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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dar familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréffas ett antal familjer med barn som har ssmma dia-
gnos, i det hér fallet LCHAD-brist. En familjevistelse med den dia-
gnosen har arrangerats pa Agrenska & 2004.

Under en familjevistelse & forddrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas da omhand av sérskild personal. Faktainne-
héllet frén forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har forelésarna
mojlighet att 1asa och 1amna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortlépande i samarbete med
forel&sarna, 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 fallbeskrivning

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

Foljande foéreléasare har medverkat till framstéaliningen av detta
nyhetsbrev:

Specidistldkare Anna Nordenstr ém, Stockholm, docent Jan Alm, Stock-
holm, overlékare Bengt Lindblad, Goteborg, Overlékare Kristina Tear
Fahnehjelm, Stockholm, chefsdietist Gunn Nyberg, Stockholm, specia pe-
dagog Ann-Catrin Rgjvik, Goteborg, sukskéterska Andreas Tallborn,
Goteborg, speciapedagog Astrid Emker, Goteborg, dvertandizkare Asa
M artensson, Goteborg, logoped Lotta Sjogren, Goteborg, foreningsrepre-
sentant Malin Ganemo, Goteborg, handldggare Agneta Ljungwall-
Bergstrand, Goteborg, socionom Anna Lindfors, Goteborg, kurator M ats
M ansson, Alings3s.
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LCHAD-brist

Biokemisk bakgrund och historik

Specialistlékare Anna Nordenstrom, Barnens sjukhus, Karolinska
gukhuset, Huddinge, informerade om biokemisk bakgrund och histo-

rik vid LCHAD-brist.
- En cell innehdller en cellkéarna och cytoplasma. | cytoplasman finns

sma organeller, enheter med olika funktioner, t ex lysosomer, som &r
cellens "renhallningsverk" och mitokondrier, som & cellens "kraft-
verk".

Det socker vi behover far vi genom den mat vi ater. All mat kan om-
vandlas till blodsocker, glukos och det socker vi inte behdver direkt
samlar kroppen i storaférréd, som glycogen i lever och muskler.

-For att glukos, blodsocker, skall kunna komma in i kroppens celler
och anvandas som bransle, behdvsinsulin

Amnesomsittningen kan vara antingen aerob da syre & nérvarande,
eller anaerob utan syre.

-I den aeroba férbranningen omvandlas glukos + syre till koldioxid
och vatten. | den anaeroba férbranningen, som dominerar ndr man t ex
springer ett 100 meterlopp, ombildas glukos till laktat (mjolksyra).
Finns det g tillrackligt med syre bryts inte socker ner till koldioxid
och vatten. Istdllet kan man fa stora ansamlingar av laktat, sa Anna
Nordenstrém.

Sista steget i amnesomsattningen &r den s k citronsyracykeln som le-
vererar elektroner till andningskedjan. | dess fem komplex underléttar
ett helt system av ytterst sinnrika enzym omvandlingen till energi,
d v s ATP. Cirka 80 kg ATP bildas och férbrukas varje dag av en
vuxen person. Detta innebéar att det & en praktisk omdjlighet att ens
goraforsok att tillfora ATP utifran,

Vid mycket arbete forbranner kroppen glukos och nér det borjar §un-
katas socker fran reserverna, glycogen omvandlastill glukos.

-Nér blodsockernivaerna borjar minska, och insulinnivaerna minskar,
borjar kroppen bryta ned fett fran depderna. Fettet bestar da av trigly-
cerider, en fettsyra med langa kolkedjor. Fettsyrorna ger ingen
blodsockerstegring, eftersom de framst anvands till energi.
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| forbranningen av fettsyror behovs olika enzymer, bl a det s k L-
CHAD-enzymet.

-Né LCHAD-enzymet saknas sker en ansamling i levern och musk-
lerna av fettsyror som inte brutits ned. Vid LCHAD-bristgukdomen
saknas detta enzym, vilket beror pa en mutation i arvsanlagen hos
bada mamman och pappan (se mer om detta i séarskilt kapitel), sa
Anna Nordenstrém.

Ansamlingen av ofullstandigt nedbrutna fettsyror ger leverpaverkan,
hjartpaverkan (eftersom hjartat & en muskel) samt muskelsvaghet och
muskelvark.

-Fettsyrorna stér cellmembranen, cellvaggarna och CK, ett enzym som
forekommer rikligt i muskulaturen, lacker ut. Leverfunktionen for-
sdmras och hjartat kan rubbasi sin rytm.

Nér energibehovet dkar, som vid okad aktivitet och infektioner, sun-
ker blodsockret, energibrist uppstar och kroppen bérjar bryta ned fett.
-Att nedbrytningen av fett (langa fettsyror, eftersom korta fettsyror
inte kan lagras) startat visar forhojda nivaer av glycerol och fria fett-
syror i blodet, sa Anna Nordenstrém.

Linnéa har LCHAD-brist

Linnéa, 4 &, har LCHAD-brist. Hon kom till Agrenskas familjevistel-
se tillsammans med mamma Susanne, pappa Jonas och syster Eleono-
ra, 7 manader.

Susannes graviditet med Linnéa var normal, likasa forlossningen.
-Linnéa foddes tva veckor for tidigt, hon tycktes ma bra och ala ny-
foddhetsvarden var normala. Till en borjan &t hon tva ganger i timmen
och daremellan sov hon. Att hon &t sa ofta trodde personalen pa BVC
kunde bero pa att hon inte fick i sig tillrackligt mycket mat. Darfor
gav man henne tillagg, men det gjorde ingen skillnad, séger Susanne.

Efter tva dagar fick familjen &ka hem. Forsta natten hemma sov Lin-
néa mer @n hon gjort tidigare och dessutom hade hon mycket avféring.
—Dagen darpa tog vi kontakt med BV C for att fa en tid for PKU-prov
och da papekade vi att vi var oroliga for att hon sov sA mycket. Men
personalen lugnade oss delvis genom att papeka att sa kunde det vara
med sma barn. Men trots det s hade man olika forslag for att " vacka’
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henne, t ex att nypa henne i kinden lite |&tt. Vi provade allt de foresla-
git, men ingenting hjapte. Till sist skakade jag henne kraftigt och da
slog hon upp 6gon négra sekunder. Men sedan " foérsvann” hon igen
och da fick vi panik, satte ossi bilen och korde i ilfart till BVC mitt i
rusningstrafiken, séger Jonas.

Pa BVC bedomde man ocksa situationen som allvarlig och skickade
Linnéai ambulanstill ett storre sukhus.

-Pa sjukhusets akutmottagning tog en stor grupp sjukvardspersonal
hand om Linnéa, men en efter en droppade sedan ut. Vi fattade ingen-
ting. Man nédmnde att hon kunde ha en amnesomséttningssjukdom och
att hon skulle fa blodsocker (glukos) intraventst. Kort darefter dppna-
de Linnéa dgonen och vi kande visst hopp att hon skulle dverleva,
sager Susanne.

Docent Jan Alm, Astrid Lindgrens barngjukhus, Stockholm, informe-
rade om symptom och férlopp vid LCHAD-brist.

-Ingiuknandet i LCHAD-brist varierar fran dag ett till cirka 2 &, med
ett medel som ligger pa fem méanader. Insuknandet kan vara akut,
med en metabol kris, vilket & vanligast (3/4). Hos Ovriga & inguk-
nandet smygande.

