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P4 Agrenska arrangeras veckovistelser dar familjer med barn med
funktionshinder bor och utbyter erfarenheter. Under en och samma
vecka traffas ett antal familjer med barn som har samma diagnos, i det
hér fallet Lesch-Nyhans syndrom. En familjevistelse med barn med
den diagnosen har arrangerats pd Agrenska 2003.

Under en familjevistelse ar fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas dd omhand av sarskild personal. Faktainne-
hallet fran forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har foreldsarna
mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortldpande i samarbete med
forelasarna, 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 forelasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven aven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.

Foljande forelasare har medverkat till framstaliningen av detta
nyhetsbrev:

Docent Gunilla Malm, Stockholm, docent Géran Solders, Stockholm, dr
Svante Swerkersson, Géteborg, dr Suzanne Marcus, Orebro, 6vertandlika-
re Marie-Cecile Maniere, Frankrike, professor Géran Dahll6f, Stockholm,
psykolog Margareta Wigren, Skovde, 6vertandlédkare Gunilla Klingberg,
Goteborg, logoped Lotta Sjogreen, Géteborg, kurator Mats Mansson, Go-
teborg, sjukskoterska Ann-Marie Alwin, Goéteborg, handldggare Roland
Jonsson, Goteborg
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Lesch-Nyhans syndrom

Medicinsk information, klinik, symptom

Docent Gunilla Malm, Huddinge universitetssjukhus, Stockholm, in-
formerade om klinik och symptom vid Lesch-Nyhans syndrom (i fort-
sattningen forkortat LNS).

-1964 beskrev lakarna Michael Lesch och William Nyhan en dmnes-
omsdttningssjukdoms som paverkar njurarna och ger neurologiska
symptom hos pojkar/mén. Sjukdomen &r mycket ovanlig och man
uppskattar att det finns 6-7 pojkar/mén med syndromet i Sverige och
att det fods 1/380 000 med LNS.

Brist pa ett specifikt enzym (HPRT), orsakad av forandringar i en gen
pa X-kromosomen, leder till en ansamling av urinsyra i blod och urin.
Ansamlingen ger symptom i form av sjalvskadande beteende, angest,
ofrivilliga rorelser/6kad muskeltonus, sprak- och talstérningar, svélj-
ningsproblem, njursten, ledbesvér och epilepsi i varierande grad. Alla
med diagnosen har inte heller alla symptom.

-Symptombilden liknar den vid dyskinetisk cerebral pares (CP) och
manga barn med LNS far inledningsvis den diagnosen, sa Gunilla
Malm.

Bristen pa HPRT kan variera mycket och darfor delar man in LNS i

tre varianter:

a cirka 1,5 % kvar av enzymet; klassisk LNS

a cirka 8 % kvar av enzymet: mer CP-lik

a mer &n 8 % kvar av enzymet; gikt, njursten, ofta odiagnosticerad
LNS

Njurproblematiken behandlas i ett sarskilt kapitel. Vad som exakt or-
sakar de neurologiska symptomen &ar annu inte helt ként.
-Rorelsesignaler fran hjarnbarken pa vag till ryggmargen passerar ba-
sala ganglierna (fyra omraden av gra substans i storhjarnans nedre
del). Detta omrade, som i normala fall har stor HPRT-enzymaktivitet,
ar hopkrymt pa ett satt som vi ofta ser vid svar syrebrist vid dyskine-
tisk CP. Nagon form av giftskada, som orsakar den forhéjda urinsyre-
halten, tror vi att det &r. CP-symptomen &r desamma som man kunde
se forr i tiden nar barn féddes med gulsot, vilken orsakades av inlag-
ring av bilirubin.

Skadorna i basala ganglierna, som har uppstatt redan innan fodelsen,
forvérras inte.
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Lesch-Nyhans syndrom

Den typiska kliniska bilden vid LNS ar féljande:

a normal graviditet och férlossning

a normal nyféddhetsperiod

o under perioden 3-9 man upptacker man att den motorisk utveckling-
en inte &r normal

-Typiskt ar forsenad utveckling av rrelsemonstren och 6kad muskel-
tonus.

o under perioden 6-12 man, da barn normalt lar sig krypa, sitta och
sta, ar avvikelserna hos pojkarna med LNS tydliga

o perioden 1-2 ar, da det ar vanligt att man upptacker CP-skador, prag-
las pojkarnas rorelsemonster av dalig koordination, spasticitet, rikliga,
ofrivilliga rorelser och livliga reflexer

Johan har Lesch-Nyhans syndrom

Johan, 18 &r, har Lesch-Nyhans syndrom. Han kom till Agrenskas
familjevistelse tillsammans med mamma Eva, pappa Jan-Erik och
syster Lina, 11 ar.

Graviditeten med Johan var normal, likasa forlossningen.

-Visserligen hade vi inget annat barn att jamféra med, men vi tyckte
att allt kandes bra och normalt nar Johan var nyfodd. Han at som han
skulle, men gick upp lite daligt i vikt och fick darfor tillagg nar han
var tva veckor gammal, sager Eva.

Pa fyramanaderskontrollen pa BVC fick Eva och Jan-Erik det forsta
tecknet pa att allt kanske inte stod réatt till med Johan, eftersom han
inte kunde halla upp huvudet.

Tva manader senare, pd halvarskontrollen, kunde Johan fortfarande
inte halla upp huvudet och hade heller inte gjort nagra andra motoris-
ka framsteg.

-En sjukgymnast kom hem och genomforde nagot slags program ett
par ganger i veckan och nu kunde vi inte langre lata bli att misstanka
att ndgonting inte stod ratt till. A andra sidan var Johan pigg och glad.
Han jollrade och verkade ma bra mentalt. Dessutom var det inga sva-
righeter att fa 6gonkontakt med honom. Detta tyckte vi var viktigast
och darfor tog vi inte sa allvarligt pa att han inte hade utvecklats s&
mycket motoriskt, sager Jan-Erik.

Nar Johan var nio manader blev kan kallad till en stérre utredning pa
ett universitetssjukhus i hemstaden. Motoriskt hade han da gjort for-
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Lesch-Nyhans syndrom

hallandevis sma framsteg. Han kunde vanda sig i sangen, men det var
ocksa det enda han klarade. Han kunde inte halla uppe huvudet, inte
stodja pa armbagarna eller sitta upp utan stod. Sex veckor blev famil-
jen kvar pa sjukhuset.

-Redan forsta dagen berattade den ansvariga lakaren att man misstank-
te CP-skada och vi blev helt chockade. Det kom sa abrupt och forklar-
ingen vi fick tyckte vi inte stdmde in pa Johan, sager Eva.

