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Pa Agrenska arrangeras veckovistelser dir familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgés och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka triffas ett antal familjer med barn som har samma dia-
gnos, i det hir fallet Limb-Girdle muskeldystrofi. En familjevistelse
med den diagnosen har arrangerats pa Agrenska 2006.

Under en familjevistelse dr fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala foreldsningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas dd omhand av sarskild personal. Faktainne-
héllet fran forelisningar under en eller flera vistelser pa Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillgdnglig for allmidnheten har foreldsarna
mojlighet att ldsa och 1dmna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortlopande i samarbete med
foreldsarna, antingen till vissa delar eller i sin helhet. For att illustrera
hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn med
sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

Sist 1 nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer

till foreldsarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &dven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
Foljande foreldsare har medverkat vid framstéillningen av detta ny-
hetsbrev: Docent/6verldkare Mar Tulinius, Goéteborg, professor Anders
Oldfors, Goteborg, specialistlikare Margareta Smith, Goéteborg, do-
cent/Gverldkare Daniel Holmgren, Goéteborg, overlikare Ann-Charlott
Soderpalm, Géteborg, sjugymnast/med.dr Anna-Karin Kroksmark, Gote-
borg, arbetsterapeut Britt-Marie Eriksson, Goéteborg, sjukskoterska Andre-
as Tallborn Dellve, Géteborg, overtandlikare Asa Martensson, Goteborg,
logoped Asa Mogren, Goteborg, foreningsrepresentant Ann-Britt Trebuc-
het, handlidggare Britt Akerstrom, Goteborg, socionom Anna Lindfors,
Goteborg, specialpedagog Astrid Emker, Géteborg
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Limb-Girdle muskeldystrofi

Limb-Girdle muskeldystrofier, genetik

Overlikare Mar Tulinius, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
och professor Anders Oldfors, SU/ Sahlgrenska, Goteborg, informera-
de om klinik vid Limb-Girdle muskeldystrofier (i fortsdttningen for-
kortat LGMD).

Mar Tulinius inledde med en kort information om genetiken (arftlig-
heten) vid LGMD.

-Arvsmassan, som finns i alla cellkdrnor, dr uppbyggd av 23 par kro-
mosomer, ddr den ena kromosomen kommer frén pappan och den
andra fran mamman. I varje kromosom finns en ofantlig méngd in-
formation som anvénds for uppbyggnad och funktion av kroppens alla
delar och organ. Informationen bestar av fyra stycken s k baser som
byggs upp i olika kombinationer, ldses av, och i en komplicerad pro-
cess tillverkar alla olika dggviteimnen/proteiner som kroppen beho-
ver, sa Mar Tulinius.

Forandringar 1 arvsanlagen/generna leder ibland till ett felaktigt dggvi-
tedmne och dirmed en felaktig funktion eller uppbyggnad pa en eller
flera stéllen 1 kroppen.

Det finns tre typer av #rftlighet. Arftligheten kan vara dominant, icke
kénsbunden, d v s felet sitter inte i konskromosomerna utan i ndgon
av de andra kromosomerna. Mamman eller pappan har d& sjukdomen,
men den kan ha uttryckts valdigt milt.

-Det racker i sadana fall att barnet drver en fordndrad kromosom fran
den ena foréldern for att sjilv bli sjuk och den risken dr 50% vid varje
graviditet. En fordndring/mutation i1 arvsanlagen kan ocksa uppsta

spontant och dérefter bli arftlig

Arftligheten kan vara recessiv, icke konsbunden, vilket 4r vanligast
vid LGMD.

-Bada forédldrarna maste i det har fallet bara pa det sjuka anlaget for att
deras barn ska fa sjukdomen eller syndromet. Risken for att barnet ska
bli sjukt &r i sé fall 25 % vid varje graviditet, risken att barnet blir an-
lagsbidrare dr 50 % och mdjligheten att barnet varken blir sjukt eller

blir anlagsbérare ar 25 % vid varje graviditet.

Den tredje typen av arftlighet, kénsbunden arftlighet, ar inte aktuell
vid LGMD.
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-Reccessiv nedirvning av ett felaktigt anlag, som 4r vanligast vid
LGMD, leder ofta till brist pa ett sérskilt &mne. Dominant nedirvning
leder ofta till att det bildas ett, for cellen, giftigt &mne.

Anders Oldfors informerade darefter om vad som hander i muskula-
turen nar ett &mne saknas.