Det akuta inguknandet karaktériseras av

a | 8gt blodsocker utan ketonkroppar

a koma/kramper

@ andningsstorning

o hjartstillestand, hjartsvikt

a plétslig dod, oftast fore eller i samband med diagnos

Det smygande inguknandet karaktariseras av

o |leverpaverkan

o barnet mar inte bra och utvecklas daligt (failure to thrive)
o matningssvarigheter

a hypotoni (Iag muskel spanning)

-| efterhand har vi kunnat konstatera att barn med akutinguknande
ofta har haft symptom innan problemen blivit akuta. Vi har ocksa sett
att gukdomens forlopp/svéarighetsgrad inte & relaterad till insjuknan-
deformen. N& sjukdomen val & diagnosticerad & sukdomen sdllan
livshotande om sjukvéarden reagerar tidigt och vet vad man ska gora,
saJan Alm.
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Sjukdomens forlopp pad kort sikt beror till en del pa barnets ader vid
inguknandet.

-Det lilla barnet & mer kandligt for svalt och det hanger samman med
att hjarna och lever fortfarande & forhallandevis stora. Forloppet &
vanligtvis en metabol kris som ofta utlésts av en infektion och darpa
foljande svélt. Symptomen &r trétthet, muskel svaghet/-vérk, irritabili-
tet och matningssvarigheter.

L aboratoriefynden vid inguknandet &r:

a 1&gt blodsocker

a forhojda halter av aminotransferaser (ett enzym som métsviaASAT
och ALAT och &r ett métt pa eventuell leverskada)

a CK-stegring

a forhojt laktat

a forhojd ammoniak

-L&gt blodsocker bor sdledes vacka misstanken om LCHAD-brist,
&ven om provvéardenainte &r lika viktiga som hur barnet mar.

Sjukdomens forlopp pa lang sikt beror till stor del pa hur tidigt dia-
gnosen kan stéllas. Ju tidigare diagnos, desto béttre & prognosen.

-De flesta barnen mér bra, till en del beroende pa situationen vid dia-
gnogtillféllet. Det ar viktigt att undvika allvarliga dekompensationer,
metabola nedbrytningar. Bade LCHAD-brist och behandlingen (diet-
behandlingen) kan orsaka skador, exempelvis utvecklingsavvikelser
nér det galler tal och grovmotorik, synproblem (se sarskilt kapitel) och
neurologiska besvér, exempelvis mild utvecklingsstorning, sa Jan
Alm.

Sammanfattningsvis sa Jan Alm att

a de flesta barnen mar bra

a det ar viktigt med tidig diagnos

a utvecklingsproblem forekommer (fore behandlingsstart)

a |angtidsproblem kan rora syn, neuropati (paverkad nervledning)
a dietbehandlingen, som kan utforas pa olika sétt, ar livslang

Linéa far tidigt diagnosen LCHAD-brist

Dagen efter Linnéas inguknande fick Jonas och Susanne tréffa en
specidistlékare som kunde informera dem om att Linnéa hade en
ovanlig amnesomséttningssjukdom som hette LCHAD-brist.
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-Vi fick veta att man tagit massor av prover som analyserats under
natten och att det darfor inte fanns nagot tvivel om vilken sjukdom det
var fraga om. Vi fick ocksa veta att de ndrmaste tre dagarnas utveck-
ling skulle visa &t vilket hdll det gick, om Linnéa skulle dverleva eller
g. Klarade hon de har dagarna skulle risken for plotslig dod minska
dramatiskt. Det kdndes som om vi hade haft en otrolig tur att vi hade
hamnat pa ett sjukhus dar personalen visste vad som behdvde goras,
sager Jonas.

De foljande dagarna blev jobbiga for Susanne och Jonas och deras
familjer, som turades om att vaka hos Linnéa dag och natt.

-Den intensivvard hon fick innebar att hon var uppkopplad till ett stort
antal pumpar som reglerade tillforseln av glukos, blod och olika medi-
ciner. De forsta dagarna varken forsamrades eller férbéttrades Linnéas
tillstand. Efter fyra-fem dagar beslutade man att borja tillfora fett, Va-
solipid intravenost, eftersom hon inte kunde 6verleva pa enbart glu-
kos. Strax darefter dppnade Linnéa égonen och vi blev jétteglada. Nu
kunde vi hoppas att hon skulle klara det har, séger Susanne.

Kliniska erfarenheter frdn Goteborg

Docent Bengt Lindblad, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Goteborg, informerade om kliniska erfarenheter av LCHAD-brist fran
Goteborg.

-Fett, som &r viktigt for kroppen av flera skél, bestar av fettsyror, van-
ligtvis langa fettsyror (C16, C18), (ung 70 %). Fett omsatts hela tiden
och ibland & uppbyggnaden av fettsyrorna kraftigare an nerdbrytning-
en och det & inte bra. Det bor rada balans mellan uppbyggnad och
nedbrytning.

Amnesomsattningen gér bl a ut pa att bilda ATP, (som namnts tidiga-
re), eller kreatinfosfat (som &r lagringsformen), eller glykogen (krop-
pens starkelse).

-Vid olika intensiva aktiviteter anvénds olika energikéllor. Snabbaste
séttet att bilda energi sker fran glukos, men vid langvarigt arbete be-
hoéver man anvanda fettsyror for att bilda energi. Nar man svéter och
inget socker tillfors, sa sunker blodsockret snabbt ned till noll om
man har LCHAD-brist, saBengt Lindblad.
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Hjarnan vill helst ha blodsocker (glukos) och kan inte forbranna fett,
men val ketonkroppar (som bildas vid nedbrytning av fett) och sadana
har patienter med LCHAD-brist mycket lite av.

-Anledningen till att barnen med LCHAD-brist blir sa sjuka &r att de
anvander blodsocker tills det &r helt slut.

LCHAD-brist, Long Chain 3-HydroxyAkyl-CoA Dehydrogenase De-
ficiency, beskrevs forsta gangen 1983 och fdljande fynd kan finnas:
a debut 1 dag-39 manader

o |leversvikt (fettlever)

a fortjockad hjartmuskel (hypertrofisk cardiomyopati)

o |ag muskel spanning (hypotonus)

a muskelsonderfall (rabdomyolys)-hogt CK

a nervgukdom i periferanerver (neuropati)

a nathinneféréndring (retinitis pigmentosa)

a | gt blodsocker (hypoglukemi)

a HEL L P-syndrom hos modern

Diagnosen LCHAD-brist stélls pa

a P-glukos

a ASAT och ALAT

a CK

a S-karnitin inkl acylkarnitiner

a fettsyraanalys

a DNA-analys, mutationsdiagnostik vid misstanke

Vad & det som gor att barnet blir sukt? Foljande diskuterade Bengt
Lindblad:

o misstanke finns att 1anga fettsyror bundna till karnitin & toxiska
(giftiga)

a men ingen har tydligt visat att LCHAD-brist-patienter blir ”forgifta-
de’ av sin egen fettsyrametabolism

o extremt | &gt blodsocker tolkas som toxiskt orsakad

a ammoni akstegringen tolkas som toxisk effekt

a |everprover & for lite patologiska (§ukliga) for alvarlig klinisk ef-
fekt

o hjartmuskel funktionen béttre an vantat

a hjartmuskel fortjockningen &r obetydlig

a hjartrytmrubbning av adlvarlig art

a hjarnan & inte primért paverkad vid LCHAD-brist

Sedan beskrev Bengt Lindblad symptombilden hos de barn man sett i
Goteborg de senaste aren. Allabarnen har haft leverpaverkan och varit
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slappai sina muskler, men inget barn har haft alvarlig hjartmuskel pa-
verkan. Lagt blodsocker, paverkade leverprover, lagt karnitin samt
fynd av typiska fettsyrametaboliter hittade man hos alla barnen.

-Vi har fortfarande mycket att |a&ra om LCHAD-brist. Utredning och
uppfdljning av patienter bor koncentreras for att forbéttra insamlingen
av erfarenhet och kunskap. Ovanliga kliniska forlopp ger ofta upphov
till ny kunskap, om forloppen uppfattas som ovanliga, sa Bengt Lind-
blad.