Medicinsk information, ytterligare symptom

Gunilla Malm informerade ocksa om ytterligare neurologiska symp-
tom vid LNS:

o sjalvskadande beteende, ser olika ut i olika aldrar. Vanlig tid for
debuten ar 2,5-3 ar. Pojkarna biter sig i lapparna, i tungan, fingrar och
armar pa ett ofrivilligt och tvangsmassigt satt. Annat sjalvskadande
beteende som férekommer ar huvuddunkningar, att stoppa fingrarna i
rullstolshjulen, att peta kraftigt i 6gonen.

-Det sjalvskadande beteendet paminner ganska mycket om de tvangs-
massiga ticsen (ofrivilliga rorelser och verbala uttryck) vid Tourette
syndrom.

o ojamn mental utveckling, samre arbetsminne, lite 1ag 1Q, koncent-
rationssvarigheter, valfungerande i vissa avseenden och samre i andra.
-Det ar mojligt att pojkarna har mer koncentrationssvarigheter an vi
tidigare trott. Samre koncentrationsformaga medfor samre arbetsmin-
ne, sa Gunilla Malm.

o dysartri, d v s svarigheter att uttala ord

o epilepsi ar relativt ovanligt vid LNS. Ibland kan det vara svart att
skilja mellan epileptiska anfall och ofrivilliga rorelser

Diagnosen LNS stalls utifran

a kliniska fynd och misstanke om att det kan réra sig om LNS
a forhojd halt av urinsyra i blod och urin

o |ag niva av HPRT-enzymet

a DNA-analys av genmutationen
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Johan genomgar nya omfattande undersokningar

Efter beskedet, att man misstinkte att Johan hade fatt en CP-skada,
gjordes nya omfattande undersokningar.

-Under sex veckors tid togs de ena proverna efter de andra och till sist
var Johan alldeles sdnderstucken. Vi fick bl a veta att man funnit kri-
staller i Johans bltja och att det skulle vara tecken pa en njurskada
orsakad av CP-skadan. Mer an sa blev det inte da, utan vi fick éka
hem, sager Eva.

Fram till de stora undersokningarna, vid niomanaders alder, kraktes
Johan mycket och var tunn och liten. Nér han fick tilldgg gick han upp
lite battre i vikt. Under de sex veckorna med undersékningar stod han
still i vikt, men gick sedan upp igen nar han kom hem.

-Vi tyckte inte att Johan hade nagot stort problem. Han var glad, sov
bra och "pratade” mycket. Vi uppfattade inte alls honom som sjuk,
séger Jan-Erik.

Johan blev tilldelad logoped, sjukgymnast och forskolekonsulent.
-De kom och gick, utan att vi riktigt forstod anledningen. De testade
och videofilmade honom och verkade valdigt intresserade. Vi tyckte
att de behandlade Johan som ett objekt. Vi fick bara allméan informa-
tion, eller sa hade vi sa svart att ta till informationen, darfor att vi inte
hade accepterat att vart barn hade ett funktionshinder, sager Eva.

Medicinsk information, biokemi, genetik

Dr Suzanne Marcus, Regionsjukhuset, Orebro, informerade om gene-
tik (arftlighet) och biokemi vid LNS.

LNS orsakas av en mutation i HPRT-genen i X-kromosomen. Muta-
tionen kan antingen uppsta spontant i samband med befruktningen, s k
nymutation (1/3) eller &rvas, s k X-bunden recessiv nedérvning (2/3).
-Den muterade genen finns pa X-kromosomens langa arm, mer preci-
serat pa ett stalle som kallas q26. Eftersom pojkar har endast en X-
kromosom, som kommer fran mamman (plus en Y-kromosom som
alltid kommer fran pappan) ar det mamman som ar frisk anlagsbarare
till sjukdomen.
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Arftligheten vid LNS ar s k X-kromosombunden recessiv. Detta inne-
bar att kvinnliga anlagsbarare har 50 % risk vid varje graviditet att
Overfora sin muterade X-kromosom till sina séner och déttrar.

o Flickor/kvinnor anvander oftast bara den ena av sina tva X-
kromosomer. Ar den ena sjuk dominerar den friska och flickan far inte
sjukdomen.

o Soner/man med uppsattningen XY riskerar att fa mammans mutera-
de X-kromosom i 50 % av fallen och den friska i 50 % av fallen.

DNA-spiralen, som innehaller alla kromosomer, och darmed alla ge-
ner, r uppbyggd av mycket stor méngd s k baspar, kvavehaltiga baser
av fyra slag; adenin (A), cytosin (C), guanin (G) och tymin (T).

-En liten bit av DNA-spiralen utgors av HPRT-genen, vilken &r
44 000 baspar lang. 654 av dessa utgor genens “kodande” del och &r
viktiga for HPRT-enzymet. Vid LNS har genens kodande del férand-
rats. Detta far som konsekvens att det protein genen kodar for blir
felaktigt och darmed ocksa det enzym i vilket proteinet ingar, sa Su-
zanne Marcus.

Mutationerna i HPRT-genen kan vara av flera olika slag, exempelvis:
a delar kan vara utbytta (punktmutationer)

a storre bitar kan saknas (deletioner)

o delar kan forekomma i tva uppséttningar (duplikationer)

o delar kan komma fran annat hall (insertioner)

HPRT-enzymet gar att ateranvandas i normalfallet, men inte vid LNS,
dar det hela tiden maste nybildas. Nar enzymet inte kan ateranvéandas
ombildas det till urinsyra, en produkt som i stora mangder ar skadlig.
Allopurinol (Zyloric®) forhindrar ombildningen av xanthine till urin-
syra. Istéllet bildas ett 6verskott av xanthine oxidas, som &r mindre
skadligt for kroppen.

Diagnostik av olika slag &r mojliga vid LNS:

o bérardiagnostik ar ofta mojlig

a prenataldiagnostik (fosterdiagnostik) med konsbestdmning och en
zymbestamning &r mojlig

o preimplantationsdiagnostik, d v s befruktning av agget i en skal och
nér det delat sig fyra ganger tas en cell ut och undersoks. Déarefter
placeras &gget in i livmodern
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Johan far diagnosen LNS

Vid niomanaderskontrollen testades bl a syn och horsel och man tog
ryggmargsprov och en hudbiopsi en manad senare.

-Nér Johan var ett ar blev vi kallade till sjukhuset och da fick vi veta
att Johan hade LNS. Informationen om syndromet som vi fick var
knapphandig och vi uppmanades att inte sjalva forsoka leta informa-
tion, eftersom den var sa “deprimerande”, sager Jan-Erik.

Efter informationen om diagnosen hande inte sa mycket. Men efter
nagra manader fick Johan daghemsplats och en resursperson som
skulle hjalpa honom. Inskolningen tog lang tid, sex veckor, eftersom
det var nodvandigt for Johan att fa gott om tid att vénja sig vid den
nya miljon.

-Johan var véldigt bunden till oss och hade svart att acceptera andra
personer. Darfor fick han vanja sig vid en person i personalen. Efter
den langa inskolningen gick det stegvis béattre och battre och han triv-
des till sist valdigt bra pa daghemmet, sager Eva.