-Varje muskel bestar av ett stort antal muskelfibrer, tunna trddar (0,05
mm tjocka och upp till 10 cm langa) dér varje trad ér en cell med flera
cellkdrnor. Tar man en muskelbiopsi, en ytterst liten bit av muskeln
kan man, 1 ett tvérsnitt i mikroskop, se muskelfibrerna med sina cell-
kdrnor. Det finns egentligen inga mellanrum mellan fibrerna mer &n
vad som kravs for de tunna blodkéarl som finns dar, sa Anders Oldfors.

Vi en muskeldystrofi drabbas segment av fibrerna av celldéd, s k nek-
10S.

-En viss nybildning av celler sker i nekrosen dir sérskilda satellitceller
reparerar skadan. Doda celler dts” upp av makrofager, en sorts vita
blodkroppar och nya muskelfibrer bildas med kidrnor som kommer
med satellitcellerna.

I en muskel med muskeldystrofi omvandlas muskulaturen av skador-
na, inflammationerna och det bildas alltmer bindvéav, fettvdav och arr-
vévnad.

-Nér muskeln exempelvis innehaller runt 50 % friska muskelceller
och resten fett- och bindvév, far den délig rorlighet och blir forsvagad.
Vid manga muskeldystrofier dr det fel i cellmembranet, armeringen 1
membranet dr dalig. Muskelcellen skadas latt nidr den drar ihop sig och
detta leder till nekros. Vid LGMD ir det flera viktiga proteiner som,
om det uppstér brist eller fullstindig avsaknad p& nagondera, kan or-
saka bristningar i cellmembranet, sa Anders Oldfors.

Linus har Limb-Girdle muskeldystrofi

Linus, 9 ér, har Limb-Girdle muskeldystrofi (LGMD 2C). Han kom
till Agrenskas familjevistelse tillsammans med mamma Syssan och
pappa Peter.

-Linus, som ir adopterad, kom till oss nir han var 15 ménader, i au-
gusti 1998. Han var pigg och glad och utvecklades helt normalt fram
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till femérséldern. D4 fick vi veta av Linus dagisfroken att man tyckte
att Linus hade vissa svarigheter nér gruppen var ute och gick och att vi
kanske borde sdka ldkare for det. Delvis hade vi vil ocksa mérkt det,
jag bar t ex honom vildigt ofta nir vi var ute pd skogspromenader,
séger Peter.

Linus hade ocksd svart att springa och vid ett besok pd vardcentralen
upptdckte man att hans hilsenor var korta och behdvdes opereras.
Déaremot ansdgs Linus inte vara onormalt muskelsvag.

-Men det var vi ganska sdkra pa att han var, men inte i alla situationer.
Vi fick en remiss till en ortoped, som strax dérefter opererade Linus
hilsenor. Eftersom man ansag att hdlsenorna var korta frdn fodseln
fick han inga ortoser.

Limb-Girdle muskeldystrofier, historik, klassificering

Mar Tulinius och Anders Oldfors informerade ocksa om historik och
klinik vid Limb-Girdle muskeldystrofier.

-Den vanligaste muskeldystrofin, Duchennes muskeldystrofi, beskrevs
forsta gdngen 1850 av den franske neurologen Guillaume Duchenne.
Sedan drdjde det dnda till 1950-talet innan mildare varianter, bl a
Beckers muskeldystrofi och LGMD, beskrevs. 1987 kunde man visa
att det var en brist péd dggvitedmnet dystrofin som orsakade Duchennes
muskeldystrofi. Dérefter skedde en uppdelning pa flera muskeldystro-
fier.

Idag klassificeras LGMD utifrn orsakerna till de olika typerna och
utifrin kartlagd gendefekt och foréndrat protein:
Dominant arftliga (mindre vanliga)

Typ Gen Protein
o LGMD 1A 5q31 Myotilin
o2 LGMD 1B Iqll Lamin A/C
o LGMD 1C 3p25 Caveolin-3
o2 LGMD 1D 6923 ?
o LGMD 1E 7q ?
o LGMD 1F 7q32 ?
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Recessivt arftliga

Typ Gen Protein
o LGMD 2A 15q15 Calpain-3
o LGMD 2B 2p13 Dysferlin
o LGMD 2C 13q12 y-sarcoglycan
o LGMD 2D 17q12 a-sarcoglycan
o LGMD 2E 4ql2 -sarcoclycan
o LGMD 2F 5933 d-sarcoglycan
o LGMD 2G 17q11 Telethonin
o LGMD 2H 9q3 E3-ubiquitin ligase
o LGMD 21 19q13 Fukutin-related protein
o LGMD 2] 2q31 Titin

-De vanligaste typerna i Sverige &r LGMD 2 A, 2 C-F och 2 I, 6vriga
ar relativt ovanliga. LGMD 2K, LGMD 2L och LGMD 2M kan vara
pa vig, sa Mar Tulinius.