Anna Nordenstrom informerade ocksa om genetik (&rftlighet) vid
LCHAD-brist.

-I ala kroppens cellkérnor finns den s k DNA-molekylen som &r en
dubbelspiral med alla anlag i dubbel uppséttning i form av cirka
30 000 gener fordelade pa 23 par kromosomer. Alla gener har sina
fasta platser pa kromosomerna.

Nér en cell ska dela sig 6ppnas dubbelspiralen upp till tva enkelspira-
ler, en till vardera cellen, och dérefter byggs vardera enkelspiralen upp
till en ny dubbelspiral igen. | denna kopieringsprocess kan det uppsta
fel i anlagen, antingen som bortfall, tillkomst eller utbyte av byggste-
nar i genen.

-Vid LCHAD-brist finns ett fel i ena anlaget pa kromosom 2 hos bada
fordldrarna. Ett speciellt enzym (LCHAD-enzymet) saknas hos ett
barn som arver ett sukt anlag fran vardera foraldern, s k recessiv ned-
arvning. Eftersom slumpen avgor om friska eller suka anlag hamnar i
spermie- och &ggcellerna, ar det ocksa slumpen som avgér om barnet
ska fa en arftlig gukdom, exempelvis LCHAD-brist, bli anlagsbérare
eller fatvafullt friska anlag.

Risken for friska forddrar med suka anlag att fa ett sjukt barn med
LCHAD-brist & 25 % vid varje graviditet, risken att fa ett anlagshé
rande barn 50 % och mdjligheten att fa ett barn som varken ar sjukt
eller anlagsbérare ar darmed 25 % vid varje graviditet.

Den vanligaste (70-90 %) mutationen (fel i anlaget) finnsi kromosom
2 med position 1528 pa DNA-molekylen.

-Ar mutationen kand kan diagnosen konfirmeras med hjadp av DNA-
analys av ett enkelt blodprov. Det & ocksa mgjligt att gora fosterdia-
gnostik, sa Anna Nordenstrém.
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Linnéa mar stadigt allt battre

Allteftersom dagarna gick blev Linnéas vakenperioder fler och langre.
Pump efter pump kopplades bort.

-Efter tio dagar pa intensiven flyttades hon upp pa vardavdelning och
vi fick ldra oss att ge henne mat genom nassond. Till en bérjan gav vi
henne 2,5 ml Monogen/10:e minut och 6kade pa mangden och tiden
mellan sondningarna successivt. Hon kréktes valdigt mycket de forsta
dagarna, men efterhand gick det allt béttre, séger Jonas.

Nar man kunde ge Linnéa sondmat var fjéarde timme, vilket var mgj-
ligt efter ndgra veckor, fick Jonas och Susanne prova att ge henne mo-
dersmjdlkerséttning, Monogen, i nappflaska.

-Det fungerade dverraskande bra pa en gang. Hon kraktes valdigt lite.
Men trots det s& beholl man nassonden som alternativ om det skulle
borjakraéngla, sager Susanne.

Linnéa blev piggare och piggare och visade inga som helst tecken pa
att hatagit skadaav sin §ukdom.

-Né&r hon borjade &da ur nappflaska var hon cirka en manad gammal
och nu var det dags for en forsta permission. Vi gick en snabb prome-
nad pa en timme runt sjukhuset och var bade enormt glada och valdigt
oroliga, sager Jonas.

Behandling akut och langsiktigt

Anna Nordenstrém informerade ocksa om behandling akut och |ang-
siktigt.

-1 den initiala utredningen, om barnet mar daligt och man misstanker
LCHAD-brist, bor inga blodstatus ASAT/ALAT, CK, CKMB, Kreati-
nin, vilket ger varden pa lever- och njurfunktion och eventuella ned-
brytningsprodukter i urinen. Dessutom bor man méta blodsocker, U-
organiska syror, U-aminosyror, S-Karnitin och dikarboxylsyror i
plasma, understka eventuell avsaknad av ketonkroppar och géra EKG
och UKG. Man bor ocksa fundera pa om man ska gora s k mutations-
diagnostik.
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Akut behandling vid akut kris innebéar forsta dagen intravents glu-
kostillforsel upp till hdga normalintervallet och sa mycket att det ger
insulinpaslag och stanger av fettnedbrytningen.

- Eftersom det inte gar att leva pa enbart blodsocker bér man 6vervéaga
senast andra dagen att ge fettsyror, om mgjligt MCT-fett per oralt (ge-
nom munnen). Senast tredje dygnet, eller tidigare om tillstandet till&-
ter, smygs mat i form av modersm;jdlkersattning (Monogen®) in och
karnitin vid konstaterad brist.

Uppfdljning av akutskedet innebdr B-glukos en gang/timme och
glesas ut till var tredje timme vid stabilt B-glukos.

-CK bor kontrolleras tva ganger/dag och leverstatus en gang/dag, sa
Anna Nordenstrém.

Glukosinfusionen trappas ut sa snart det kliniska tillstandet tillater det.
Mat ges var tredje timme till smabarn.

-B-glukos kontrolleras fore nasta maltid innan malen glesas ut. Detta
for att se om barnet har den fastetol erans som krévs.

| uppfdljningen det forsta levnadsaret bor man Gvervaga Port-a
cath, en central venkateter, for séker naringstillférsel och gastrostomi
(PEG)

-Maten ges var tredje timme eller enligt barnets fastetolerans. Konti-
nuerlig infusion av mat nattetid via PEG. Vi ettarskontrollen bor en
24-timmars mikrodialys goras for att se vilken typ av maltidsordning
barnet bor ha nattetid. Alternativ till kontinuerlig sondmatning kan
vara okokt majsstérkel se.

Uppfdljande kontroller pa metabolt centrum bor ske var tredje mé
nad det forsta levnadsaret och innehdlla beddmning av hur behand-
lingen fungerar, utvardering av kris- och akutbehandlingsschema samt
dietkontroller med berakning av intag och kontroll av sava energi-
mangd som fédodmnen.

Uppfdljning under uppvéaxten bor innehalla matning av langd, vikt,
Hb, CK och dikarboxylsyror var 6:e manad samt Hb retikulocyter,
ASAT och ALAT, Krea, fosfolipider och dgonkontroller en gang/ar.
Vart 4:e & bor géra EKG och hjarteko.

Vid akut infektionssjukdom kan man stannai hemmet och ge barnet
glukospolymer enligt schema, om barnets tillstand till&ter det.

-Ar barnet paverkat maste det laggas in med glukosinfusion. Blod-
sockernivan ska hdllasi Ovre, eller strax 6ver normalintervallet, for att
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ge insulinpaslag och dérigenom sténga fettnedbrytningen. De labora-
torieprover som bor tas & CK, ASAT/ALAT, infektionsprover och U-
status. Det &r viktigt att ge blandad kost sa snart som mgjligt, eftersom
det & omdgjligt att upprétthdlla en god néringssituation med enbart
glukos. Dessutom anser jag att man ska vara frikostig med antibioti-
kabehandling om man misstanker bakteriell infektion, sa Anna Nor-
denstrom.

Linnéa far komma hem

Linnéas forbattring fortsatte. Det blev fler och tétare permissioner fran
sjukhuset och lagom till jul, ndr hon var tva manader gammal, fick
hon komma hem.

-Né&gra veckor tidigare hade hon fétt en knapp inopererade genom
magsacken och genom den gav vi henne kompletterande mat, Mono-
gen, padagen och viss mangd pa natten, siger Susanne.

Resten av Linnéas forsta levnadsar besokte man sjukhuset valdigt ofta,
och sérskilt oftanér hon var infekterad.

