare med honom
kommer de tillsammans fram till att alla far gora pa sitt satt och att
man &r bra pa olika saker. Det viktiga i livet ar att man har ett bra liv
och far gora saker man tycker &r roligt. Herman klagar mycket séllan
over sitt handikapp, han ar en livsnjutare och ser sallan pa sina
begransningar utan snarare mojligheterna. Han ar pahittig och driver
foraldrar till att forverkliga de planer han har.

Manga behandlingar och kontroller

Herman har fatt genomga en hel del behandlingar, operationer och
kontroller genom aren.

Forutom muskelbiopsin nar han var tre manader, sa gjorde man vid tre
ars alder en operation i ljumsken for att forlanga muskler och oka
utstrackning och rorelser och for att férhindra att hofterna skulle
hoppa ur led. Efter den operationen fick han ha ett sa kallat A-gips i
fyra veckor.

- Vid sju-attaarsalder gjordes en bronkoskopi vid tva olika tillfallen,
for att spola lungan som klibbat ihop och forsoka blasa upp lungan
igen. Vid sju och ett halvt ar, opererades en *Port-a-cat in underhuden,
dels for att underlatta vid penicillinbehandling och dels for att kunna
ge naringsdropp vid lunginflammationer.
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*En port-a-cat &r dosa/port under huden som ligger i ett centralt kérl/en ven, for att
underlétta vid intravendsa behandlingar. Oftast placerar man den strax nedanfor
nyckelbenet.

Herman har genom aren blivit mycket grundligt kontrollerad och
undersokt, det har varit kontroller av; 6gon, lungfunktion, ryggen,
hofterna, tanderna, hjartat med mera. Dessutom kommer han en gang
om aret till **Habiliteringen pa Bracke for en genomgang av; kroppen,
rorlighet, langd, vikt, sittande, staende, mat, infektioner, mental
utveckling och hélsa med mera.

**Habiliteringen pa Brécke, i Goteborg, r specialister inom barn- och
ungdomshabilitering. De flesta som habiliteras dar har flerfunktionsnedsattningar
och andra svéra diagnoser. De ar mellan forskoledldern och upp till cirka 20 ar.
Malet &r att 6ka barnets/Tungdomens motoriska, psykologiska och sociala férmaga.

Livet ar skort, har vi fatt lara oss”

Det ar mycket som paverkar det dagliga livet nar man lever med ett
barn med en ovanlig diagnos och ett stérre omsorgsbehov &n normalt.
Louise lyfter fram hur speciellt det ar att standigt ha andra méanniskor
om kring sig som har deras familj som sin arbetsplats. Det &r manga
parter som skall ha insyn i, tycka till om och paverka deras liv.

— Att inte kunna planera for framtiden och veta hur den kommer att bli
ar svart. Hur framtiden blir vet ju forvisso ingen av oss, livet ar ju inte
givet och kan snabbt fordndras, men Herman lever med ett stérre hot
mot sig an vad vi som anses vara friska gor. Att livet ar skort har vi
fatt lara oss och att det snabbt kan forandras och ta nya vandningar.
Att standigt vara pa sin vakt och vara beredd att kimpa for Hermans
rattigheter och hans bésta ar givetvis nagot man vill, men det tar pa
krafterna.

Nar det galler honom sjélv sa tycker han ibland att det &r jobbigt med
de olika medicinerna som han behdver ta, framst olika
penicillinsorterna som smakar illa. Aven att behdva vara borta fran
roliga saker pa grund av sjukhusbesok eller infektioner, kanns forstas
trist och gor vardagslivet sonderhackat, oférutsagbart och inte som for
andra dér livet har en jamnare och mer féljsam lunk eller rusch.

Praktiska hjalpmedel och assistans

For att vardagen och livet skall fungera behdver Herman en hel del
hjalpmedel. I den numera stora samlingen finns rullstolar av olika
slag, manuell innestol, innerarbetsstol, permobil ute for alldagligt bruk
och for terrangkorning. Starullstol, anpassat bord, staskal, fotskenor,
korsett, hostmaskin, andningsventilator och mycket mer. Alla dessa
hjalpmedel behdver successivt bytas ut, allt beroende pa hur snabbt
han vaxer i olika perioder, berattar Louise.

— Nar det géller assistans sa ar vi kopplade till ett privat assistansholag
och har sa varit sedan assistansen borjade da Herman var fem ar. Det
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har fungerat jattebra och vi ar mycket néjda. Men det var en process
innan vi fick ett beslut med ett relevant antal timmar.

Herman gar i en vanlig grundskola och han har assistenter bade i
skolan och hemma. I skolan delas tjansten som elevassistent av ett par
som &r goda vanner till familjen.

— Det har fungerat jattebra. | hemmet &r vi sjélva anstallda som
assistenter, jag pa heltid och Jonas pa deltid. Vi har ocksa en extern
assistent som jobbar med Herman pa deltid hemma. Johanna, som hon
heter, ar en klippa och hoppar in nar vi behover fa vara lediga eller da
Herman skall pa olika aktiviteter. Aven pa nétterna behovs vissa
punktinsatser, vi som foréaldrar skoter de flesta natterna, men en natt i
veckan kommer Johanna och sover hos Herman sa att vi far sova en
hel natt utan avbrott.

Smidighet underlattar

— Nagot som betyder mycket i alla kontakter vi har med personal och
myndigheter &r nar det gar smidigt. Att ha alla dessa kontakter ar
tidskrdvande och ibland &r de dessutom kravande och osmidiga. Vi
har flera ganger motts av éversittande attityder, kylighet och
ofdrstaende. Sadant bemdtande ar svart att behdva fordra, vi har ju
inte valt denna situation i totalt beroende!!!