Linus far diagnosen Limb-Girdle muskeldystrofi

Vid uppfoljning efter hélseneoperationen observerade ortopeden att
Linus var muskelsvag och prover togs for att faststélla orsaken. Dessa
indikerade att Linus kunde ha en muskelsjukdom, vilket ocksa en
muskelbiopsi bekréftade.

-Vi fick veta att Linus hade Limb-Girdle muskeldystrofi typ 2C och
beskedet innebar en svér chock for oss. Strax dérefter fick vi en remiss
till ett muskeldystrofiteam dir vi bl a trdffade en specialistlikare,
sjukgymnast, arbetsterapeut kurator och psykolog, sdger Syssan.

Muskeldystrofier

Mar Tulinius och Anders Oldfors informerade ocksa om dystrofier i
allmédnhet och Duchennes muskeldystrofi i synnerhet, eftersom det &r
den vanligaste muskeldystrofin och att den lett kunskapen framat.

Foljande géller for Duchennes muskeldystrofi:

& 1 huvudsak drabbas endast pojkar

o sjukdomsdebut: gangsvérigheter i tredrsaldern

o symptom: tilltagande muskelsvaghet, oftast symmetrisk, forlorad
gidngformaga mellan 7- 13 44
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-Nér vi misstinker att ett barn har Duchennes muskeldystrofi under-
soker vi barnet och tar ett blodprov. Om det dr friga om en muskeldy-
strofi dr enzymet CK (kreatinkinas) forhojt vid Duchennes muskeldy-
strofi.

& vid Duchennes muskeldystrofi dr det vanligt med utvecklingsstor-
ning, men mindre vanligt vid LGMD

o ofta finns en hjartpaverkan bade vid LGMD och Duchennes

& andningssvikt

o ledkontrakturer, skolios

Den behandling som kan erbjudas vid Duchennes muskeldystrofi
(dven 1 vissa fall vid LGMD och andra muskeldystrofier) &r olika ty-
per av kortison, vanligen Prednisolon.

-Behandlingen forbéttrar muskelstyrkan, bromsar upp sjukdomsfor-
loppet (exempelvis kan kontrakturer och skolios utvecklas senare),
forbéttrar lungfunktionen och stabiliserar mdjligen cellmembranen.

LGMD 2C- F

& orsakas av mutationer i fyra olika sarkoglycangener

o tidig debut, 4ven om det varierar nagot mellan de olika typerna

o sjukdomsforloppet liknar ofta det vid Duchennes muskeldystrofi

o gradvis forsdmring

o tappar muskelstyrka

o oftast ingen paverkan pé inlérningsformagan

& hjartpaverkan kan forekomma

& hoga CK-virden (serum)

-Eftersom generna som orsakar LGMD2C-F ér kdnda &r det mojligt att
gbra en genanalys, hitta mutationen och ddrmed stélla en sdker dia-
gnos.

LGMD 21

o vanligaste typen av LGMD i Sverige

o mutationer 1 FKRP- genen pd kromosom 19q13 orsakar muskeldy-
strofin

o alfadystroglykan (ett protein in cellmembranet) saknas mer eller
mindre

-Orsaken dr inte ett fel 1 alfadystroglykangenen. Istdllet saknas en
sockermolekyl pé proteinytan, vilket far till foljd att “armeringen” i
membranet inte fungerar. Effekten blir densamma som vid alfady-
stroglykanbrist

o debutdldern varierar mycket fran medfodda former till debut ldngt
upp 1 vuxen alder
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& muskeldystrofin &r fortskridande men dven hér finns det stora varia-
tioner

-Allmént sett sa kan man sdga att ju tidigare sjukdomen debuterar des-
to snabbare utvecklas den

o hjartmuskelpaverkan ér relativt vanligt forekommande (40 %)

& andningsproblematik forekommer i 30 % av fallen

o S-CK dr méttligt forhojt

LGMD 2A

& debutalder: 3- 30 ar

o progressiviteten varierar, kan vara stationdr i vissa perioder och mer
fortskridande 1 andra

& skulder- och gordelmuskulaturen sérskilt pdverkad

o hjartpaverkan ar mera sillsynt

o S-CK ar forhojt

o Calpain- 3 brist (ett enzym i cellen)

o sjukdomen verifieras med hjélp av brist pa Calpain-3 i muskelvav-
nad och av tvd mutationer i Calpain-3genen

2 LGMD 2 A ir bland de vanligaste muskeldystrofierna i Europa

Dr Margaretha Smith, SU/Sahlgrenska, Goteborg, informerade om
andningsbesvir och andningshjilp vid Limb-Girdle muskeldystrofier.