-Nar hon fick vanliga forkylningar akte vi in varje dag och métte CK,
sager Jonas.

Fyra manader gammal borjade Jonas och Susanne ge Linnéa smak-
portioner av fast foda.

-All den maten lagade vi Sjdva efter r&d och anvisningar av Linnéas
dietist, som déarefter alltid stéllt upp och hjapt oss. | och med att Lin-
néa borjade dta mer vanlig mat startade jakten pa lampliga ravaror, en
jakt som pagar an idag. Nu blev det plotsigt svarare att avvaga hur
mycket hon skulle ha fran olika néaringskalor, jamfort med forsta
halvaret da vi néstan altid gav henne samma mat. Linnéa hade ocksa
utvecklats mycket, bade mentalt och motoriskt och var valdig mycket
mer aktiv och rorlig. Det skulle vi ocksd kompensera for. For att vara
pa sikra sidan gav vi henne mer an hon behovde och det resulterade i
att hon gick upp mycket i vikt. Och det var ju ingen bralésning, sager
Susanne.

Kostbehandling vid LCHAD-brist

Chefsdietist Gunn Nyberg, Karolinska universitetssukhuset, Hud-
dinge, informerade om kostbehandling vid LCHAD-brist.
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-Sedan 1990 har barn med LCHAD-brist vid Stockholms metabola
centra behandlats med en extremt fettreducerad kost, for att forsoka
undvika de fettsyror som g kan " brytas ner”. Mg oriteten av det fett
som far ingai den fettlaga kosten utgors av MCT- fett (medellanga
fettsyror).

Det finns energirekommendationer for grupper av friska barn, nordis-
ka och svenska, NNR 1996. FOr sjuka barn finns inga energirekom-
mendationer.

-Barn med LCHAD-brist forutsatts ha samma energibehov som friska,
aven om skillnader inom gruppernafinns, for saval friska som sjuka,
sa Gunn Nyberg.

Energirekommendationer for friska barn:
1-3ar 1300 kcal/d

4-6& 1700 kcal/d

7-10 & 1950 kcal/d

11-14 & 2000 kcal/d, flickor

11-14 &r 2350 kcal/d, pojkar

Den ideala energifdrdel ningen, mellan de energigivande néringsam-
nena for friskabarn > 3& enl NNR, 1996 &r:

Protein 15 energi%

Fett 30 energi%

Kolhydrater 55 energi%

For barn med LCHAD-brist blir férdelningen av de energigivande
néringsamnena:

Protein 15 energi%

Fett  max 20 energi% inklusive MCT-fett

Kolhydrater 65 energi% eller mer

Mal séttningen med kostbehandlingen har sedan 1990 varit:
Fettreducerad kost, max 20 energi% fett, inklusive MCT-fett

Minsta méjliga méangd langa fettsyror, inklusive behovet av essentiella
fettsyror.

-Den fettfattiga kosten har ett 13gt innehdll av fettl6sliga vitaminerna
A, D och E-vitamin. De maste tillforas extra om inte berikad special-
véalling téacker behovet.

Fran 1990 har barn med LCHAD brist fatt en specialvalling bestaende

av:
Semper fettfri basvalling pulver 110 g
Semper energi 659
Safflor/solrosfré/majsolja 8 ml
Liquigen ( 50% MCT-fett) 30 ml

Vatten till en slutvolym av 1000 ml
100 ml av véllingen ger 80 kcal, protein 1,3 g, fett 2,2 g varav 1,5 g
MCT-fett.
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De barn som fick diagnos omkring 1990 var allamellan 6 mén och 1
ar, och fick darfor varierande mangd speciavélling, respektive fettfat-
tig mat.

1998 kom modersmjoélksersdttningen Monogen SHS, anpassad for
spadbarn med LCHAD-brist. Den innehdler 24 energi% fett, 93% av
fettet utgors av MCT-fett, resten 7% &r langa fettsyror i form av val-
notolja

-Vanadtoljan anses haen idealisk fordelning av de essentiella fettsy-
rornalinolsyra (n-6 fettsyra) och linolensyra (n-3 fettsyra).

Kost med |agt fettinnehdll innebér i praktiken stérre volym (mer mat)
och kréaver darfor tétare maltider for att ge samma energimangd/dag
som en kost innehdllande mer fett.

Maltidsordning for barn med LCHAD-brist, mat ca var 3:djetimme:
Frukost

Mellanmal fm

Lunch

Mellanmd em

Middag

Kvéalsmad

-Eftersom barnen g klarar nattfasta ges ca 10% av dygnets energibe-
hov kontinuerligt under natten via sond eller PEG.

Exempel pa livsmedel som kan ingd i en extremt fettreducerad kost:
Matbrdd bakat utan fett tillsats

Potatis, ris och pasta (fettinnehall i pasta kan variera)

Putsade magra styckningsdelar av kott fran t ex nét, gris, kyckling och
vilt

Mager fisk

Quorn, baljvéxter t ex linser

Magra mj6lkprodukter: minimjolk, mager yoghurt

Mjukost 1% fett, hardost 5 % fett

Gronsaker, dock g avokado och oliver

Frukt

Brittiska rekommendationer ang kostbehandling vid LCHAD-brist

| Clinical Paediatrics Dietetics, andra upplagan, 2001 sasmmanstélld av
Vanessa Shaw och Margaret Lawson finns angivet hur mycket langa
fettsyror, inklusive essentiella som rekommenderasingai den dagliga
kosten i respektive adersgrupp.

Forstalevnadsaret: <3 g/d

1-34&: upp till 6 g/d

4-8 ar upp till 8 g/d

8-12 & upp till12g/d

| bokens forsta upplaga fran 1994 finns inte behandling vid LCHAD-
brist med.
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Essentiella fettsyror

-For att barnet ska fa rekommenderat intag av essentiella fettsyror (
kan g tillverkas av kroppen) kravs att de far en viss mangd fett dér de
essentiella fettsyrornaingd, sa Gunn Nyberg.

Essentiella fettsyror finns i tva serier: omega-6, linolsyraserien och
omega-3, linolensyraserie. | Nordiska naringsrekommerndationer,
NNR 1996, fanns for forsta gangen rekommenderat intag av n-3 fett-
syror med.

-Det &r viktigt med balans mellan de tva serierna, eftersom de konku-
rerar om samma enzymsystem vid nedbrytningen.

| England anvands allmant valnétolja (finnsi Monogen) for att técka
behovet av linol- och linolensyra. | Sverige finns den oljan endast i ett
fatal affarer.

Linolsyrakallor &r t ex tistelolja, solrosfréolja och majsolja
Linolensyrakallor &r fet fisk, fiskoljor samt linfroolja

Linnéa skyddas mot infektioner

Jonas och Susanne understryker ofta att en viktig orsak till att det kan-
des allt béttre var ocksa det fantastiska stod och den hjép de fétt fran
sjukvarden de forsta aren.

-Linnéas lakare, dietist och annan personal var tillganglig allatider pa
dygnet och nagot liknande har vi aldrig stétt patidigare.

De framsteg Linnéa gjorde var till stor glédje for Jonas och Susanne.
-Fréan att ha varit sd sjuk var det mer eller mindre ett under att se hur
val hon utvecklades och vilka framsteg hon gjorde, bade mentalt och
motoriskt. Men de forsta &ren var vi livrédda for att hon skulle fa n&
gon alvarligare infektion, sa vi holl henne sa gott som helt isolerad
mot folk utanfor familjen. Vi tog sa gott som aldrig ut henne i offent-
liga miljoer och att tréffa andra barn var oténkbart, tyckte vi da, sager
Jonas.

Nar Linnéa var drygt ett ar borjade hon ga och nu blev det annu svara-
rare att berdkna hur mycket mat hon behévde.