— Men vi har ocksa fatt bra bemotande och utvecklat manga goda
relationer med kringpersonal genom aren och det har varit och ar
betydelsefullt. Sjalvklart har vi traffat pa manga parlor tillsammans
med Herman. Vissa manniskor far man goda och djupa relationer till
och andra stannar vid en mer professionell relation.

Var livsfilosofi

Louise och Jonas har nog inte haft nagra stora och djupa svackor, de
har forsokt att gora och se det basta i varje situation och forsokt njuta
av det goda som finns i det liv som de fatt trots att det inte blev riktigt
som de tankt sig.

— Var livsfilosofi har nog varit att njuta av det som gar att njuta av,
forsoka leva har och nu och sa langt det gar forverkliga det vi vill och
drommer om. Livet ar for kort for att sorja bort, vi vill fa ut max av
det liv som blev vart och férséka njuta medan livet pagar.

— For oss har det varit viktigt att resa. Vi har flera ganger varit i
Spanien, dar vara foraldrar har en lagenhet. Att flyga med alla
hjalpmedel och tillbehdr som vi har i livet &r spadnnande och
arbetsamt. Dessa resor och upplevelser, som vi fatt vara med om
tillsammans som familj, har varit viktiga energikéllor for resten av
aret. Att fa miljoombyte, ga tunnkladd och bada varmt har varit skont
och nagot vi sett fram emot och njutit av bade under och efter resan.
Att ha klarat av att forverkliga dessa berikande resor har starkt oss
oerhort.
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Livet idag och framtiden

Det sista aret har varit arbetsamt eftersom Herman har haft flera
infektioner som behovt behandlas pa sjukhus. Han har ibland varit
inlagd, tillsammans med mamma eller pappa, flera veckor i taget.

— Da frestar livet pa. Da kanner man tydligt av att vart liv ar
annorlunda och skort. Tidigare ar har vi inte behovt ha sa tata
sjukhusvistelser. Med dessa perioder i ryggsécken njuter vi nu extra
mycket av en helt vanlig vardag. Att fa lamna barnen i skolan for att
ga hem och dricka kaffe och vila sig eller att bara, utan avbrott, fa ta
tag i dagens bestyr kdnns just nu obeskrivligt vardefullt. Eller att fa
aka till jobbet en hel dag utan att behdva avbryta for att vabba/varda
sjuktbarn, kanns som lyx. Livet far andra varden an nar allt gar pa réls.
Man uppskattar det lilla i det stora, det dar vardagliga som man annars
kan vara riktigt trott pa.

— Vi forsoker inte leva med sikten sa langt framat i tiden utan vi
forsoker leva har och nu och gora det basta av den dag vi har. Vi mar
bast av det och tar nog battre vara pa varandra och livet da, summerar
Louise.

Erfarenheter frAn Agrenskas barnverksamhet

Erfarenheter fran Agrenskas barnverksamhet
Astrid Emker, pedagog Agrenska beréttar hur de forbereder aktiviteter
och vilostunder infor varje familjevistelse.

Nagra veckor innan varje vistelse gar barnteamet igenom den
medicinska information som finns, ser tillbaka pa teamets egen
erfarenhet av diagnosen och kontaktar varje familj och férskola/skola
for att samla kunskap om de behov som finns generellt och for varje
individ.

Sedan lagger de upp ett program som bade utgar fran generell
specialpedagogik men ocksa ar anpassat efter den specifika diagnosen
och barnen. Malet ar att barnen skall bli s& delaktiga som majligt.

— For era barn har vi tankt pd att anpassa tiden efter barnens behov vid
till exempel matsituationen Att det under dagen ges tillfalle att stracka
ut sig och vila, t ex muskelrelax. Och i samrad med er fordldrarna har
vi planerat for hur vi skall anvanda individuella hjélpmedel i
aktiviteterna under dagen och ge méjlighet till individuella
sjukgymnastikprogram. Vi forsoker varva lugna och mer fysiskt
kravande aktiviteter under dagen sa att den fysiska orken racker hela
dagen.
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Exempel pa lekar som starker sjalvkanslan

— Utifran sagor/litteratur/film/dockor pratar vi tillsammans och far
bekraftelse pa olika kanslor.

Diagnosbarnen och syskonen tar del av andras erfarenheter och
upplevelser och kan identifiera sig med dessa. Vi gor
samarbetsévningar och gemensamma lekar dar var och en deltar pa
sina egna villkor. Allt detta leder till en positiv forstarkning.

Nagra av veckans lekar

— P& morgonen borjar vi med en gemensam samling dar vi spelar och
sjunger om vilka vi &r.