Andning i allménhet fungerar med hjélp av olika delar i kroppen;

& en andningreglerande del som finns i hjdrnan och som styrs av kol-
dioxidhalten 1 blodet

o en gasutbytesdel (lungorna)

& andnings/ventilation som drivs av muskulatur

o mellangérdet

o muskler kring brostkorgen

-Nér ndgonting blir fel i andningen kan det darfor ha olika orsaker,

exempelvis vet vi att skolios paverkar muskelfunktionen negativt.

Vad kan ga snett i andningsfunktionen?
o Centrala nervsystemet (hjarnan) kan drabbas av en intoxikation (for-
giftning)
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& nerverna kan drabbas (polio, ALS)

& muskulaturen 1 brostkorg och rygg kan forsvagas (skolios)
& andningsmuskulaturen kan péaverkas

& lungor och andningsvigarna kan paverkas

o cirkulationen kan paverkas av hjartsjukdom

Underventilation, som forekommer vid muskeldystrofier, innebér en
oférméga att upprétthdlla en normal syre- och koldioxidhalt i blodet,
vilket tillsammans ger trétthet.

-Underventilering startar ofta och forvérras under somnen, framfor
allt under dréomsémnen, med symtom som kommer langsamt och ytt-
rar sig som orolig sOmn, nattsvettningar, krakningar, mardrémmar,
morgonhuvudvirk, andfdddhet, dagtrotthet, vitskeansamlingar 1 krop-
pen framfor allt i benen samt nedsatt hostfunktion, sa Margaretha
Smith.

Undersokning av underventilation hos barn innehéller:

& sjukhistorik

& kroppsundersokning

& rontgen (séllan barn)

& kontroll av andningsfunktion ( métning av lungvolym och and-
ningsmuskelstyrka)

& métning av blodgaser dagtid

o somnstudier, vid symptom eller nér lungfunktionen gér ned

Behandling av initiala andningsproblem hos barn sker i forsta hand
med olika andningshjilpmedel, t ex :

& inhalationsapparat av typen Pariboy

& BA-tube (andning mot motstand)

& Cough Assist, en typ av ventilator som med hjélp av undertryck kan
evakuera slem

a Pecussor

Efterhand, nir andningsproblemen successivt dvergir i underventile-
ring, kan man:

& behandla med ventilator som ger dvertryck via ndsmask eller hel-
mask.

o (nér barnet behdver ventilator minst 16 timmar/dygn) gora en s k
trakeostomi, d v s konstgjord fistel pa halsens framsida,
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Linus borjar skolan

Limb-Girdle muskeldystrofi

-En ventilator hjélper kroppen att “vadra ut” koldioxid, forbattrar sy-
rehalten 1 blodet och ger muskelvila. I forsta hand behandlas barnen
med ventilator nattetid och behandlingen kan pagéd under lang tid. In-
troduktionen sker pa sjukhuset dédr barnet successivt far bekanta sig
med och prova att anvinda masken, sa Margaretha Smith.

Behandlingen med ventilator inleds med besdk pa sjukhus dir speci-
alutbildad sjukgymnast eller 1dkare successivt liter barnet och forald-
rarna bekanta sig med utrustningen.

-Barnet far direfter prova att sétta pa masken utan ventilator och sena-
re med ventilator. Nista steg dr att 1ata barnet sova pa dagtid med ven-
tilatorn pédslagen. Hela inprovningen avslutas med en nattlig méitning
med blodgaskontroll vilket ocksé ingar 1 uppfoljande besok pa sjukhu-
set, sa Margaretha Smith.

Nar diagnosen stélldes hade Linus precis borjat skolan.