-Nu, nér foraldrapenningen borjade ta slut, borjade vi fundera pa hur
vi skulle ordna det med ekonomi, arbeten, barnomsorg, mm. Vi tyckte
ju inte att "normala’ |osningar pa de hér problemen passade var fa-
milj. Men det var svart for olikainstitutioner att forsta. Till sist fick vi
hjalp av en kurator att ordna ett méte med representanter for sjukvar-
den, barnomsorgen och férsakringskassan, sager Susanne.
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LCHAD-brist och 6gonbesvar

Overldkare Kristina Teér-Fahnehjelm, Karolinska universitetssjukhu-
set, Huddinge, informerade om 6gat och 6gonbesvér vid LCHAD-
brist.

-Ogat &r vért viktigaste sinnesorgan och stér for cirka 70 % av ala
intryck till hjarnan. Ogat bestdr av en framre del med hornhinnan,
framre kammaren och linsen, samt en bakre del med glaskroppen,
néthinnan och synnervsuttradet. En synnerv, som bestar av ca en mil-
jon synnervtradar, leder informationen fran Ogat till syncentrum i
hjérnan.

Synbeteendet hos barn utvecklas ungefar sa har:
anyfodd  fixerar oftaen lampa
a4v foljer rorliga foremdl panarahdll
a4-7v ger 6gonkontakt och svarsleende
a2-3man foljer rorligaforema pa2-3 m avstand
samt leker med fingrarna framfor 6gonen
a3-4man kan med hjdlp av synen styra handen mot foremal
8 6-10 man tittar uppméarksamt och undersokande paférema pa

nara hdll

adar utvecklat en synskérpa néastan som en vuxen, ca 0,8 pa
Syntavlan

a7ar ser 1,0 pa syntavlan, synen fortsétter att utvecklas nagot

0 10-12 &  synutvecklingen anses fullbordad

Nér ett barn kommer till 6gonlakare pa Karolinska universitetssjukhu-
set, Huddinge, anpassas utredningen till barnets ader, eftersom ex-
empelvis en nyfodd inte gar att undersoka exakt pa samma satt som en
atadring. | princip omfattar utredningen tester av

o synskarpa (med rander, symboler eller bokstéaver)

eventuell skelning

samsyn

ogonens rorlighet

synfélt

fargsinne

maorkersyn

-Efter pupillvidgande 6gondroppar undersoks lins och Ggonbotten
med 6gonspegling och, nar det géller @dre barn, med biomikroskopi.
Ogats brytkraft méts och ofta forsoker vi fotografera Ggonbottnarna

g o o o o g
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for att dokumentera eventuella forandringar. Ibland gérs mer omfat-
tande utredningar med neurofysiologi, t ex elektroretinografi (ERG)

Hos de barn med LCHAD-brist som drabbas av 6gonforandringar
rapporteras oftast forst att de blir ljuskénsliga och har problem med
morkerseendet.

-ERG é&r ofta normalt till en bérjan. Senare kan man uppméta |t ned-
satt synskarpa, defekt fargseende, daligt morkerseende, synfaltsdefek-
ter och tilltagande nérsynthet. Barnen far ocksa ofta karakteristiska
forandringar i 6gonbottnarna, sa Kristina Teér-Fahnehjelm.

Ogonbottenfor andringar na brukar indelas i olika stadier:

astadium 1 normal 6gonbotten (oftast vid fodel sen)

a stadium 2 spridda pigmenteringar (svarta prickar), oftai gula
flacken

a stadium 3 tillbakabildning av néthinna och aderhinna (chorioretinal
atrofi) i centrala 6gonbotten, men vésentligen sparad
nathinna ut i kanterna. Samtidigt tilltagande synnedsétt-
ning, narsynthet och bdrjan till utbuktning av 6gats bak-
re vagg (stafylom)

o stadium 4  helt tillbakabildad nathinna och aderhinna med forlust av
central synskérpa. Utbuktning av 6gats bakre vagg och
afoljande grav néarsynthet

-Orsakerna till férandringarna i nét- och aderhinnan & okanda, men
man har pavisat betaoxidation i néthinnans celler. Nagon medicinsk
bromsande behandling, eller nagon kirurgisk behandling av dessa nét-
hinneforandringar, existerar inte idag. Trots det kanns det viktigt att
ogonkontrollerna av dessa barn centreras till en enda universitetskli-
nik, for att pa s sétt samla information om sjukdomens naturalforlopp
och pa sikt minska 6gonkomplikationerna.

Pa Barnogonkliniken Huddinge kontrolleras barnen med LCHAD-
brist ca en gang per halvar fram till 2-3 ars dlder och darefter ca en
gang per & €eller oftare vid behov.

Rekommenderade atgarder for barn med LCHAD-brist och 6gon-
forandringar kan vara:

a solglasbgon/blandskydd, keps eller skéarmmdssa

a glasdgon mot narsynthet

a information till daghem/skola

a bra kontrast och bra belysning och for évrigt anpassad miljo

o synhjapmedel fran Syncentralen, t ex lupp, kikare, magnivision mm
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a ibland kan barn med daligt fargseende se béttre pa svartvit TV-
skarm an pafargskarm

-Enligt erfarenheter fran Sverige och Finland tycks en tidigt insatt
dietbehandling fordroja debuten av 6gonforandringar, men tyvarr inte
hindra utvecklingen av dem. Tidig diagnos av sukdomen och tidigt
insatt behandling & sdlunda inte bara viktigt for barnets éverlevnad
utan ocksa for att forhindra senkomplikationer, t ex 6gonforandringar,
sa Kristina Teér-Fahnehjelm.

Linnéa far plats pa daghem for infektionskansliga barn

Halvaret innan métet med sjukvéarden, barnomsorgen och forsakrings-
kassan var Susanne anstélld pa heltid for att varda Linnéa.

-Efter motet fick vi ganska snart en kommunal dagmamma som bara
hade Linnéa att ta hand om. Men nar hon insag vilket stort ansvar hon
skulle fa, drog hon sig ur och vi var tillbaka paruta noll, sager Jonas.

Efter ytterligare manga telefonsamtal och brev till myndigheterna fick
Linnéa, nar hon var 2,5 ar, slutligen plats pa ett daghem for infek-
tionskansliga barn.

-Det var en grupp pa tre barn och tre personal och det var fran borjan
en bra [6sning. Men ett problem var att alla tre i personalen saknade
medicinsk uthildning. Det |6ste sig genom att vi informerade dem sa
mycket vi kunde. Vér dietist hjdpte ocksa daghemmets kokerska att
goraen fungerande matsedel for Linnéa, sdger Susanne.

Linnéa blir akut sjuk

Det forsta halvaret pa daghemmet fungerade mycket bra. Linnéa &t
sidv mat med god aptit och Jonas och Susanne sondade henne pa nét-
terna.

-Vi stdngde av pumpen pa morgonen vid femtiden, sd nér det var dags
for frukost vid attatiden brukade Linnéa var ganska sugen pa mat och
a bra. Fram till hon blev tre & hade hon faktiskt inga tecken pa sin
gukdom, séger Jonas.

Men den positiva utvecklingen bréts den hér hosten, nér hon fick en
infektion.
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-Skillnaden mot tidigare var att hon slutade é&ta, blev passiv och kinkig
och dessutom klagade hon pa att hon hade ont i benen. Vi forstod att
det hént som inte far handa och akte direkt in till §ukhuset. Smértorna
tilltog och nér vi gick ur bilen vid sukhuset kunde man inte ens peta
pa& henne utan att hon skrek. Man satte glukogendroppet och efter en
halvtimme var hon som vanligt igen och sprang runt i korridorerna.
Det vi hade missat var att hon varit mer aktiv &n annars och dessutom
visade det sig att hon hade oupptéckt urinvégsinfektion. Provtagning-
arnavisade att hon hade haft ett skyhogt CK, sager Susanne.