Vid 1,5 ars alder var Johans finmotorik och grovmotorik mycket out-
vecklad.

-Han var spand som en pilbage och handerna var alltid knutna. Han
kunde inte sitta sjalv och han hade inga fallreflexer. Hans enda sétt att
forflytta sig var att rulla i sidled pa golvet. Men han hade ett valdigt
trevligt sétt och blev alla barns kelgris. Efterhand larde han sig fler
och fler ord, sager Jan-Erik.

Njurbesvar vid Lesch-Nyhans syndrom

Dr Svante Swerkersson, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Goteborg, informerade om njurbesvér vid LNS.

-Njurarnas uppgift &r att rena blodet, vilket sker i ungefar en miljon
filter/njure i njurbarken. Filtren ar sma karlnystan med hopsamlings-
ror. Genom dessa filter passerar cirka 180 liter vatska/dygn, varav
merparten atervinns. Vi kissar bara ut cirka 1 liter/dygn. Ju langre ned
i hopsamlingsréren vétskan kommer desto mer sur och koncentrerad
blir den.

Vid nedbrytningen av puriner (byggstenar i DNA) saknas HPRT-
enzymet i olika stor utstrackning, vilket medfor 6verskott pa urinsyra.
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-Urinsyran klumpar gédrna ihop sig och bildar njurstenar som tapper
till njurgangarna. Risken for stenbildning okar ocksa om det, forutom
hoga halter urinsyra, sker i kombination med lagt vatskeintag samt lag
och sur urinproduktion, sa Svante Swerkersson.

Om det bildas sten i den sma roren i njurarna kan detta orsaka buk-
smarta, njursvikt, blod i urinen och de kan ocksa dra till sig infektio-
ner.
-Med hjélp av ultraljudundersokning (UL) kan stenbildningar och for-
tatningar upptackas. Man kan ha njurstenar utan att ha nagra symptom
alls.

Forebyggande insatser innehaller behandling med Zyloric®, okat
vatskeintag hela dygnet, men framfor allt pa kvallen samt alkalisering
av urinen (t ex bikarbonat). De uppféljande, regelbundna kontroller
(1 ggr/ar) som kommer ifraga innehaller:

a kontroll av urinsyra i blodet

a kontroll av njurfunktion

a kontroll av njurstenar (urinsticka, UL)

a kontroll av urinens PH-vérde

-Basta forebyggande atgarden for att slippa urinvéagsinfektion ar att
dricka mycket och kissa ofta, sa Svante Swerkersson.

Odontologiska erfarenheter fran Frankrike

Overtandlakare Marie-Cecile Maniere, Strasbourg, Frankrike, infor-
merade om behandling av sjalvdestruktivt beteende vid LNS.

-13 franska familjer med ett eller tva barn eller unga vuxna (totalt 14
st i aldern 5-28 ar) med LNS kontaktades for deltagande i en under-
sokning om sjélvdestruktivt beteende. Om familjerna var positiva till
att delta i studien, vilket alla var, tillsandes de ett frageformular med
40 fragor uppdelade i fyra kapitel; medicinsk historik, karaktaren pa
sjalvdestruktiviteten, orala aspekter, medicinering och hjalpmedel.

Familjerna lamnade overlag mer information an man fragat efter. Bl a
klagade alla pa svarigheterna att hitta en tandlakare som med erfaren-
het av LNS.

Svaren som rérde medicinhistoriken visade:

a ingenting uppseendevéckande under nyfoddhetsperioden

o kristallutfallningar i blojan, 1dg muskeltonus, dalig utveckling,
myopati som forsta tecknen efter atskilliga manader
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a de inledande diagnoserna (CP, myopati, andra @mnesomsattnings-
sjukdomar m m) stdamde oftast inte.
o for majoriteten stalldes diagnosen LNS fére tva ars alder

Svaren som géllde sjalvdestruktivitetens karaktar visade:

a att alla 14 pojkarna/ungdomarna hade ett sjalvdestruktivt beteende
och att foraldrarna upplevde detta som det svaraste problemet

o debutaldern varierade fran 18 manader till 9 ar

o forsta skadorna berodde pa att pojkarna bet sig i fingrarna (5 st), bet
sig i underl&ppen (7 st) eller bet sig i tungan (2 st)

a gvriga skador orsakades av kindbitning, handledsbitning och huvud-
bankning

a alla barnen/ungdomarna ar medvetna om sitt beteende och kan bli
skrdamda av det eller be om att bli hindrad att utféra det

@ ingen saknar smértreaktion

o j all fall utom ett beror beteendet inte pa barnets alder

o patienterna beskriver sitt beteende som att det gar upp och ned

a alla kan bli aggressiva mot andra

a alla hindras utfora sitt beteende och alla deltar i besluten hur det ska
ga till och nar det bor goras

o pojkarna/ungdomarna koncentrerar sig ofta pa en kroppsdel under
atskilliga dagar/veckor eller pa den del som rakar vara oskyddad.

o nagra tillgrep skadebeteendet nér de ville fa& uppméarksamhet fran
omgivningen eller hade nagot sarskilt 6nskemal.

o hog frekvens av skadebeteendet orsakas av langtrakighet eller
mycket stress

o oral sjalvstympning borjar ofta med nagon form av smartpaverkan i
omradet, exempelvis tandframbrott.

Olika typer av hjalpmedel hade provats pa 13 av pojkarna innan deras
deltagande i studien borjade. Avtryck har kunnat géras med vissa sva-
righeter. Skenor eller munskydd av plast var det vanligaste hjalpmed-
len till att borja med.

-Dessa hjalpmedels effektivitet var ganska lag pa grund av dalig pass-
form och otillracklig styvhet. Andra hjalpmedel har varit effektiva pa
kort sikt, men samre pa langre sikt pa grund av problem med tillvax-
ten, talet och med dreggling. Fasta hjalpmedel som astadkommer ett
oppet bett rekommenderar vi. Lugnande medel kan ocksa i vissa fall
vara nodvandigt att anvanda. Slutligen kan det ocksa ibland vara nod-
vandigt att dra ut en del tdnder, sa Marie-Cecile Maniere.
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Tandvard for barn och ungdomar med LNS

Professor Goran Dahllof, Huddinge universitetssjukhus, Stockholm,
informerade om tandvard for barn och ungdomar med LNS.

-1 huvudsak kommer jag att berora foljande under min féreldsning;
orala problem hos barn med funktionshinder, oralmotorisk problema-
tik, egna erfarenheter, vilka metoder fungerar bést, vilka ar de vikti-
gaste fragorna nar det galler tandvarden, var ska informationen sam-
las.

Bland vanliga orofaciala problem (karies och inflammationer ej med-
tagna) hos barn med funktionshinder dominerar oralmotoriska pro-
blem sasom dricksvarigheter, dregling och Iag tounus som kan leda till
Oppet bett.