-Vi fick omedelbart hjélp av arbetsterapeuten och sjukgymnasten att
informera skolpersonalen och ordna med sadant som Linus kunde
behova. Sjukgymnasten var ocksd med pa nagra gymnastiklektioner
och informerade om vad man bor tanka pd nér det géller fysiska akti-
viteter for barn med LGMD, siger Peter.

Skolstarten fungerade bra. Linus hade sillan stora problem att hdnga
med kamraterna.

-Nér han blev for trott skyllde han pé hilsenorna. Men efterhand har
Linus successivt blivit simre. Gangen dr ofta den att han klarar en viss
rorelse utan stérre problem. Darefter klarar han samma rorelse med
allt storre besvér och ber oftare om hjélp. Till sist kan han inte utfora
rorelsen. Det giller t ex hans mojligheter att resa sig fran golvet. For
nagra ar sedan klarade han det utan stérre problem. Idag ar det omo;-
ligt utan hjilp, framfor allt beroende péa svarigheterna att rita upp ryg-
gen, sdger Syssan.

Strax efter det att diagnosen stilldes fick Linus sin forsta manuella
rullstol. Den finns alltid i skolan och anvénds nir man ska gora langre
utflykter med klassen.

-Det drojde heller inte sérskilt lange innan han ocksé fick en elektrisk
rullstol som han fortfarande bara anvénder utomhus nir han &r hem-
ma. Han gar, star och ror sig vildigt mycket, sdger Peter.
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Hjartat

Overlékare Daniel Holmgren, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Goteborg, informerade om hjirtat och hjéartpaverkan vid
LGMD.

-LGMD ér en sjukdom dér ett flertal gendefekter orsakar nedsatt mus-
kelfunktion, dir det dr vanligt med hjartpaverkan och dir man inte
alltid finner Gverensstimmelse mellan graden av hjartpaverkan och
muskelsymptom. Det kan finnas en stor variation betrdffande graden
av hjartpaverkan, till och med inom samma familj. Den hjartpaverkan
som dr vanligt forekommande gér i regel att diagnostisera och behand-
la. Varje typ av LGMD har sina speciella karaktéristika, exempelvis
kardiomyopati (sjukdom i hjartmuskulaturen) vid LGMD 1 D.

Den hjértpadverkan som forekommer vid LGMD é&r ofta medfodda
tillstdnd dér tidig diagnostik kan innebéra tidig behandling och battre
prognos.

-Barn med en muskeldystrofi bor utredas med avseende pa hjartpaver-
kan. Undersokningar som &ar rutinmassigt aktuella dr i forsta hand
EKG och ultraljud av hjirtat (UCG). Det finns ocksd mojligheter att
undersoka en slags hjdrthormon 1 blodet som heter BNP som visar
forhojt véarde vid olika typer av hjartbelastning. Blodprovstagning for
BNP sker dock inte rutinméssigt pd barn for nirvarande, sa Daniel
Holmgren.

Kardiomyopatier dr en grupp hjartmuskelsjukdomar av olika orsaker
som kan delas in 1 tv olika huvudgrupper:
-dilaterad, d v s utvidgad hjartmuskel med nedsatt kammarfunktion
-hypertrof, d v s fortjockad hjartmuskel, ofta med bevarad kammar
funktion
-Den vanligaste typen av hjartmuskelsjukdom vid LGMD ér vidgad
(dilaterad) hjartmuskel med nedsatt kammarfunktion och dalig pump-
forméga, vilket kan orsaka hjirtsvikt. Hypertrof kardiomyopati, som
ocksa forekommer vid LGMD, kan innebéra 6kad risk for hjartrytm-
rubbningar och plotslig dod.

Ett hierarkiskt system av funktioner reglerar hjartrytmen, nir kamrar
och formak ska dra ihop sig eller fyllas (retledningssystemet).

-I retletningssystemet kan det uppsté olika fel som kan orsaka olika
typer av s k hjértblock. De flesta hjértblocken gar dock att behandla,
med exempelvis pacemaker vid totalt block mellan hjirtats formak
och kammare. Hjértfel vid LGMD dér relativt vanligt, i exempelvis en
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Ortopedi

Limb-Girdle muskeldystrofi

engelsk studie med 38 patienter med LGMD hade 55 % nagon form
av hjirtpaverkan, sa Daniel Holmgren.