Linnéas CK-vérden fortsatte att vara svajiga och gick upp och ner. Da
och da klagade hon ocksa pa smértai benen.

-Vi bestamde oss darfér ganska snart for att hdja Linnéas energiintag.
Men detta gav oss problem. Fran det att Linnéa alltid &tit upp fardiga
portioner, visade hon inte samma hunger som tidigare och ville inte
dta det vi gav henne. Darfor borjade vi komplettera med sond. Detta
blev inledningen pa en neddtgéende spiral dar hon &t allt mindre sav
och vi tvingades sondmata alltmer for att kompensera detta, sager Jo-
nas.

Linnéa fick ytterligare en svar infektion den hosten (2003) och med
ungefar samma gjukbild som gangen innan.

-Den darpa kommande varen och sommaren gick valdigt bra, men
forra hosten blev aterigen vadigt jobbig med fyrainsjuknanden. Detta
har inneburit att bade vi och lararna har blivit otrygga och radda for
vad som hénder nar Linnéa blir sjuk. Det som oroar 0ss mest nu & om
hon far forsamrad syn, séger Susanne.

Pedagogiska aspekter, Barnens bok

Specialpedagog Ann-Catrin Réjvik, Agrenska, informerade om peda-
gogiska aspekter.

-Under familjeveckorna ser vi ofta att det & en valdigt stor spridning i
symptombilden, trots att funktionshindret & detsamma. Dessutom
skiljer det ofta valdigt mycket beroende pa hur gamla barnen &ar. Det
som jag tar upp nu kommer att vara pa ett mer allméant plan, med ett
helhetsperspektiv och livsperspektiv. Det rér sig dd om vardagliga
aktiviteter sdsom att dta, kla sig, skéta hygienen och se hur man kan
|6sa olika problem i hemmet och i skolan.
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Ett barn med funktionshinder har ofta vadigt mycket personer runt
omkring sig. Det & bl aféréldrar, dakt, vanner, skolpersonal och per-
sonal inom habilitering och sjukvard.

-De har personerna behover prata sig samman sa att det blir mojligt att
skapa basta mdjliga forutsdttningar for barnet. Det handlar om att ska-
pa en optimal milj6 kring barnet, att ta vara pa barnets férmagor och
mojligheter och inte bara se hindren, sa Ann-Catrin Rjvik.

Mer konkret handlar det om att ta reda pa
1/ vilka svarigheter barnet har

o nar upptrader svarigheterna oftast

a finns det nagonting att 1&ra av det

o hur ser barnets sociala aktiviteter ut

2/ vilka situationer fungerar barnet brai

a varfor fungerar det brai vissa situationer

-Ibland &r vi vuxna snabba med att siga att barnet inte klarar det eller
det. Om man tar exemplet tandborstning, sa har nagon réknat ut att
den aktiviteten innehdller nastan 60 moment. Vi vuxna behdver bryta
ned aktiviteter i moment och diskutera varje del, innan vi bestammer
om ett barn klarar en aktivitet, eller g.

| exemplet med tandborstning sa visar det sig kanske att barnet hittar
till toaletten och hittar sin tandborste.

-For att klara detta kravs viss orienteringsformaga, att barnet kan ur-
skiljafarger och veta nagot om placeringen. Diskuterar man aktiviteter
utifran den hér principen blir det enklare att se mdjligheter och ge-
mensamma ldsningar, sa Ann-Catrin Rojvik.

3/ hur ser miljén ut

| ICF, den internationella klassifikationen av funktionshinder och
funktionstillstand (WHO 2003), utgar man fran ett hal soperspektiv.

-I modellen talar man om kropp, aktivitet och delaktighet och att detre
delarna samverkar i bada riktningarna, och att detta kan paverka hal-
sotillstandet hos en individ. Den del som handlar om kroppen tar upp
skador, grad av skador samt funktionsnedséttningar. Nar det géller
aktivitet & det ofta fraga om tillganglighet. Delaktighet innebér vilka
mojligheter personen har att paverka sin livssituation, exempelvis ge-
nom egnaval.

Ett barns funktionshinder paverkar naturligtvis barnets aktivitet och
dess delaktighet i olika vardagssituationer. Samtidigt paverkar omgiv-
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ningen, bade den fysiska och sociala miljon, och personliga faktorer,
barnets delaktighet.

-N& man gor en kartlaggning, som i sin tur ska leda till atgérder, ar
det viktigt att inte beskriva svarigheter enbart ur ett individperspektiv,
utan ocksa ta med omgivningsfaktorer. Ett dtgardsprogram, vilket rek-
tor ansvar for att det kommer till stand, kan vara ett fantastiskt instru-
ment fOr att gora barnet mer delaktigt, sa Ann-Catrin Rojvik.

Sjukskoterska Lotta Thomasson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade pa en tidigare familjevistelse om
”"Barnens Bok” och Ann Catrin RGjvik arrangerade sa att fordldrarna
fick mojlighet att paborja arbetet med att géra en ”Barnens bok” till
sina egna barn.

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

Den prototyp till Barnens Bok som L otta Thomasson visade foréddrar-
nakan innehdla

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

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

a barnets mat, vad barnet &er/inte &er, hur mycket, mag-tarm-
problem

a specialbehandling, ex RIK

a hjdlpmedel, ex stol, korsett, tippbrador, sang, sangutrustning mm

a skola, personlig assistent, gruppbostad, vad bar net tycker om att
goralinte 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 stér i boken
ar vad foraldrarna vill férmedla och istéllet for att galva alltid behtva
berédtta om gukdomen, barnets symptom, mm, kan de 6verldmna bo-
ken till personal som barnet moéter. Boken ska darfor altid vara dér
barnet ar och bor hdllas aktuell av fordldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte & nagon journahandling, sa Lotta
Thomasson.
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Sjukskdterska Andreas Tallborn, Agrenska, informerade om syskon-
rollen.

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

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

-Syskonrelationen & i almanhet 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 dverhuvudtaget. Det ar
mycket syskonen uttrycker som & gemensamt, oavsett syskonets dia-
gnos, sa Andreas Tallborn.

Foljande & exempel pavad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-

konsamtalen:

a att bli "sedd” for den man & och inte bara jamford

o att forsta vad funktionshindret innebér 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 &@n det som &r

verkligt.

a att bli "ind&ppt” och delaktig, eftersom det ar en familjeangel agen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

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

habiliteringen osv. Syskonens kunskap & en "nyckel” till ett bra sétt

for dem att férhalla sig till situationen.

o att fa hjalpatill/ slippa hjalpatill

o att f& uppskattning nér man anstranger sig

o att barafavarabarn och inte ha for storakrav

o att 5av fa egen tid med fordldrarna

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

a att inte behdva kdnnaradsla, kénna sig hotad eller utsatt

a att kunna ha kamrater hemma

Nyhetsbrev nr 234 © Agrenska 2004 22



LCHAD-brist

-Inte séllan uttrycker syskonen "svara’ kanslor som de forsoker for-
halla sig till sa bra som mgjligt, exempelvis skam, skuld, oro, rattvi-
saloréttvisa, bekymmer/omsorg, krankningar. Syskon vill ofta prata
om hur det blir "sedan”, nar forddrarna inte finns i livet langre. Ut-
markande ar ocksa den oerhdrt starka lojaliteten syskon kanner for den
egna familjen och for syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn.

| slutet pa familjeveckan informeras féraldrarna allmant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som fordldrar kan forhdla sig
till syskonsituationen.