Har far barnen trana i att fa sta i centrum.

e Att anpassa den kraft man har i sina hander ar viktigt och pa en
"dagstavla” av filt, med sma aktivitetskort i plast pa
kardborrband, planeras dagen tillsammans med barnen som latt
kan sétta dit och ta bort korten.

o Sjalvrattande spel med olika svarhetsgrand finna att képa
genom www.serholt.com . De kan handla om historia, rymden
mm anpassat efter barnens alder.

e Kanslord skrivna pa plastkort som man drar med ett metspo,
hjéalper barnen att samtala kring kénslor och etik.

e lda och Harry dockor med samma hjalpmedel som barnen,
denna vecka har Ida ett staskal och Harry ortoser

e Den lilla gosiga Kalle Kanin ar kdnslosamlaren som bor i en
gammal resvaska. Han &r sa blyg och radd i borjan nér han lar
kanna barnen, sa att barnen glémmer bort sin egen blyghet och
radsla och hjalper honom pa traven. Snart lockar han fram
hemlisar och tankar i samtal med dem.

e Att gOra sagor och berattelser. Har har man gjort en saga som
vaver in massage/stretching av olika kroppsdelar pa ett lekfullt
satt. Allt for att ta bort trakiga moment och ersatta dem med
nagon nyttig rolighet. Barnen okar ocksa sin kroppskannedom
med dessa sagor.

e Walkie-Talkie lek for de lite storre barnen. En kurragdmmalek
dar man jobbar i tva lag. Man far tre ledtradar som man lamnar
vartefter i walkie-talkien, dessa skall hjalpa det andra laget att
lista ut vart man befinner sig.

— Mycket gar ut pa att locka barnen till funderingar och att fanga upp

de tankar som finns dar. Vad som kommer fram beror givetvis pa vad
vi som vuxna tal och orkar med att barnen fragar om. Det &r viktigt att
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barnen kanner en tillatande atmosfar for sina tankar och att vi som
vuxna moter detta med storsta respek.

Fritid och Aktivitet i en korttidsgrupp p& Agrenska

Marcus Berntsson, idrottspedagog och Ylva Stenholm, sjukskoterska
pa Agrenska beréttar om hur de planerar och lagger upp varje aktivitet
for deras korttidsgrupp for ungdomar med rorelsehinder och nedsatt
muskelfunktion.

Sammansattning av gruppen

Korttidsgruppen kommer en helg i manaden samt 2 veckor under
sommaren. Gruppen bestar av 16 ungdomar mellan 10 och 23 ar. De
har olika diagnoser men samtliga har rérelsenedsattning. Manga i
gruppen har varit med sedan de var sma, sa de kanner varandra val.

-Vi stravar efter kontinuitet bade bland personalen och bland
ungdomarna. Personalen som jobbar dar mellan 18 och 30 ar och de
flesta studerar vid sidan om, i var grupp ar det 6vervikt mot vardyrken
sasom lakare, sjukskaterska, sjukgymnast.

Mal
e Stérka sjalvkanslan - erbjuda gemenskap, och moten med
andra i liknande situation. Ha en tillatande miljo dar man far
vara som man &r. Fokus pa det som tonaren for med sig.

e Oka sjalvstandighet/delaktighet = Egna initiativ, ansvar, alltid
sjalv ha mojlighet att paverka sina aktiviteter.

e Oka medvetenheten om sin egen integritet = Att kunna
paverka vem som skall assistera i olika situationer. Tjej eller
kille! Oka sjalvstiandigheten kring hygienrutiner med mera.
Pavisa satt att klara av omvardnadssituationer.

e Hansyn till varje ungdoms omvardnadsbehov/hélsa =
Genomfora individuella program och dagliga traningen, ex
andningshjalp, statraning. Dock forsoka integrera traningen
med roliga aktiviteter och att ungdomarna i den man det &r
mojligt gor dem tillsammans.

e Att personalen far ett 6kat samarbete kring ungdomarna =
Forhallningssatt, utbildning fran Agrenskas kursutbud, erbjuda
litteratur med mera.

Planeringen infor korttidshelgen

-Tydligt att det &r malet sjalvstandighet/delaktighet vi jobbar med hér.
Viktigt att tanka pa att det &r helg och att alla har gatt i skolan eller
jobbat. Det &r ju aven 4 veckor sedan manga av dem tréffats. Tid for
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att prata om vad som hént sedan sist. Viktigt att veta om och ta hansyn
till energinivan hos vara ungdomar, dock behéver det inte begransa
hela helgens aktiviteter. Vi planerar vissa storre saker i férvag men
den allra mesta planeringen gor ungdomarna sjalva. Antingen helgen
innan eller pa fredagen da de kommer.

Kompisrelationer

-Det ar de sociala relationerna som vi anser vara viktigast for vara
ungdomar. Att komma och umgas med sina kompisar med béttre
forutsattningar att hitta pa roliga saker. Att traffa andra ungdomar i
liknande situation och aldrar och genom det hitta ett sammanhang. Att
fa tid att umgas utan assistans trots att man har ett stort assistansbehov
kan vara svart MEN det &r oftast hos assistenten som begransningarna
finns. Viktigt att belysa och stérka personalen i att man inte alltid
maste sitta bredvid.

Tillganglighet

-Vi undersoker alltid aktiviteter utanfor 6n med tanke pa
framkomlighet. Alla vara ungdomar har permobil och det &r ett maste
att det ar anpassat. Vi har markt att det blir mer anpassat med béttre
ramper och att fler stallen ser tillganglighet for alla som nagot
sjalvklart. Det som vallar mest bekymmer for oss ar fardtjansten och
att de ibland tenderar att vara nagot oflexibla.