Slutsats:

& barn med muskelsjukdomar bor hjartundersokas nar diagnosen stills
& uppfoljande hjartundersokningar bor ske en gdng/ar fom 12 aa

o overledningsrubbningar (hinder i hjértats retledningssystem s att
formaks- och kammarrytmen inte fungerar normalt) kan utvecklas
over tid

& nedsatt hjartmuskelfunktion bor i regel behandlas

o fortsatta studier av hjartfunktionen vid LGMD &r 6nskvirda

o gruppen LGMD med hjartpaverkan ar en heterogen grupp med fa
patienter, vilket forsvarar kunskapsutvecklingen

& kortison kan paverka hjartmuskeln sé att den blir fortjockad

Overlikare Ann-Charlott Séderpalm, Ortopedkliniken, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset/Sahlgrenska, Goteborg, informerade om ortope-
di vid LGMD.

-En patient som har nagon avvikelse 1 rorelseapparaten och kommer
till oss, har problem ndgonstans i muskler, leder eller skelett. Ar det
frdga om barn kan det ha med utveckling och tillvéxt att gora. Pro-
blemen kan vara av médnga olika slag, exempelvis platta fotter, krokiga
knén, skolios, kontrakturer mm. Det vi gor nér det géller barn ar att
gora dem raka. Om exempelvis ett ben belastas sd rakt som mojligt
och ledrorligheten &r bra, tillvixer skelettet pa bésta sétt.

Vart tionde ar &r hela skelettet utbytt, darfor dr det mojligt att {2 ett
rakt skelett av ett bojt skelett.

-Mojligheten att jamna ut och bygga om ett skelett dr sdrskilt stor hos
barn, vilket innebdr att det inte alltid 4r nddvéndigt att operera alla
frakturer, sa Ann-Charlott S6derpalm.

Ett rakt skelett och raka leder kréiver att det rdder balans mellan oli-
ka muskelgrupper, en balans som uppratthills med muskelaktivitet dar
alla rorelser sker med automatik.

-Obalans innebér att exempelvis en muskel pd ena sida en led drar mer
dan muskeln pa andra sidan leden. Far detta fortsétt gér det efterhand
inte att dra leden rak igen. Effekter av sddan obalans dr bl a skolios,
kontrakturer, ledfelstéllningar och hoftluxationer.
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Att skapa balans och stabilitet kréver insatser frin ett helt team besta-
ende av bl a sjukgymnast, barnneurolog, ortoped och ortopedingenjor.
-Ortoser och staskal kan vara till god hjélp for barnet att komma upp
och sté, vilket i sin tur mojliggér bittre kommunikation och att hén-
derna blir fria att anvidndas. I stdende stillning ser barnet ocksa om-
vérlden pa ett annat sétt, vilket ocksa &r vérdefullt.

Kirurgisk behandling ar ocksa mojlig for att skapa balans och stabi-
litet 1 skelett och leder.

-Det dr mojligt att bade forldnga och forflytta senor och muskler samt
korrigera skelett och leder kirurgiskt. Det finns olika metoder att ex-
empelvis forldnga en hdlsena som orsakar spetsfot. Vilken metod vi
anvinder bestimmer vi utifrin olika underskningsresultat. Efter opera-
tionen gipsar vi foten i 90° vinkel och gipset far vara kvar sex veckor.
Direfter har barnet nattskena 1 ytterligare sex ménader eller mer, sa
Ann-Charlott Séderpalm.

Skolios, ryggradskrokning, som i de flesta fall drabbar flickor, &r en
krokning av ryggraden i frontalplanet.

-Sérskilt viktigt dr det att kontrollera eventuell skoliosutveckling da
pubertetstillvixtspurten startar 1 10-12 arsdldern.

Skolios kan orsakas av:

& benldngdskillnad

o smarttillstand

o felaktig kroppshéllning

& kotmissbildningar

& neuromuskuléra sjukdomar

-De flesta skolioser har orsaker som vi inte kénner till, de kallas da
idiopatiska.

Behandlingen av skolios dr beroende av hur stor ryggradskrokningen
dr. Ar krokningen 25-40 ° dr det vanligast att barnet fir en korsett som
maste sitta pd 23 timmar av dygnets 24 timmar.

-Avsikten med korsettbehandlingen ar att fa krokningsutvecklingen att
stanna upp och forbittra lungfunktionen. Overstiger krokningen 50° i
ovre tondren rekommenderar vi operation.

Benskorhet (osteoporos) kan utvecklas dven hos barn som ett resultat
av olika barnsjukdomar.

-Bentithetsutvecklingen utvecklas under livet och inlagringen av kalk
okar ju mer vi ror pa oss. Mot slutet av livet finns inte s& mycket mer
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att gora an att delvis forhindra urkalkning, sa Ann-Charlott Soder-
palm.