-Patienter med funktionshinder har samma kariesférekomst som
andra, men fler obehandlade kariesskador, sa Goran Dahll6f.

Riskfaktorer for 6vriga orala problem ar:

o kosten, svarigheter med matintag, vilket kan atgardas med sondmat-
ning eller knapp (ventil genom magsacken)

a medicineringen, forsdmrad salivfunktion

g munhygienen

Tandlékaren som barn och ungdomar med LNS tréffar kan
a ge information

a forebygga karies och andra orala sjukdomar

o forebygga och behandla bitsar

-Forebyggande tandvardsbehandling &r viktig och gors bast genom
tandborstning med fluortandkram tva ganger /dag samt regelbundna
tandlékarbesok.

Tandskydd i mjukplast med bitvall for dverkéken bor introduceras
fore 2- 3 ars alder for att forhindra bitsar. Det tar tid att vanja sig vid
detta.

-Tandskyddet, som hindrar barnet att bita ihop kékarna, maste fornyas
var sjatte manad eftersom barnet véxer. Det bor ocksa alltid finnas en i
reserv, eftersom det hander att barnen biter sonder dem. Skyddet &r en
forutsattning for snabb lakning, cirka 14 dagar, av bitsar t ex i under-
lappen, sa Goran Dahll6f.
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Medicinsk information, behandling

Docent Goran Solders, Huddinge Universitetssjukhus, Stockholm,
informerade om behandling vid LNS.

-Jag vill redan inledningsvis poangtera att ingen klinik egentligen har
sarskilt mycket erfarenhet av behandling av LNS. De vetenskapliga
studier som &r gjorda ar fa. Det finns emellertid grupper som testar
olika behandling.

Den behandling som kan bli aktuell ar:

a pbehandling av njursten och ledbesvar

o behandling av epilepsi

o behandling av angest

a behandling av sjélvskadande beteende

a behandling av ofrivilliga rorelser/6kad muskelspanning
a ortopedisk behandling

o behandling av tal- och sprakstérning

o behandling av svaljproblematik

o behandling av tand- och munhaleproblematik
a socialt och psykologiskt stod

o anpassad pedagogik

Fortsattningsvis tas enbart behandling upp som inte beskrivs pa andra
stéllen i nyhetsbrevet.

Behandling av epilepsi vid LNS ar ofta méjlig med vanliga kramp-
nedsattande epilepsimediciner, t ex karbamazepin (av typen Tegre-
tol®, Hermolepsin®, Trimonil®) eller gabapentin (av typen Neuron-
tin®).

-Epilepsi kan pojkarna ha utan att vi kan se det vid EEG-undersok-
ningar. Mellan anfallen ger det séllan utslag pd EEG medan vi nastan
alltid ser sadant som bekraftar epilepsi under sjalva anfallen, sa Goran
Solders.

Angestbehandling syftar till att minska stressen med hjélp av exem-
pelvis avslappningsovningar och musik. Har ingar ocksa beteendete-
rapi med positiv forstarkning och eventuellt medicinering.

Det sjalvskadande beteendet, som manga upplever som det svaraste

symptomet att beméta, har egentligen oklara orsaker.
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-Att sénka halten urinsyra paverkar inte detta beteendet. Vissa ledtra-
dar har vi, exempelvis att pojkarna har minskad dopaminfrisattning i
basala ganglierna och i ryggmargsvatskan, en forandrad balans mellan
olika signalsubstanser, forandrat innehall av nukleotider (baserna i
DNA-molekylen) i hjarnan.

Den behandling som kan komma ifraga vid sjalvskadande beteende &r
1/beteendeterapi, men ej som enda terapi, anpassad efter individuella
forutsattningar och med positiv forstarkning. Stress och bestraffning
forvarrar beteendet.

2/ skenor, balten mm &r ofta nédvéndiga att anvénda, eftersom de ska-
par trygghet och minskar stressen. Den som ska anvénda skydden
maste vara delaktig i beslutet.

3/ mediciner har ofta provats, men resultaten ar svara att vardera.
-Viss positiv effekt pa det sjalvskadande beteendet har dock rapporte-
rats med gabapentin (Neurontin®), olika neuroleptika och angestdam-
pande behandling, sa Géran Solders.

Ofrivilliga rorelser och spasticitet kan ge felstéllningar.

-Den behandling vi foreslar innehaller fysioterapi och, om problemen
med felstéllningar &r stora, medicinering med botulinumtoxin, ett
“nervgift” som spdds ut kraftigt och sprutas in i muskler med storst
problem. Den partiella och tillfalliga forlamning som uppnas ger av-
slappning och mdjliggor en effektivare tréning.

Ledbesvar i hofter och ben, samt risken for skolios, kan forebyggas
med sjukgymnastik, kontrakturprofylax och, i sallsynta fall, behandlas
genom operation av kontrakturer.

Annu ej beprovad behandling:

o BMT, d v s benmargstransplantation, dar man sett en effekt pa en-
zymhalten, men tyvarr inte pa de neuropsykiatriska symptomen

a blodtransfusion, med samma effekt som vid BMT

o genterapi, d v s att pa olika satt forsoka tillsatta normala genvarian-
ter till defekta gener. Behandlingen ligger pa forsoksdjurstadiet

a elektrisk stimulering i hjarnans basala ganglier. Behandlingen har
bara provats pa en patient och da givit god effekt pa rorelsestorning
och sjélvskadande beteende.
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Johan utvecklar olika satt att kommunicera

Nar Johan var 2,5 ar hade hans tal utvecklats sa att han sjalv kunde
anvanda 12 ord och forstod manga fler. Detta innebar att han kunde
kommunicera mycket battre. Han fick plats pa en habiliteringsforskola
tre dagar i veckan och var resterande tva dagar kvar pa sitt daghem.
-Pa habiliteringsforskolan fick han hjalp av logoped och sjukgymnast
och boérjade gora stora framsteg. Bl a borjade han anvanda pictogram
och egna bilder i sin kommunikation. Dessutom satsade man pa att
lara honom tecken som stdd och jag och daghemspersonalen fick ock-
sa ga kurs och lara oss det, sager Eva.

Nar Johan var drygt fyra ar larde han sig ocksa BLISS, en form av
mer avancerad symbolkommunikation.

-Da hade hans tal utvecklats mycket och plotsligt hade han flera olika
mojligheter att kommunicera, med tal, teckensprak, bilder, pictogram
och BLISS. Detta innebar att Johan madde mycket battre och blev mer
harmonisk. Mdjligen har hans goda moéjligheter att kommunicera haft
betydelse nér det géller det sjalvskadande beteendet, som inte debute-
rade forran Johan var 15 ar, sager Jan-Erik.