Aktiviteter

e Karaoke = kan delta utan att kdnna av nagra fysiska
begransningar. En rolig tonarsaktivitet. Vi forsoker halla oss
till aldersadekvata skivor. Social aktivitet.

e Bio/hemmabio = &r en favorit aktivitet for manga av vara
ungdomar. Och man behdver inte aka ivag pa bio for att fa en
haftig upplevelse. Vi har alltid storbild da vi ser pa film och
anvander oss ocksa av hogtalare for att forstarka.

e Kulturaktiviteter-> Vi ingar just nu i ett kulturprojekt med
Boras kulturskola. Varje 16rdag kommer larare och elever hit
och genomfor musikaktiviteter, filmproduktion och skapande
tillsammans med vara ungdomar.

e Modellbygge = flygplan, bat med mera. Kreativ aktivitet som
aven blir ett lite langre projekt med ett resultat.

e Radiostyrda bilar > Att sjalv fa styra trots muskelsvaghet.
Trénar finmotorik. Populart dven som tavling.

e Bakning/baktavling = Aven har kommer kreativiteten fram
och resultatet av aktiviteten blir tydligt och kommer snabbt.
Kan variera tavlingsformerna; pepparkakshus, tarttavling,
baktavling utan recept.

e Luftgevar - Att med assistans sikta och koncentrera sig.
Denna aktivitet kan behdva anpassat material och hjalpmedel.
Ex gevarsstdd, latt avtryckare och kikarsikte.
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e Fotboll & Utomhusaktivitet da vi anvander stora yogabollar
och man skjuter med permobilen som hjélp. Saklart beroende
pa vader.

e Hinderbana/permobilrace - Vi och ungdomarna utformar
banorna tillsammans med koner, terrdng med mera. Med eller
utan tidtagning.

e Sallskapsspel/Tv-spel = social aktivitet. Kan delta pa lika
villkor som alla andra. Kan behova hjalpmedel ex korthallare.

e Grillning/samkvam - Social aktivitet. Fungerar dven pa
vintern i viss man da vi har ett vindskydd. Ungdomarna far tid
att umgas och prata.

Dator

-Datorer erbjuder stora mojligheter socialt pa mer lika villkor. Det ar
utvecklande, utbildande och vi ser inte att tiden framfor datorn
behdver begransas for dessa ungdomar Just nu ingar nagra i var grupp
i ett projekt hos Funka Nu, www.funkanu.se , dér de provar pa
tillgangligheten av nya dataspel.

Familjesituationen och syskonrollen

Andreas Tallborn, verksamhetschef, sjukskoterska, Lyckans backe
Vallda.

-Det finns kraft i ordet syskonskap. Syskonskap rustar oss for
socialtumgange i livet &ven utanfor familjen. Ett syskon &r en motbild
och nagon att mata de egna formagorna gentemot. Att fa ett syskon
med funktionsnedséttning innebdr att detta blir annorlunda, man kan
inte mata sig med varandra pa lika villkor, sager Andreas Tallborn.

Andreas har under manga ar jobbat med och forskat kring hur det ar
att vara syskon till ndgon med funktionsnedsattningar. Och hur
speciella den omvarld ar som de lever i.

- Under vara studier har vi fatt manga och ganska lika fragor fran
syskonen oavsett deras syskons diagnoser. Alla tycker det ar viktigt att
fa prata om sitt syskonskap och det dilemma som det innebér. Och det
vi sett &r att barnen/ungdomarna ofta har stora kunskapsluckor om sitt
syskons diagnos. Foraldrarna formedlar inte alltid det som barnen
behdver och vill fa veta och de séllar for mycket i informationen.

Den langsta relationen

Syskonskap kan bli den langsta relationen i familjen. Den har
betydelse for utveckling av de sociala formagorna, ar en kalla for
socialt stod och har stor betydelse for sjalvkansla och identitet.
Alltifran den standiga konkurrensen om foraldrarnas gunst till de sma
sakerna som “vem som far mest i saftglaset” ger kéanslan av
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samhdrighet med sitt syskon. Framfor allt situationer nar foraldrarna
inte ar med, ar betydelsefulla. Och syskon har koll pa varandra dven
pa hall i skolan, det ger trygghet.

Nér de upptacker att deras syskon inte har samma mojligheter blir det
ibland svart att balansera forhallandet mellan hansynstagande till ett
syskon som inte kan tavla pa samma villkor, ens egna behov och att fa
sin syster eller bror att ma bra.

Manga forhallanden spelar in

Alder, utvecklingsfas och individuella férhallanden hos syskonen
spelar stor roll.

Aven funktionsnedsattningens uttryck, det verkar vara lattare att ha ett
syskon dar funktionsnedséattningen syns exempelvis nér man &ar
rullstolsburen, eller har en vélkand diagnos dar omgivningen redan har
kunskap om det, som vid Downs Syndrom.

Foraldrarnas vélbefinnande med sig sjdlva och varandra spelar ocksa
roll, lika sa familjens satt att hantera situationen samt den sociala
miljon familjen befinner sig i. Om foraldrarna dessutom har koll pa
laget da kanner syskonet att de kan slappna av, sager han.

Syskonens dilemma i familjen.

-Till en borjan stallde vi fragan “vad ser ni for problem med att ha ett
syskon som...” anda till det en dag var en tjej som sa "detta &r inget
problem utan ett dilemma dér det inte finns nagon I6ning utan det
galler att gilla laget™ alltsa hitta ett satt att hantera det pa.