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

Linnéa idag

Nér dennaintervju gors & det var och Linnéa mar forhallandevis bra.
-Under vintern undviker vi stora kdpcentra och idrottshallar for att
minska risken att hon far infektioner. Svarast att undvika & magsjuka,
sager Jonas.

Ett problem som kraver kraft och uppméarksamhet bade av Susanne
och Jonas och av barnpersonalen pa Linnéas daghem &r att forsoka
beddma hennes aktivitet.

-Nér hon & hemma férsoker vi styra henne att varva livliga aktiviteter
med lite lugnare sysselsédttningar, t ex att leka med Barbie, men det &r
inte alltid sa latt. En av hennes favoritsysselsittningar & namligen att
springa runt och leka med andra barn, sdger Susanne.

Jonas och Susanne beddmer att Linnéa varken har nagon utvecklings-
forsening, utvecklingsstorning eller nagra andra men av sin sjukdom.
-Det vi nu ser & hennes stora radsla att bli fasthdllen och stucken vid
alla provtagningar som hon fortfarande maste genomga. Men det &r ju
inte s konstigt att forsta, sager Jonas.

Den negativa spiralen, med alltmer mat genom sonden och mindre
genom munnen, har brutits ganska nyligen.

-Vi har borjat stélla krav pa Linnéa som vi inte gjort tidigare. Nu far
hon vélja mellan att &a maten eller valingen och att ga och lagga sig
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och vara "guk” och koppla in pumpen. Det har fungerat rétt brai tio
dagar och hon &er mer och mer galv, sager Susanne.

Linnéatycks inte langta efter mat och annat som hon inte far &ta.

-Men hon &r valdigt intresserad och tar alltid reda pa om hon far eller
inte far &a ny mat. Det verkar som om hennes aptit pa viss mat delvis
styrs av vad hennes kropp behdver, exempelvis dricker hon hellre vat-
ten an saft, sdger Jonas.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlskare Asa Méartensson och logoped Lotta Sjégreen, Mun-H-
Center, Goteborg, informerade om funktioner i och kring munnen.
-Mun-H-Center, som & ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte)
kunskapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper, erbjuder
information, utbildning, konsultation och behandling.

-Munnen var lange en |&gprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det &r ju pa tiden eftersom nagra av kroppens
viktigaste funktioner finnsi just munnen.

Exempel pa funktioner i och kring munnen & andning, néringsintag,
tal och icke-verbal kommunikation, t ex mimik.

-Omrédet har en mycket komplicerad muskulatur och minsta stérning
kan leda till problem. Idag finns det olika munmotoriska traningspro-
gram som i vissafall kan forbéttra funktionen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformular om tandvéard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling. Ytterli-
gare kunskap om de orofaciala problem som forekommer vid L-
CHAD f& Mun-H-Center genom att gora en 6versiktlig under sok-
ning av tanderna och munmotoriken hos de barn med guk-
dom/syndrom som kommer till familjevistelsen.

-De uppgifter vi samlar in laggs in i en databas, MHC-basen. Informa-
tion om diagnosen blir darmed tillganglig for exempelvis forddrar och
vardpersonal. Har er tandl&kare behov av information sd be honom
eller henne att vanda sig till oss.
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De & vanligt att barnen har tugg- och svéljsvarigheter och manga
sondmatas. Barn som sondmatas blir ibland kénsliga i munnen, vilket
kan bidratill att de |attare kvaljer och kraks.

-Barn som inte anvander munnen att &a med kan ha léttutl6st krékre-
flex. Overkandligheten i munnen gér att trana bort, helt eller delvis,
med hjalp av munmassage.

Tuggtraning kan de barn behéva som inte &er med munnen.
-Tréningen gors da med sérskilda traningsredskap som starker tugg-
muskul aturen.

| ménga fall, dar barnen har ovanliga funktionshinder och sjukdomar,
krévs att tandvarden avdelar mer tid for undersokning och behandling.
Det kan behovas forberedande samtal med forddrarna och séarskild
kunskap hos personaen. Specialisttandvarden kan ge bade rad, infor-
mation och ibland behandling.

Forebyggande tandvéard kan behovas eftersom det kan vara svart att
skéta barnens munhygien pa ett tillréckligt bra sétt. Ibland kan det
underlétta vid tandborstning att anvanda en dubbeltandborste som
borstar in- och utsidan pa tanderna samtidigt.

Om man maste dta ofta och dessutom har l&tt for att krékas 10per man
en storre risk att fa karies. FOr att minska risken for karies ar det vik-
tigt att tillfora fluor. Tandkram med fluor rekommenderas till alla.
Dessutom behover en del extra fluor t ex i form av fluortabletter, flu-
orskdljning, fluortuggummi eller regelbunden fluorlackning.

En del av barnen kan vara kansliga for stark tandkramssmak. Det &r da
bra att veta att det finns tandkram utan smak t ex Salutem®.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om vérdbidrag och
lagar som ber6r alla manniskor, samt speciallagar som berér barn med
funktionshinder och kurator Mats Mansson informerade (2003) om
LSS (Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade) som
kom 1994.
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-Ju mer stdéd och hjdp och behandling ett barn med funktionshinder
behover desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
sétt handhar hjép- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for foréldrarna att ta reda pa vilken hjap
som & mojlig, var man ska soka hjadlpen och kanske sedan ocksa
dverklaga avslag nar man inte far som man vill.

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjéalp och stéd och det tar mycket tid och kraft. Det
basta man kan gora som foréldrar till ett barn med funktionshinder &r
att hitta en person som hjdpa till med anstkningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handlaggare pa forsakrings-
kassan, sa Anna Lindfors.

De lagstiftning som tidigare var en sarlagstiftning for méanniskor med
gukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) &r ersatt av lagar som
galler for alla, exempelvis Skollagen, Sociatjanstlagen, Halso- och
siukvardslagen (som inte gér att dverklaga), Forvaltningslagen, AFL-
lagen om allman forsakring.

-Men darutdver finns LSS, Lagen och stéd och service till funktions-
hindrade, som &r en "pluslag” som kom 1994. (Se mer om denna lag
langre fram i kapitlet).

Landstingen administrerar féljande stéd och insatser (och de olika
landstingen kan lagga upp det som de vill)

a habiliteringen

a psykiatriskt stod (BUP)

a hjapmedel

o hemsjukvardsbidrag

a gukresor

Det gér bra att kontakta forsakringskassan och sociatjéansten och be
om mer information. Se dessutom sérskilt kapitel " Information fran
forsakringskassan”.

Foljande &r sammanfattad information fran kurator Mats Manssons

forelasning ” Samhallets stod” hamtad fran familjevistelsen om Neuro-
fibromatos pa Agrenskai april 2003.
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| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhéllet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvardiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som &tta ar senare utvidgades till
LSS. LSS & en mycket bralag déar det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjalpinsatser. Det ségs att lagen & en réttighetslag,
men jag anser att det snarare & en mojlighetslag. Tanken med lagen &
att "den enskilde ska fa méjlighet att leva som andra" (58). Den mal-
séttningen anser jag & lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
teravad det innebér att leva som andra, sa Mats M ansson.

Oavsett om barnet tillhér personkretsen som har rétt till insatser enligt
LSS, eller g, bor foraldrar |ara sig mer om olika lagars innehall och
om forhandlingsteknik.

-Om nagra foradrar exempelvis anser att deras barn behover personlig
assistent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa
vad som stér i Skollagen om detta stod. Men detta & inte enkelt gjort.
Lagarna & inte skrivna sa att man direkt kan se vilka réttigheter man
har. De & mer resonerande och 6vergripande och darmed luriga. For
att forsta vilka réttigheter de innehdler maste man |asa forarbeten till
lagarna och domstol sutslag.

Ett ytterligare problem & att man andrar standigt i lagarna och inte
séllan far dessa andringar " dominoeffekt”, andra lagar forandras utan
att detta framgér tydligt. Bast & 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.