Skelettets hallfasthet beror pa:

& bentithet/mineralinnehall

& benens geometri (viss vinklar dr starkare &n andra)

o mikroarkitektur

o drftliga faktorer

g olika sjukdomar

-Det man kan gora for att 6ka héllfastheten dr att std och belasta ske-
lettet, vara ute mycket i solen, dta bra mat, och syssla med olika fysis-
ka aktiviteter, sa Ann-Charlott Soderpalm.

Sjukgymnast/med dr Ann-Karin Kroksmark, Regionala barn- och ung-
domshabiliteringen, Goteborg, informerade om sjukgymnastik vid
LGMD.

De huvudsakliga problemen vid LGMD ér:
& muskelsvaghet

o kontrakturer

o ryggproblem

g sittproblem

o nedsatt lungfunktion

o nedsatt rorelseformaga

& nedsatt aktivitetsformaga

De svagaste musklerna vid LGMD vill man gérna trana muskelstyr-
kan pa.

-Men det kan vara svért, eftersom de kanske ligger pa maxniva redan
vid sma rorelser och da dr det svért at fa en traningseffekt. Déarfor kan

det vara léttare att forsoka trana upp de lite starkare musklerna.

Det finns alltid en risk for 6vertrdning nér cellmembranen ar skora.

-All traning vid LGMD bor darfor vara méttlig. Var och en bor ocksa
forsoka hitta det som passar en sjélv bdst. Far barnet trdningsviark har
traningen varit for hard. Det &r béttre med ldttare och mindre an-
stringande pass flera gdnger i veckan dn nagra fa intensiva pass. Van-
lig fysisk aktivitet kan vara maxbelastning for en del av barnen med

LGMD. Men & andra sidan dr for lite trdning ar lika skadlig som for
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mycket traning. Tréningseffekten ska std i proportion till antalet tri-
ningsbara muskelfibrer. Med smé barn ér detta med tréning inget be-
kymmer, eftersom de sédger ifran direkt nir det blir for mycket, sa
Anna-Karin Kroksmark.

Mattlig trdning av muskelstyrkan kan ofta uppnés genom att man lever
ett sa normalt liv som mdjligt. Vanlig lek passar bast for sma barn.

-Vattenlek och simtréning tycker manga barn &r rolig trdning

For att upprétthalla en bra kondition krivs viss muskelkratft.

-Ar barnet inte alltfor svagt kan det ricka med enbart promenader. Ar
svagheten storre kan det passa med att simma och bada. Har barnet en
hjartpaverkan bor man prata med barnets likare om ldmpliga aktivite-
ter.

Kontrakturer kan utvecklas pg a:

o att fett och bindvév lagras in i muskulaturen som blir stel och stram
o att barn anvénder ett rorelsemonster som utnyttjar muskelstyrkan pa
bésta sitt. Detta rorelsemonster kan medfora korta muskler, t ex 1 hél-
senan vid tagang

o muskelobalans

o inaktivitet

-Inte sdllan dr det en kombination av ovanstaende som leder till kon-
trakturer. Det finns flera orsaker till att man bor undvika att kontraktu-
rer utvecklas. Kontrakturer innebér att man ofta inte kan utnyttja mus-
kelkraften maximalt, att det kan gbra ont 1 ytterldgena och att skelettet
kan paverkas negativt under tillvixten, sa Anna-.Karin Kroksmark.

Hur undvika kontrakturer?

o ta regelbundet ut rorelserna till ytterldgena

& boj och strick lederna

o utfor stretching tre gdnger/dag minst 20 sekunder/gang

& anvéndning av skenor

Ryggen
Det finns tvéd ryggproblem som kan utvecklas vid LGMD; skolios och

svank (lordos=framétkrokt ryggrad)
-Svanken ger svaghet i bukmuskulaturen och stramhet i héftmuskula-
turen. Svank ger inte lika stora problem som skolios, men kan innebai-

ra att barnet med svank blir trétt i ryggen.
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Statraning (om barnet sitter mycket)

& helst cirka 2 timmar/dag (sammanlagt)
o striacka ut 1 hofter, kndn och fotter

& bromsa skoliosutvecklingen

o minska risken for benskorhet

o innebér okad rackvidd

o underldtta att ta djupa andetag

Arbetsterapeut Britt-Marie Eriksson, Regionala barn- och ungdoms-
habiliteringen, G6teborg, informerade om arbetsterapi vid LGMD.