Tankar som kommit fram, vissa upplevs jobbiga andra kénns viktiga;

e Att bli sedd, ta eller fa plats och tid &r viktigt.

e Att ha lite underordnad roll pa grund av snedférdelning av
uppmarksamheten ar latt att forsta intellektuellt, men kanns
anda jobbigt. Man far jobba pa att hitta kanslan av att det danda
ar ok.

e Viktigt att féraldrarna bjuder in syskonet i nya handelser och
eventuella problem. Detta underlattar for syskonet sa att det
kan hjélpa till battre och ger en kansla av delaktighet. Men det
ar ocksa skont att ibland slippa hjalpa sitt syskon.

e At bli uppskattad i det man gor dven om det &r lite, att nagon
ser att man forsoker dra sitt sta till stacken.

e At forstd vad som hander och att bli forstadd.

e Att fa vara ett barn ibland, man maste sa tidigt forsta ganska
mycket man blir vuxen i fortid och forvantas alltid vara
fornuftig. ”Nar farmor och farfar passar oss maste jag som
storasyskon berétta hur allt ligger till, ta mamma och pappas
roll.”

e Att ha integritet, ha sina saker ifred och fa vara ifred. Det &r
svart att inte alltid ge efter for sina syskon efter som de ju har
det svart.
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e Att ha kompisar hemma kan vara kluvet, kanske man far
fragor som man inte kan forklara. Barnen vill ju vara lojala och
kunna beratta korrekt. Ibland &r det svart att veta vad man far
beratta och vad man inte bor tala med andra om.

e Att kunna prata om funktionsnedsattningen och vaga fraga
saker som "kommer jag fa ett barn med detta?”.

e Det ar viktigt att &ven ha nagon att vanda sig till om man har
fragor som man tycker &r svara att stélla till sina foraldrar.

Skam och skuldkéanslor;

"Varfor fick mitt syskon just detta och inte jag”, man kanner skam och
orattvisa. Och blir allt for involverad i andras kénsloliv, man blir ett
sprakror for hela familjen. Barnen har dock oftast koll pa hur man
skall hantera detta.

Stodjande villkor och vélbefinnande

- Rattvisa och forklaring till orattvisa ar viktigt, ”Vi kan inte ga pa
Liseberg for det ar for varmt idag for stora syster”. Det hjélper upp
orattvisan. Det kan ocksa vara bra att tvingas till delaktighet, "Mamma
och pappa litar pa mig jag ar duktig”.

Andra tdnkvarda kommentarer ar "Pappa och mamma stravar hela
tiden efter att allt skall vara som hos alla andra. Men det &r skitsnack,
det kommer aldrig att bli s&, det kommer alltid att vara annorlunda
hemma hos oss, men det &r ok”.

-1 vart forskningsmaterial kunde vi se tre storre grupper for hur man
hanterar dilemman av krav, bekymmer och omsorg, sdger Andreas
Tallborn.

Han forklara att det maste rada en balans mellan dessa tre grupper;
egenomsorgen, familjeomsorgen och syskonomsorgen. Egenomsorgen
vaxer nar man bli mer sjalvstandighet, familjeomsorgen blir en
tvavagskommunikation med positiva fortecken om man far mer
forstaelse och syskonomsorgen kan béast vardas om man bara
emellanat far axla ansvaret.

Ibland maste syskonet kunna se att ”detta ar inte mitt problem” det ar
nagon annans.For de som hela tiden forsoker se allt ur allas perspektiv
blir det ganska stressigt &ven om det ger kunskap om de 6vriga
familjemedlemmarnas behov. Det géller axla lagom mycket ansvar
och stdtta lagom mycket och att inte byta plats med foraldrarna.

- Det verkar som att om man tidigt och kontinuerligt far kunskap, kan
man lattare bilda sig en helhetshild av hur allt ligger och far da battre
redskap for att balansera sitt liv mellan de tre omsorgsbehoven och en
mojlighet att vélja var ens insatts kravs.
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Kunskap viktig

Kunskap ger makt och botar maktléshet, ger battre sjalvkansla och
redskap att hantera olika situationer med. Saknar man daremot
kunskap skapar man sig en bild som ofta &r varre och mer destruktiv
an den som &r sann. Det ar till exempel bra att barnen far traffa
syskonets lakare och far folja med pa undersékningar och
behandlingar. Kunskap ger mojlighet att se syskonet bakom
diagnosen.

- Ge upprepad information efter barnets utvecklingsniva, dven sma
barn behdver fa veta. Och ge information som haller ett tag. Manga
syskon soker kunskap via natet men Internet ar inte alltid bra, allt som
finns dar &r inte amnat for sma syskon, kolla vad de vet, uppmanar
Andreas Tallborn.

Syskonsamtal

-Det finns 50 miljoner barn som har syskon som har
funktionsnedsattningar, sa det ar egentligen inget ovanligt. Men det vi
har sett ar att syskonsamtal i grupp anda &r jatte viktigt. Har kan man
fa ta upp det som man aldrig skulle géra nagon annanstans, dela
erfarenheter och gora reflektioner. Se nya l6sningar. Har hor tankar
om bland annat orattvisa, skuld och sorg hemma, hér tas det val
omhand och se med respekt. | syskongruppsamtalen far man en
valbehovlig bekraftelse och forstaelse for de dilemman man lever i.

Positiva forebilder

- Vi har sett att 60 % av de syskon som vi traffat i arskurs 9 skriver sitt
specialarbete om sitt syskons diagnos. Det sdger en hel del om deras
engagemang och kunskapstorst. | studier gjorda i USA har man sett att
ungdomar som har syskon med funktionsnedséattningar far en
erfarenhet och ett perspektiv pa livet som gor dem smidiga och
flexibla och att de lattare far anstallning och dven har lattare for att
studera.

Samhallets ovriga stéd (2007)

Anna Lindfors, socionom, Agrenska, informerade om samhéllets
ovriga stodinsatser och inledde med att informera om lagstiftning for
alla (Lagen om allman férsakring, Socialtjanstlagen, Halso- och
sjukvardslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stod och service till
vissa funktionshindrade) som kom 1994.