Drygt tre ar gammal fick Johan sin forsta rullstol, som han snart larde
sig kora, till mangas forvaning. Mellan 4-12 &3 hade Johan rullstols-
traning en gang i veckan, men enbart inomhus.

Begavning och beteendeproblem hos barn och unga vuxna

med LNS

Habiliteringspsykolog Margareta Wigren vid Psykologiska institutio-
nen, Goteborgs universitet informerade om begavningsutveckling och
syndromspecifika beteendeproblem vid Lesch-Nyhans syndrom.

- LNS &r en liten syndromgrupp som ingar i diagnosgruppen “sma och
mindre k&nda handikappgrupper”. Barn med ovanliga diagnoser har
en syndromspecifik symptombild och behéver saledes en specifik
form av habilitering och stdd.

LNS é&r ett genetiskt betingat syndrom och manga genetiskt betingade
syndromgrupper har ett specifikt eller karakteristiskt beteendemanster,
sa kallat fenotypiskt beteendemonster, som ofta forekommer hos indi-
vider med samma syndrom.
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-Intresset for forskning om olika syndroms fenotypiska beteenden har
vuxit under de senaste aren, men begreppet skapades redan 1972 da
Nyhan, som givit namn at syndromet, beskrev de sjalvdestruktiva be-
teenden som férekommer hos pojkar med LNS som ett fenotypiskt
beteendemonster.

Beteendefenotypiska beteendemdnster kdnnetecknas av att

e man antar att det finns ett orsakssamband mellan sjukdomen och ett
visst beteendemonster

sannolikheten ar hogre for att beteendena forekommer vid ett speci-
ellt syndrom jamfért med andra syndromgrupper

det fenotypiska beteendet upptrader i olika form och svarighetsgrad
hos personer som har samma syndrom

beteendemonstret paverkas av utvecklings- och miljéfaktorer

-Nar det galler det sjalvdestruktiva beteendena i LNS &r det saledes
viktigt att komma ihag att alla pojkar med LNS inte ar sjalvdestrukti-
va. Beteendena kan ocksa variera i svarighetsgrad och de kan debutera
vid olika alder. Det ar viktigt att komma ihag att sjalvdestruktiviteten
paverkas av bade utvecklings- och miljofaktorer. En individuellt an-
passad skolmiljé och individuellt upplagda habiliteringsplaner bidrar
till att pojkarna mar kansloméssigt battre och darmed minskar risken
for sjalvdestruktiva beteenden, sa Margaretha Wigren.

Det finns ett samband mellan begdvningsniva, kommunikations-
formaga och sjalvdestruktivitet.

-Bedomning av begavningsutveckling och kommunikationsformaga ar
viktig ndr man lagger upp skolplaner och vid bemétande av sjélvde-
struktivitet. De flesta pojkar med LNS har en nagot sankt begavnings-
niva men det forekommer stora skillnader inom gruppen. Det ar vik-
tigt att behandlingsatgarder for sjalvdestruktivitet laggs upp utifran
den enskilde pojkens begavningsniva. Det finns en risk for att begav-
ningsnivan underskattas och att deras erfarenhetskunskap och intres-
seomraden inte uppmarksammas tillrackligt.
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Langtidsminnet ar ofta normalt medan korttidsminnet kan fungera
samre.

-Det ar viktigt att undersdka om pojkarna har svarigheter med upp-
méarksamhet eller koncentration eftersom dessa funktioner paverkar
korttidsminnet. Pojkarnas kanslomassiga utveckling &r ofta intakt
medan rumsorientering ar begransad, vilket delvis ar betingat av rorel-
sehindret, sa Margaretha Wigren.

-Sjalva utvecklingsbeddmningen kan vara knepig att genomfora p g
a att pojkarna har rérelsehinder och att manga har svart att uttrycka sig
i tal. Detta kan medfora att begavningsutredning senarelaggs eller inte
genomfors alls. | stallet bor utredning ske redan under forskolealdern
for att tidigt kunna fanga upp pojkarnas begavningsmassiga styrkor
och svarigheter.

Svarigheter att gora sig forstadd okar risken for kansloméssiga pro-
blem och sjélvdestruktivitet hos pojkar med LNS. En amerikansk un-
dersokning som kartlagt kommunikationsférmaga och begavning hos
42 pojkar visar att 69 % anvande tal, 21 % anvande bade gester och tal
medan 10 % av pojkarna hade omfattande kommunikationssvarighe-
ter.

-Tidiga habiliteringsinsatser fran logoped &r viktiga for att pojkarna
och deras foraldrar skall fa ratt traning i kommunikation.

Vanliga sjalvskadande beteenden vid LNS &r:
¢ Ditbeteenden
e huvuddunkningar
e rivbeteenden
¢ slag mot kroppen
e slag mot féremal
e rycka loss harstran frdn den egna kroppen

o framkallad krakning
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-En del pojkar uppvisar flera former av dessa beteenden medan andra
uppvisar ett fatal. Beteendena upplevs ofta av omgivningen som re-
flexliknande och okontrollerbara, men de paverkas i hog grad av yttre
situationer och av faktorer som stress, oro och angest. Sjalvskadande
beteenden vid LNS maste forhindras pa olika satt eftersom de ger ska-
dor. Frdgan om hur de skall forhindras innehdller etiska fragestall-
ningar som ror principen om minsta mojliga restriktionsniva. En hog
restriktionsniva betyder att bettskena anvands dygnet runt. Det innebar
att man effektivt kan forhindra bitskador under dygnets alla timmar
men det betyder ocksa att man begransar pojkarnas mojlighet att an-
véanda och tréna tal och munmotorik.

- P4 samma satt kan fixering av huvudet i syfte att forhindra sjalvska-
dande huvuddunkningar minska pojkarnas mojlighet att uppfatta vad
som sker omkring dem i rummet eftersom rorelseférmagan minskar.

-Minsta mojliga restriktionsniva innebar att man endast anvander s k
beteendestoppare i de situationer dar de verkligen behovs. Detta forut-
satter att man maste man observera beteendet noga och forsoka att
kartlagga hur det utfors, nar pa dygnet och i vilka situationer det fore-
kommer, hur lange det pagar och tankbara orsaker till att det uppstar.
En sadan beteendeanalys leder till att beteendestoppare kan anvéandas
nar de verkligen behdvs och inte i onddiga situationer eller for séker-
hets skull”.

Slutligen betonade Margareta Wigren att all forskning om sjalvde-
struktiva beteenden vid LNS visar att alla former av sjalvdestruktivitet
minskar nar pojkarna umgas med andra, har intressevackande syssel-
sattning och nar omgivningen kan tolka deras kommunikation pa ett
adekvat satt.

-Om sjalvdestruktiva beteenden okar markant far man saledes inte
bara dra slutsatsen att det “féljer med syndromet”. | sadana fall &r det
viktigt att foréldrar och personal gemensamt forsoker komma fram till
vilka faktorer i omgivningen som kan ha bidragit till att sjalvdestruk-
tiviteten har okat, sa Margaretha Wigren.