Né&r man anser sig veta vad lagen séger om personlig assistent i skolan
begar man moéte, elevvardskonferens, med rektor, larare, kurator och
annan berord personal som har makt att fatta beslut.

-Om inte den person som har rétten att fatta bedut i &endet inte kan
vara med, sd ar det béttre att vanta med matet tills den personen kan
narvara. Till det métet sedan ar det bra att med sig ett dagordnings-
forslag. Eftersom ni sdllan & ute efter att ha trevligt pa sddana har
moten & det ocksa viktigt att det utses en protokollforare, sa Mats
Mansson.

Varje beslut om stéd och hjap som fattas pa motet bor kopplas till en
namngiven utférare, en person som ansvarar for att insatsen blir av.
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-Man bér inte néja sig med att skolan séger " att de ska titta nérmare pa
problemet, undersdka om det finns resurser mm och att man ater-
kommer”. Krav i sddana fall ett namn pa personen som ska utreda
fragan, samt datum och plats for ett nytt méte. Om skolans ledning
bestamt sig for att avsla begédran ska ni kréva att de har med sig ett
skriftligt avslagsbeslut sa att ni kan 6verklaga. Det &r inte alltfor ovan-
ligt att myndighetspersoner hanvisar till ”policybeslut” och det kan
man bara géra muntligt. | ett skriftligt avslagsbeslut maste man ange
vilken lag och vilken lagparagraf man stoder sitt beslut pa.

LSS &r till for en sarskild personkrets som delas in i féljande tre grup-
per:

a personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande till stand.

o personer med betydande och bestdende begdvningsméssigt funk-
tionshinder efter hjarnskadai vuxen dder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig §ukdom.

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

-I den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska kommaifréga for stod och hjap.

| den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

a radgivning och annat personligt stod

@ personlig assistans

a |edsagarservice

a kontaktperson

o avldsarservice i hemmet

a korttidsvistel se utanfor hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom Gver 12 &

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

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

a daglig verksamhet
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Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta ngot att fa stod och service enligt den
nyalagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjalp i lagen fran
1994. For att fatillgang till olika insatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stod och hjalp.

| varje enskilt fall gors en individuell beddmning av sérskilda tjanste-
man i kommunen (L SS-handl&ggare).

-Som ansbkande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansdkan och
adrig néja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt s att
ni kan 6verklaga det om ni inte & nojda, sa Mats Mansson.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stod fran sam-
héllet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhdllets stod. Den heter ” Réttig-
heter/mdjligheter”.

Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall Bergstrand fran Forsakringskassan, Goteborg, in-
formerade om de ekonomiska stéd familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
kappersattning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig forddrapen-
ning.

-Véardbidrag kan forddrar sbka om barnet har ett funktionshinder
eller sukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har merkostna-
der. Ett krav & att den sérskilda insatsen behdvs under minst sex mé
nader.

Vardbidraget bestér av fyra olika nivaer, helt bidrag (98 250 kr/ar,
2004), tre fjardedels (73 688), halvt (49 125) och en fjardedels
(23 563). Bidraget & pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhdllas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat & och kan betalas ut till och med
juni manad det & barnet fyller 19 &r. Dérefter kan barnet évt even-
tuellt erhdlla handikappersattning.
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Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkodp av bil. Féralder kan fa bilstéd
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan dka med all-
méanna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestédende €eller i vart fall berdknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det majligheter att ansbka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag pa 30 000 kr samt
ett inkomstprovat anskaffningsbidrag pa upp till 40 000 kr. Dessutom
kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stéd som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
galvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjélp med per-
sonlig hygien, pa och avkladning, att &a och kommunicera samt att
assistenten ska vara va fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar erséttning 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-
statimmarna/vecka. Nar det galler barn méaste dess behov av hjalp och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt storre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foréaldrapenning & erséttning for inkomstbortfall nér en
fordlder maste avsta fran arbete for bl avard av gukt barn. Erséttning-
en kan utgd maximalt 120 dagar/ & och barn. Erséttningen kan betalas
ut till dess att barnet fyller 12 &r och i vissafall upp till 16 &r.

-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stéd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskildaregler. For dem kan erséttning utga
fran 16 ars ader upp till dess de fyller 21 &. Forddrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis forddrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet.

Information fr&n Agrenskas barnteam

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

-Infor vistelserna tar tva stycken ur barnteamet kontakt med foraldrar
och skolpersonal och inhamtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen laser tillganglig information om funktionshindret och infér
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att tréffa
medicinsk och psykosocia expertis, sager specialpedagog Astrid Em-
ker, Agrenska.

Utifran den insamlade informationen bestdms det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande malet &r att framja 5alvstandighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas persona trygghet
under familjevistelserna, sager Astrid Emker.

Foreningsinformation

Foreningsrepresentant Malin Ganemo, Goteborg, informerade om
Séllsynta diagnoser, ett riksférbund for sma och mindre kanda handi-

kappgrupper.

Forbundet, som bildades 1998, arbetar for att 6ka kunskapen om sma
och mindre kanda handikappgrupper i samhallet. Forbundet vill ocksa
bl a skapa madjligheter for vara medlemmar att méta andra i samma
situation for att utbyta erfarenheter och fa mer kunskap om diagnoser.

Forbundet bedriver projekt och arrangerar seminarier och kurser inom
olika amnesomréden. Grundtanken &r att sma och mindre kanda han-
dikappgrupper tillsammans kan gora sig hérda och forbéttra sin situa-
tion.

| december 2002 ingick 42 diagnosgrupper i riksforbundet, exempel-
vis Aperts syndrom, Fragile-X, Leukodystrofi, Retts syndrom och

Turners syndrom.

Séllsynta diagnoser & medlem i Handikappférbundens samarbetsor-
gan (HSO) och de sdllsynta handikappgruppernas europeiska samar-
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betsorganisation European Organization for Rare Disorder (EUROR-
DIS).

Adressen till riksforbundet ar:

Séallsynta diagnoser

Box 1386

172 27 Sundbyberg

Tel: 08- 764 49 99

E-postadress: styrelse.sallsyntadiagnoser @funka.nu
Hemsida: www.sallsyntadiagnoser.nu

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: http://www.sos.se/smkh

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.ronden.se/It/

(hér krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjdlpatill med)

OMIM- Online Mendelian Inheritance in Man
internetadress:
ww3.nchi.nlm.nih.gov/OMIM/searchomim.html

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Specialistldkare Anna Nordenstrém
Huddinge Universitetsgukhus

141 86 Stockholm

Tel: 08- 58 58 00 00

Docent Jan Alm
Karolinska sjukhuset
171 76 Stockholm
Tel: 08- 51 77 00 00

Overlakare Bengt Lindblad

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Overlakare Kristina Tedr Fahnehjelm
Huddinge Universitetssjukhus

141 86 Stockholm

Tel: 08- 58 58 00 00
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Chefsdietist Gunn Nyberg
Huddinge Universitetssukhus
141 86 Stockholm

Tel: 08- 58 58 00 00

Specialpedagog Ann-Catrin Rjvik
Sjukskoterska Andreas Tallborn
Specia pedagog Astrid Emker
Socionom AnnaLindfors
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Overtandlakare Asa Martensson
Logoped Lotta Sjogren
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovés

Tel: 031- 750 92 00

Foreningsrepresentant Malin Ganemo
Séallsynta diagnoser

Box 1386

172 27 Sundbyberg

Tel: 08- 764 49 99

Handl&ggare Agneta Ljungwall-Bergstrand
Forsakringskassan
405 12 Goteborg

Kurator Mats Mansson
Borgmaéstarevagen 3 A
441 50 Alingsas
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