-Ju mer stdd och hjalp och behandling ett barn med funktionshinder
behdver desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjalp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for foraldrarna att ta reda pa vilken hjalp

som ar mojlig, var man ska soka hjéalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.
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-Det krévs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stod och det tar mycket tid och kraft. Det
béasta man kan gora som foraldrar till ett barn med funktionshinder ar
att hitta en person som hjalpa till med ansdkningar och liknande,
exempelvis en kurator pa sjukhuset eller en handlaggare pa
forsakringskassan, sa Anna Lindfors.

Lagstiftning for alla, &r exempelvis lagar déar
A/kommunen administrerar stod och hjélp t ex:
e Skollagen
e Socialtjanstlagen, SOL

B/landstingen administrerar stod och hjalp t ex:
e Halso- och sjukvardslagen (som inte gar att 6verklaga).Har
ingar bl. a. habilitering, psykiatriskt stdd, rad och stod enligt
LSS, hjalpmedel, sjukresor, mm
e Forvaltningslagen, AFL-lagen om allméan forsékring. (Se
sarskilt kapitel)
LSS
Dérutover finns LSS, Lagen och stdd och service till vissa
funktionshindrade, som ar en ’pluslag” som kom 1994, som ersétter
Omsorgslagen som kom 1986. LSS administreras av kommunen.

Om féraldrar exempelvis anser att deras barn behdver personlig
assistent 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.
Lagarna &r inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man
har. De ar mer resonerande och dvergripande 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 andrar standigt i lagarna och inte
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar forandras utan
att detta framgar tydligt. Bast ar det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har fragorna, t ex nagon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

LSS ér en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan éverklagas.
Auvsikten med LSS &r att ge ménniskor med funktionshinder mdjlighet
att leva som andra. Anstkan lamnas till sérskild tjansteman i
kommunen, s.k. LSS-handl&ggare.

LSS &r avsedd for en sarskild personkrets som delas in i foljande tre
grupper:
e Personer med utvecklingsstorning och personer med autism
eller autismliknande tillstand.
e Personer med betydande och bestaende begdvningsmassigt
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, féranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom.
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Personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga
funktionshinder, som uppenbart inte beror pd normalt
aldrande, har betydande svarigheter i den dagliga livsféringen
och omfattande behov av stéd och service.

ista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att

man ska komma ifraga for stod och hjalp.

I denn

LN~ WNE

9.

10.

Personl

ya lagen talas om de tio rattigheterna:

Radgivning och annat personligt stéd

Personlig assistans

Ledsagarservice

Kontaktperson

Avlosarservice i hemmet

Korttidsvistelse utanfor hemmet

Korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

Boende i familjehem eller i bostad med sarskild service for
barn och ungdom

Bostad med sérskild service for vuxna eller annat sarskilt
anpassad bostad for vuxna

Daglig verksamhet

ig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det

ska bara undantagsvis kosta nagot att fa stod och service enligt den
nya lagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stéd och hjalp i lagen fran
1994, For att fa tillgang till olika insatser kréavs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om std och hjalp.

| varje

enskilt fall gors en individuell beddmning av LSS-

handlaggaren i kommunen.

-Som ansokande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansdkan och
aldrig néja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan dverklaga det om ni inte ar nojda.

Alla ko

mmuner har skyldighet att informera om lagen och i

kommunerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stéd
fran samhallet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa

givit ut

en mycket bra informationsskrift om samhallets stod. Den

heter "Réttigheter/mdjligheter”.

-Det gar bra att kontakta forsakringskassan och socialtjansten och be
om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsakringskassan”, sa Anna Lindfors.

Sammanfattningen om ”Samhéllets 6vriga stod” ar skriven av Jan
Engstrom, redaktor Agrenska.
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Information fran Forsakringskassan

Britt Akerstrom, handlaggare, Forsakringskassan Goteborg

Informerar om vilket stod familjer med funktionshindrade barn kan fa
fran Forsakringskassan. Inledningsvis lamnas information om den nya
organisationen "Forséakringskassan Sverige”. Forsakringskassan haller
pa med en stor omorganisation, alla skall f& samma service och
direktiv. Tanken med omstruktureringen ar att modernisera och moéta
ny teknik samt kundernas nya krav. Bland annat utvecklas
Internettjansterna. Man réknar med att allt fler arenden enbart eller
delvis hanteras via natet.

Stod for funktionsnedsatta

N&r man har barn med funktionsnedsattning kan man anséka om:
Vardbidrag, Bilstod och Assistansersattning. Fran och med juli det ar
han/hon blir 19 ar kan funktionshindrade ungdomar sjalva ansoka om
handikappsersattning och aktivitetsersattning.

Din ansokan

Ett utredningssamtal tillsammans med en handlaggare brukar
komplettera den skriftliga anstkan. Till ansokan skall man bifoga ett
utforligt medicinskt intyg utfardat av behandlande lakare. Néar alla
handlingar inkommit tar handlaggaren kontakt med s6kanden for att
boka tid for utredningssamtal, vilket kan ske pa Forsékringskassan, i
hemmet eller via telefon. From arsskiftet 2008 fattas besluten av en
beslutsfattare/tjansteman.