Johan borjar skolan

Infor skolstarten genomgick Johan en utvecklingspsykologisk test.
Dessa visade att hans sociala utveckling var normal, men inte den mo-
toriska.
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-Vi sokte plats i Rh-klass, dar man féljer grundskolans plan. Eftersom
Johan inte hade ndgon utvecklingsstorning fick han plats i en sadan
klass med bara fem elever, som undervisades delvis integrerade i en
vanlig klass. | skolan fick Johan en assistent vissa mal sattes upp for
honom, d v s han fick en utvecklingsplan. Skolan sa att man amnade
folja skolplanen, men redan efter nagra manader markte vi att de drog
ned tempot, séger Eva.

Fran 8 aa fick Johan en personlig assistent 20 timmar/vecka som
hjalpte honom pa fritiden.

Standiga personalbyten under grundskoletiden forsvarade Johans in-
larningssituation. Han gick ut grundskolan med godként i alla SO-
amnen, men underként i svenska, engelska, matte och naturléra.

-Efter att ha provat olika satt att testa hans kunskaper fick vi mojlighet
att genomféra proven muntligt hemma i lugn och ro. Allt spelades in
pa video och skickades till skolan, vilket innebar att han fick godkant i
alla SO-amnen. Detta hade inte varit mgjligt om han hade varit tvung-
en att gora proven pa traditionellt satt, sager Jan-Erik.

Pa gymnasiet hade Johan svart att koncentrera sig om inte undervis-
ningen anpassades i mer praktisk riktning.

-Han var ofta tr6tt och alla haltimmar gjorde honom frustrerad. Nagon
skriftlig utvecklingsplan fick han aldrig, sdger Jan-Erik.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlakare Gunilla Klingberg och logoped Lotta Sjogreen fran
Mun-H-Center, samt Goéran Dahll6f, informerade om funktioner i och
kring munnen.

Mun-H-Center &r ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte) kun-
skapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper som er-
bjuder information, utbildning, handledning, konsultation och behand-
ling.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformular om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.
-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for forald-
rar och tandvardspersonal. Har er tandlakare behov av information sa
be honom eller henne att véanda sig till oss.
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Foljande orofaciala aspekter géller gruppen barn och ungdomar med
LNS:

o Munhalsa. | samband med bitskador eller andra sar i munnen ar det
ofta svart med tandborstning.

-Bitsaren kan laka med &rr, som i sin tur kan paverka rorligheten i
lappar, kinder och tunga. Barn med LNS bor ha kontakt med specia-
listtandvardsklinik for barn (pedodonti).

o Dregling har ganska manga problem med

o Matsituationen, ofta stora problem med att ata, dricka, suga, svélja
och med matvagran.

-Barn som hostar nér de dricker lattflytande dryck kan behdva dryck
som gjorts mer trogflytande med hjélp av fortjockningsmedel. Har
barnet svart att svdlja bor det genomga en ordentlig undersokning
gjord av ett speciellt dysfagiteam.

-Barn och ungdomar med LNS behdver ett orofacialt vardprogram
som i sa fall bl a bor innehalla:

a peskrivning av LNS

o forslag pa bemotande

o forslag pa hur tandhalsan bor skotas

o forslag pa hjalpmedel, t ex bettskenor av olika slag

Johan borjar bita sig sjalv, far en ny medicin

Johans medicinering under uppvaxtaren var fore 15 aa:

a Zyloric® for bristande njurfunktion, Johans njurfunktion &r idag
70 % av normal funktion

a Urosit, som forhindrar uppkomsten av njursten

Nar Johan var 15 ar fick han plétsligt en svullen underlapp som han
borjade bita i.

-Det blev vérre och varre och till sist akte vi akut till en tandldkare
som ordnade sa att Johan fick en bettskena. Det fungerade ganska bra
ett tag. Nar vi tog upp nackdelarna med bettskenan, svarigheter att ata
och tala, rekommenderade han att vi prévade en ny medicin, Neuron-
tin®, vilket vi ocksa gjorde. Efter forsta tabletten somnade Johan och
sov tre timmar. Darefter borjade han sova bra pa natterna, vilket han
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inte gjort ndgon gang under uppvaxten. Vi tror att det berodde pa att
han slutade bita sig sjalv i kinden pa natterna och darmed inte langre
vackte varken sig sjalv eller oss. Medicineringen med Neurontin inne-
bar att bade Johan och vi mar mycket béttre, sager Eva.

Sjukskoterska Ann-Marie Alwin, Agrenska, informerade om aspekter
pa syskonrollen.

-De erfarenheter vi har om syskonrollen grundar sig pa samtal med
syskon pa fler &n 200 familjeveckor med fler &n 100 olika diagnoser.

Vissa syskongrupper har visat sig ha storre behov av information,

kunskap och samtal &n andra och det ar, enligt Ann-Marie Alwins

erfarenhet, syskon till barn med

o utvecklingsstorning, exempelvis Prader Willi syndrom, Angelmans
syndrom, Retts syndrom

a beteendestdrning, exempelvis autism, Aspergers syndrom, Tourette
syndrom

o avvikande utseende, t ex Aperts syndrom Crouzons syndrom, Ol

a allvarliga och/eller progredierande sjukdomar, exempelvis
Spielmeyer-Vogts sjukdom, Duchennes muskeldystrofi

a arftliga diagnoser, exempelvis dystrofia myotonika, Fragile X

Under familjeveckan far syskonen medicinsk information, uppfdljan-
de samtal, samtal om syskonrollen, stddjande samtal.

-Samtalen berdr ofta omraden som har med hemmet, skolan, fritiden
och framtiden att gora. Allt sker i en trygg miljo dar hela familjen ar
samlad. Samtalen halls i sma aldersindelade grupper med information
som ar saklig och aldersanpassad. Vi har flera samtalstillfallen och vi
forsoker ordna det sa att alla kanner sig “sedda” och bekréftade, sa
Ann-Marie Alwin.

-De behov syskon till funktionshindrade barn har kommer ofta i sky-
mundan pa grund av det sjuka barnets behov, eller sa ar inte for-
aldrarna alltid medvetna om syskonets behov, sa Ann-Marie Alwin.
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Syskon till barn med funktionshinder har ofta mycket fragor, fun-
deringar och synpunkter, exempelvis:

-Varfor har alltid min sjuka syster ratt?

-Varfor tar ni alltid min sjuka bror i férsvar?

-Jag forsoker vara snall, men han ar aldrig snall!
-Var sitter felet?

-Varfor gar det inte att bota sjukdomen?

-Jag skulle vilja séalja min bror fér en krona!

-Hur kan jag vara till hjalp?

-Maste vi alltid prata om hennes sjukdom?

-Hur ska jag forklara hans sjukdom fér kompisarna?
-Kan jag ocksa fa sjukdomen?

-Finns det ingen medicin som hjalper?

Syskonen har ofta svart att fa tid att prata om sina kanslor, eller vill
inte oroa foraldrarna med svara fragor.

-Och det ar manga olika kanslor de har att hantera, exempelvis kérlek,
sorg, omsorg, lojalitet, ansvar, ensamhet, ilska, avund, oréttvisa, tack-
samhet, besvikelse, radsla, daligt samvete, skuld, skam och ovisshet.

-Ofta far syskonen ett storre ansvar och kanner ocksa sjélva ett storre
ansvar. Detta géller i sérskilt stor utstrdckning om barnet med funk-
tionshindret &r yngre, eller om syskonet utan funktionshinder ar yngre
och sedan vaxer forbi sitt syskon. Under familjevistelserna far de moj-
lighet att prata om sina kanslor, problem och erfarenheter med andra
syskon, utan att kdnna att de sviker sitt syskon.

Syskonen kan ha problem med att fa lugn och avskildhet for att gora
sina laxor, fa ha sina egna saker i fred och att ta hem kamrater.

-Déarfor ar det viktigt att syskonens larare blir informerad om hem-
situationen och kan ta hansyn till den, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen far ibland spela rollen av "“forsvarare" eller "forklarare" i
skolan och pa andra stallen an hemma. En del blir s k undvikare som
ser till att de inte hamnar i situationer dar de maste forsvara eller for-
klara.

| skolan maste syskonen valja mellan att ga ut pa rasterna och kanske
tvingas konfronteras med problemen och forklara eller stanna inne och
undvika kamraterna.
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-Inte séllan &r de radda for att jamforas med syskonet och ibland und-
rar de ocksa om de har syndromet eller sjukdomen. Kéanner de att de
skams for sitt syskon kan de fa skuldkanslor for det. Det ar inte ovan-
ligt att man blir retad om man har ett annorlunda syskon.

Det som syskonen ofta upplever som hot kan saledes vara manga olika
saker.

-Forutom svarigheterna att fa ha sina saker ifred och att lasa laxor utan
att bli storda, upplever manga syskon att de blir orattvist beskyllda. En
del ké&nner ett direkt fysikt hot. De undrar hur starkt syskonet ska bli,
om mamma och pappa alltid kommer att orka halla honom mm.
Ovissheten skapar stress och kanske ocksa egna halsoproblem.

Syskonen mar ofta bra av att fa sa mycket kunskap som mdjligt om
funktionshindret och om hur framtiden kan komma att se ut.

-De behover dessutom sa mycket stod som mojligt fran foraldrarna
eller ndgon annan nara anhorig, exempelvis ndgon av mor-eller farfor-
aldrarna.

De flesta syskon funderar mycket pa hur framtiden kommer att se ut.
Blir de tvungna att alltid ta hand om sitt syskon? Kommer han/hon att
flytta hemifran? Vad hander nar mamma och pappa dor?

-Det ar da ofta en lattnad for dem att hora att det finns bra alternativa
boenden dar syskonet far det stod och den hjalp det behover.

Erfarenheter visar emellertid att det ocksa finns positiva sidor med att
vara syskon till barn med funktionshinder.

-De blir ofta mer mogna och ansvarstagande och far kunskap och livs-
perspektiv som andra jamnariga saknar. Manga blir édmjuka och far
en storre forstaelse for andra med funktionshinder. Sjalvbilden starks
och inte sallan blir de mer ambitiésa med det som de tar sig for, sa
Ann-Marie Alwin.

Syskonproblematiken &r ofta likartad oavsett vilket funktionshinder
det sjuka syskonet har. En mer utforlig spegling av syskons funder-
ingar finns samlade i kapitlet Gruppsamtal om syskonrollen i Agrens-
kas Nyhetsbrev nr 115. (2001)
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Idag mar Johan forhallandevis bra. Han har hjalp av assistenter dygnet
runt, med undantag fér sovande jour.

-Tidigare, nar han var 8-16 ar, var han pa korttidshem en helg i mana-
den. Men sa bytte de personal sa ofta att de inte langre klarade att ta
hand om Johan pa ett bra sétt och han slutade vara dar. For tillfallet
har vi darfor inget korttidshem fér honom, sdger Eva.

Storsta problemet ar kanske att Johan tvangsmassigt kan sla ut med
armarna, mer eller mindre medvetet.

-Detta innebér att vi kan bli slagna av honom utan att vi forstar vad det
star for. Ofta sager han forlat, men vi far inte veta nadgot om orsakerna.
Hans mer utatagerande beteende tycks vara tvangsmassigt och numera
verkar han vara medveten om nér det kommer. Ibland, t ex i situatio-
ner med mycket folk, spanner vi fast Johans armar i rullstolen, pa hans
egen begaran, vilket begrénsar hans réackvidd i sidled, séger Jan-Erik.

Johan har naturligtvis en omfattande flora av hjalpmedel for olika &n-
damal, bl a en talapparat, men den har han bara anvant vid nagra en-
staka tillféallen.

Johan har ingen epilepsi, men far da och da attacker med nedstamdhet
och passivitet.

Information fr&n Agrenskas barnteam

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

-Infor vistelserna tar tva stycken ur barnteamet kontakt med foraldrar
och skolpersonal och inhdmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen laser tillganglig information om funktionshindret och infér
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att tréffa
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medicinsk och psykosocial expertis, sdger forskollarare Marie-Louise
Skoog, Agrenska.

Utifran den insamlade informationen bestams det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande malet ar att framja sjalvstandighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger bade barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sdger Marie-Louise Skoog.

Kurator Mats Mansson, Alingsas, informerade om lagar som i allman-
het berér manniskor med funktionshinder och om LSS (Lagen om stod
och service till vissa funktionshindrade) i synnerhet.

-Ju mer stdd och hjalp ett barn med funktionshinder behdver desto fler
blir kontakterna med personal som pa olika satt handhar denna hjalp.
Det ar dessutom ofta mycket arbete med att ta reda pa vilken hjalp
som ar mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag. Men sa mycket kan jag saga att det ofta I6nar sig att
overklaga avslag dven om det kan ta véldigt lang tid innan man far
ratt.

Det ar ytterst fa diagnoser som automatiskt leder till att man far stod
och hjalp fran samhallet, Downs syndrom &r en sadan diagnos.

-Detta beror pa att barn med samma diagnos ofta ar valdigt olika. Vem
kan exempelvis svara pa fragan hur ett barn med autism ar? Vi har
ofta ett stort behov av att etikettera och generalisera och darmed for-
enkla, tror vi. Men det gar inte att beskriva en person utifran en dia-
gnos, sa Mats Mansson.

Att fa ett barn med ett funktionshinder ar ingenting man langtar efter.