Vardbidrag och merkostnader

Vardbidrag kan foraldrar soka for barn mellan 0-19 ar om
funktionsnedsattning eller sjukdom foreligger, som kraver extra vard
och tillsyn och/eller merkostnader. Ett krav ar att den sérskilda
insatsen behovs under minst sex manader. Vid annat samhallsstod,
exempelvis om barnet bor hos stodfamilj paverkas nivan pa
vardbidraget

Exempel pa merkostnader;

e L&kemedelskostnader som ryms inom ramen for
hogkostnadsskyddet.
Slitage av klader.
Extra kostnader for okat tvattbehov.
Specialkoster
Behandlingsresor/behandlingsbesok

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer (2008),
e Y, -2 135 kronor per manad
e Y -4 271 kronor per manad
e ¥ -6 406 kronor per manad
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e 1/1 -8 542 kronor per manad

Vardbidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss del kan
erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Bidraget
omprdvas normalt vartannat ar och betalas ut till och med juni det ar
barnet fyller 19 ar.

Avslag och omprovning

Far man avslag kan drendet omprévas vid Forsakringskassans
omprovningsenhet. Vid avslag kan darendet dverklagas i Lansrétt,
Kammarrétt och Regeringsratt.

Bilstdd

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

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

Assistansersattning

Assistansersattning-LASS &r ett ekonomiskt stod som ger personer
med svara funktionsnedsattningar ratt till personlig assistent for att
kunna leva ett mer sjalvstandigt liv.

Personligassistans kan beviljas av kommunen eller Forsakringskassan.
Kommunen har ansvaret da de grundlaggande behoven uppgar till
hdgst 20 timmar per vecka samt for att hjalpbehovet tillgodoses.
Staten har ansvaret i de fall dar de grundldaggande behoven 6verstiger
20 timmar

Personlig assistans till barn
For att assistans till barn skall kunna utga kravs det att vardbehovet ar
betydligt storre an vad som normalt ingar i fordldraansvaret.

Tillfallig foraldrapenning/TP

Tillfallig foraldrapenning ar ersattning for inkomstbortfall nar en
foralder maste avsta fran arbete for bland annat vard av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman, Ersattningen kan
utga maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vardbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig foraldrapenning inte

betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov som ger ratt till
vardbidrag.
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Ersattningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa
fall upp till 16 ar. Det finns dven mojlighet att fa tillfallig
foraldrapenning for barn med allvarlig sjukdom och en pagaende
akutbehandling till dess barnet fyller 18 ar. Speciellt lakarutlatande
krévs.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. Tillfallig foraldrapenning
kan utga upp till 21/23 ar. Foréaldrarna till dessa barn har ocksa ratt till
tio kontaktdagar/barn och ar. Kontaktdagar kan uppbaras till 16 ar.

FOr unga vuxna galler;

Aktivitetsersattning
e Fr.o.m. de ar man fyller 19-29 ar
e Om arbetsformagan &r nedsatt eller man behover forlangd
skolgang pa grund av funktionshinder
e Artidsbegransad langst 3 ar i taget

Handikappersattning
e Fran och med juli de ar man fyller 19 ar
e Behov av hjalp av annan i den dagliga livsforingen sa som
personlig omvardnad, av- och pakladning, matlagning,
hushallsarbete
e Merutgifter
e Skattefri ersattning

For mer information ga in pa www.forsakringskassan.se

Lankar och Lastips

Rarelink

En nordisk lanksamling for ovanliga diagnoser. Rarelink ar en
informationskalla for bade personer med funktionshinder och
professionella.

Direktlank; http://www.rarelink.se/diagnosedetail.jsp?diagnoseld=339
Lank till startsidan; www.rarelink.se

Socialstyrelsens databas om ovanliga diagnoser innehaller 6ver 230
diagnoser. Med ovanliga diagnoser avses ovanliga sjukdomar/skador
som leder till omfattande funktionshinder och som finns hos hogst 100
personer per miljon invanare. Dar ibland CMD.

Direktlank;
http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/kongenitalamuskeldy
strofier

Lank till startsidan klicka pa;
http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser
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GenSvar ar en informationsdatabas som vander sig till sjukvarden
och allméanheten, och som syftar till att formedla information om
genetiska sjukdomar.

GenSvar drivs av Kliniskt genetiska avdelningen vid Karolinska
Universitetssjukhuset med hjélp av egna och andra svenska experter
inom omradet.

Om svaret pa specifika fragor inte gar att finna med hjalp av GenSvar
finns mojlighet for personal inom hélso- och sjukvarden att stélla
fragor som besvaras av expertgruppen.

Lank till startsidan; http://www.gensvar.se/

Mun-H-Center

Mun-H-Center ar ett nationellt orofacialt kunskapscenter vars syfte ar
att samla, dokumentera och utveckla kunskap kring séllsynta
diagnoser samt sprida denna kunskap for att bidra till ett battre
omhandertagande och en hdgre livskvalitet for de berorda
patientgrupperna.

Lank till startsidan; www.mun-h-center.se

Ny blogg av fordldern Eva Klevas pa CMD-vistelsen;
http://kongenitalmuskeldystrofi.blogspot.com/

”Denna blogg ér tillagnad min dlskade dotter och alla andra barn som
har sjukdomen kongenital muskeldystrofi med merosinbrist. Min
forhoppning dr att den ska bli ett forum for de personer som har
sjukdomen och en mdjlighet att utbyta erfarenheter”

Docent Durbeej-Hjalt, Madeleine Univ./Institution: Lunds
universitet - Institutionen for experimentell medicinsk vetenskap, har
ansokt hos Vetenskapsradet for ett projekt/Projekttitel: Lamininer och
Cib2 i kongenital muskeldystrofi. Ansokan se lank;
http://vrproj.vr.se/detail.asp?arendeid=61482

"Sammanfattningsvis kan vara resultat pa sikt leda till mojlig
behandling mot kongenital muskeldystrofi. Vi hoppas dven att var
forskning ska kunna klargdra sjukdomsmekanismerna bakom
kongenital muskeldystrofi och att denna kunskap ska appliceras for att
finna botemedel mot kongenital muskeldystrofi (och &ven mot andra
muskeldystrofier) och de deformiteter som uppstar i samband med
brist pa laminin alpha2 kedjan.”