-Nér vi vantar barn har vi alla stor forhoppningar. Vi ser det kom-
mande barnet som nagonting roligt och livshejakande. Vi vill se bar-
net vaxa upp, fa kompisar, borja skolan, utveckla intressen. Vi vill att
det ska ga bra for barnet i skolan, att det ska utveckla ett sjalvstandigt
liv och flytta hemifran, osv. Pa fragan om man vill ha en pojke eller
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flicka svarar de flesta att det spelar ingen roll, bara barnet ar friskt”.
Men ibland blir inte livet som man tankt sig det och man maste gora
béasta mojliga av situationen.

Man kan diskutera vad som menas med livskvalitet. Att vara vuxen,
ha ett funktionshinder och vara fortidspensionar som manga ar, kan
innebdra ett liv med hog livskvalitet.

-Det finns gott om meningsfulla verksamheter som inte har andra syf-
ten &n att var roliga och stimulerande for den som utévar dem. Pengar
till mat, husrum, n6jen, mm, kommer en gang i manaden. Jag har traf-
fat manga personer med funktionshinder som séger att de har ett val-
digt bra liv. Darfor kan man inte séga att ett liv ska vara si eller sa for
att vara bra.

De lagstiftning som tidigare var en sarlagstiftning fér manniskor med
sjukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) &r ersatt av lagar som
galler for alla, exempelvis Skollagen, Socialtjanstlagen, Hélso- och
sjukvardslagen, Forvaltningslagen, AFL-lagen om allman forsékring.
-Men darutover finns LSS, Lagen och stod och service till funktions-
hindrade, som &r en "pluslag” som kom 1994,

Mats Mansson anser att det i all lagstiftning finns en viss méanniskosyn
inbakad.

-Pa 1940-talet fick exempelvis foraldrar till barn med svara handikapp
ingen hjélp och inget vardbidrag. Alternativet till att klara sig helt utan
hjalp var att lamna bort barnet till en institution. Det fanns inte ens
skolor for andra &n de som ansags "bildbara", traningsskolan kom
forst 1967.

| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhallet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvardiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som é&tta ar senare utvidgades till
LSS. LSS ar en mycket bra lag dér det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjalpinsatser. Det ségs att lagen ar en réttighetslag,
men jag anser att det snarare ar en mojlighetslag. Tanken med lagen &r
att "den enskilde ska fa mojlighet att leva som andra" (58). Den mal-
sattningen anser jag ar lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
tera vad det innebér att leva som andra, sa Mats Mansson.
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Oavsett om barnet tillhor personkretsen som har ratt till insatser enligt
LSS, eller ej, (se mer om LSS langre fram) bor féraldrar lara sig mer
om olika lagars innehall och om forhandlingsteknik.

-Om nagra foraldrar 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 detta &r inte enkelt gjort.
Lagarna &r inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man
har. De &r mer resonerande och 6évergripande och dédrmed luriga. For
att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man léasa forarbeten till
lagarna och domstolsutslag.

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

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

-Om inte den person som har ratten att fatta beslut i drendet inte kan
vara med, sd ar det béattre att vanta med matet tills den personen kan
narvara. Till det motet sedan ar det bra att med sig ett dagord-
ningsforslag. Eftersom ni sallan ar ute efter att ha trevligt pa sadana
har moten ar det ocksa viktigt att det utses en protokollforare, sa Mats
Mansson.

Varje beslut om stod och hjélp som fattas pa motet bor kopplas till en
namngiven utforare, en person som ansvarar for att insatsen blir av.
-Man bor inte n6ja sig med att skolan séger "att de ska titta narmare pa
problemet, undersdka om det finns resurser mm och att man ater-
kommer”. Krav i sadana 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 begaran ska ni krava att de har med sig ett
skriftligt avslagsbeslut sa att ni kan 6verklaga. Det ar inte alltfor ovan-
ligt att myndighetspersoner hénvisar till ”policybeslut” och det kan
man bara gora muntligt. | ett skriftligt avslagsbeslut maste man ange
vilken lag och vilken lagparagraf man stoder sitt beslut pa.
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LSS ar till for en sarskild personkrets som delas in i féljande tre grup-
per:

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

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

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

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

I den nya lagen talas om de tio rattigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avldsarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

a poende i1 familjehem eller i bostad med sarskild service fér barn och
ungdom

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

a daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta nagot att fa stoéd och service enligt den
nya lagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjélp i lagen fran
1994. For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stdd och hjélp.

I varje enskilt fall gors en individuell bedémning av sarskilda tjanste-
man i kommunen (LSS-handlaggare).

-Som ansokande foraldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig n6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan 6verklaga det om ni inte ar néjda, sa Mats Mansson.
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Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i de flesta
kommuner finns nu en informationsbroschyr. Om kommunen inte har
broschyren kan den bestdllas hos Socialstyrelsen i Stockholm
tel. 08/783 30 03. Enstaka ex ar gratis. Tidskriften INTRA, som ges ut
av stiftelsen Utvecklingsstorda i Fokus, har skrivit mycket om LSS i
nummer 2/1993. INTRA kan bestéllas pa tel 08/690 93 60.

Information fran forsakringskassan

Handl&ggare Roland Jonsson, Forsakringskassan, Goteborg, informe-
rade om de ekonomiska stod familjer som har barn med funktionshin-
der kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handikappersétt-
ning, bilstéd, personlig assistans och tillfallig foraldrapenning.
-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (96 504 kr/ar
2003), tre fjardedels (72 372), halvt (48 252) och en fjardedels
(24 120). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Déarefter kan barnet sjalv eventu-
ellt erhalla handikappersattning.

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

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

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

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

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

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: www.s0s.se/smkh

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.lakartidningen.se

(har krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjélpa till med)

OMIM- Online Mendelian Inheritance in Man
internetadress:
wwwa3.ncbi.nlm.nih.gov/OMIM/searchomim.html

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

Docent Gunilla Malm
Huddinge Universitetssjukhus
141 86 Stockholm

Tel: 08- 585 800 00

Docent Goran Solders
Huddinge Universitetssjukhus
141 86 Stockholm

Tel: 08- 585 800 00

Dr Svante Swerkersson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Dr Suzanne Marcus
Regionsjukhuset
701 85 Orebro

Overtandlakare Marie-Cecile Maniere
Enceinte de I"Hopital Civil

4 rue Kirschleger

f-670 85 Strasbourg

Cedex, Frankrike

Professor Goran Dahllof
Karolinska sjukhuset
Tel: 08- 728 80 50

Psykolog Margareta Wigren

Centrala barn- och ungdomshabiliteringen
Skovde

Tel: 0500- 432 39

Overtandlikare Gunilla Klingberg
Lotta Sjogreen

Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00
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Sjukskoterska Ann-Marie Alwin
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Handl&ggare Roland Jonsson
Forsakringskassan

Box 311 86

400 32 Goteborg
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