Kinga Gawlik i amnet cell- och molekylarbiologi, disputation 2006.
Jobbar pa samma institution som Madeleine ovan. Hon har gjort sin
avhandling inom &mnet; Avhandlingens titel: Laminins and
Congenital Muscular Dystrophy - From A Mouse Model to Gene
Therapy of Laminin alpha2 Chain Deficiency? Lank till Lunds
Universitet;

http://www.med.lu.se/plain/kalendarium/061209 gawlik/(year)/2006/(
month)/12/(csort)/disp
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MDC1A (medical condition): A rare group of diseases characterized
mainly by reduced muscle tone and muscle weakness in the arms, legs
and trunk. Symptoms start at birth or soon after.
http://www.wrongdiagnosis.com/medical/mdcla.htm

Foreningar;

TREAT-NMD is a network for people with neuromuscular diseases
and professionals working in the field. It aims to advance diagnosis
and care and develop new treatments for the benefit of patients and
families, working closely with scientists, healthcare professionals, the
pharmaceutical industry and patient groups around the world.
http://www.treat-nmd.eu/home.php

RBU; Riksforbund med lokala férgreningar. Anordnar familjelager,
hyr ut stugor. Rad, stod och gemenskap fran foraldrar i samma
situation. Ej diagnosspecifikt. www.rbu.se

Unga RBU: are; ar ett forbund for unga funktionshindrade. Strévar
efter ett jamlikt och rattvist samhélle dar alla funktionshindrade &r
integrerade. www.ungarbu-are.se

Utopia; Traffpunkt for ungdomar med och utan funktionsnedséttning
med fokus pa kultur. Jobbar mycket med att det inte finns nagra vi och
dom utan att vi ar alla lika. Anordnar kurser i ex att dj: a, rullstolsdans
och teater.

Oppnades i november 2008 och en forstudie har startats, som har fatt
stod av Allmanna Arvsfonden och Kulturradet. Citat fran hemsidan;
”Nu pagar metodutveckling - hur dansar man street i rullstol? Vilken
utrustning behovs for att jobba som dj om rorligheten &r lite
begransad, eller synen? Vilka bestick behdvs i det blivande fiket for
att alla skall kunna kaka dar? Hur kan man jobba med en integrerad
teatergrupp?”

Har som mal att bli en motesplats for alla ungdomar i Géteborg som
ar intresserade av kultur i olika former. www.kulturungdom.se eller
klicka pa;
http://www.kulturungdom.se/index.php?option=com_content&view=a
rticle&id=168&Itemid=322

Goteborgs Open; Tavlingar med barn/ungdomar med
funktionsnedsattning fran hela Sverige och Norge. Under en helg med
tillhérande Disco. Tavlingar i Boccia, permobil/rullstolslopp, pingis
med mera. En stor happening och motesplats for vara ungdomar. Se

www.ghif.se

DART, erbjuder utredning, utbildning och utveckling kring
kommunikation och datorbaserade hjalpmedel for barn, ungdomar och
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vuxna med funktionsnedséttningar, deras familjer och personal
www.dart-gbg.org

Adresser och telefonnummer till forelasarna;

Professor Anders Oldfors, Avd for patologi, SU/Sahlgrenska
413 45 GOTEBORG
Tel: 031 - 342 1000

Professor Rune Hedlund, Ortopedmottagningen, SU/Sahlgrenska
413 45 GOTEBORG
Tel: 031 - 342 10 00

Professor Mar Tulinius, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 GOTEBORG
Tel: 031 - 343 40 00

Overlakare Ragnar Jerre, Barnortopeden, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus

416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Sjukgymnast, med.dr. Anna-Karin Kroksmark, Regionala barn- och
ungdomshabiliteringen

Box 21062, 418 04 GOTEBORG

Tel: 031 - 50 27 70

Arbetsterapeut Britt-Marie Eriksson, Regionala barn- och
ungdomshabiliteringen

Box 21062, 418 04 GOTEBORG

Tel: 031 - 5027 70

Tandskoterska/koordinator Pia Dornérus, Overtandlikare Asa
Martensson, Logoped Lotta Sjogreen, Mun-H-Center, Agrenska
Box 2046, 436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 92 00

Verksamhetschef, sjukskoterska, Andreas Tallborn Dellve
www.lyckansbacke.se

Psykolog Helena Fagerberg Moss, Barn- och ungdomsmedicinska
mottagningen, Kungshdjd, Kungsgatan 11, 411 19 GOTEBORG
Tel: 031 - 33362 00

Utredare Britt Akerstrém, Funktionshinder, Forsakringskassan, 405 12
GOTEBORG
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Informationskonsulent Siv Roberts, SmagruppsCentrum
Sahlgrenska akademin vid Goteborgs universitet

Box 400, 405 30 GOTEBORG

Tel: 03 -786 55 90

Idrottspedagog Marcus Berntsson, sjukskéterska Ylva Stenholm,
sjukskoterska, Barnteamet, Agrenska
Box 2058. 436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 91 00

Verksamhetschef Orica Lundgren, Socionom Anna Lindfors,
Specialpedagog AnnCatrin Rojvik, Familjeverksamheten Agrenska
Box 2058. 436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 91 00
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