Anpassningar av miljén kan behdvas for stdende, roliga, utvecklande
aktiviteter t ex 1 form av elektriska hdj- och sdnkbara arbetsbord,
handfat, koksbankar och skap.

-Idag finns det ocksa hjélpmedel i form av exempelvis permobil med
stafunktion.

Funktionellt sittande (symmetriskt sittande istdllet for att man sitter
och lutar/hinger):

o forebygger felstillningar

o skapar forutsittningar for aktivitet

o skapar forutsittningar for god lungfunktion

o skapar forutsdttningar for god matsméltning

& innebér god komfort

-Sittstdllningen bor stindigt kontrolleras och anpassas efter att barnet
vaxer, sa att man uppndr ett funktionellt sittande, sa Britt-Marie Eriks-
son.

Forflyttning

o stolar med rétt hojd eller elektriskt hoj- och sdnkbara stolar ger mdj-
lighet att stélla sig upp

& olika miljéer och aktiviteter krdver olika typer av forflyttnings-
hjalpmedel

o egen forflyttning ger 6kad sjélvstandighet

Arm-och handfunktion
o muskelsvaghet i skuldror och armbagar, oftast god funktion i hén-
derna
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o begrinsad rackvidd, svérigheter att nd

o trotthet 1 armarna

o langsamt utforande

-Om barnet har svarigheter att na olika foremal, kan man borja med att
placera dem i lagom hdjd, anvdnda bord som lekyta, std upp och leka
och kanske anvdnda griptang, sa Britt-Marie Eriksson.

ADL (Aktiviteter i Dagligt Liv)

o klader kan utformas sé att de underlattar pa- och avkladning

o specialbestick, tallrikar och muggar underléttar att dta sjalv

& bord att stodja armarna pd vid exempelvis tandborstning, hartvitt
mm

& anpassade handfat och blandare

Delaktighet

& finna nya strategier for delaktighet

& anpassa hem, skola, fritidshem, bil

o assistans

o hjialpmedel

-Landsting och kommuner &r skyldiga att tillhandahélla hjdlpmedel
(Halso- och sjukvardslagen), men kan sjdlva bestimma reglerna for
nér olika hjidlpmedel kan beviljas.

Tips och information
Hjalpmedelsinstitutet: www.hi.se
Hjélpmedelstips fran fordldrar: www.hjélpmedelstips.nu

Funktioner i och kring munnen

Sjukhustandlikare Asa Martensson och logoped Asa Mogren, Mun-H-
Center, Goteborg, informerade om funktioner i och kring munnen.

Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt (mun och ansikte) kunskaps-
center for sillsynta diagnoser.

- I Mun-H-Centers uppgifter ingér bl a att samla in, bearbeta och spri-
da information med inriktning pa problem som har med munnen att
gora, exempelvis att prata och att dta. Bettavvikelser, dregling och
behov av sérskild munvérd dr ocksd vanligt forekommande vid ovan-
liga medfodda sjukdomar och syndrom.

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

Mun-H-Centers tandlékare och logoped gor ocksé under familjeveck-
an en Oversiktlig undersokning av barnens munforhallanden. Savil
observationerna vid undersokningen som uppgifterna i frdgeformula-
ret dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center. Familjerna bidrar pa
sé vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid sill-
synta tillstind och sjukdomar.

-Genom att vinda sig till Mun-H-Center kan tandvérdspersonal, annan
vérdpersonal och familjer f4 information och rad kring fridgor om
munhélsovard, munfunktion och tandbehandling.

I Mun-H-Centers uppgifter ingér ocksé utbildning, handledning, kon-
sultation, viss behandling, forskning och metodutveckling. Informa-
tion finns pa www.mun-h-center.se Dér finns &ven information om

hjélpmedel varav en del finns till forsiljning.

Barn med LGMD har forhallandevis lite orofacial problematik. Om
man med tiden far forsvagade tuggmuskler kan tuggformagan forsdm-
ras och muskulaturen blir léttare uttrottbar.

-Bettavvikelser kan uppsté till f6ljd av muskelsvaghet 1 kdkmuskler
och tunga. Med éren kan man dven fa en minskad gapformaga. Detta
har man kunnat se hos andra typer av muskeldystrofier, t ex Beckers
muskeldystrofi. Det dr bra om man vid de arliga tandldkarundersok-
ningarna mater gapformigan. Om gapformagan &r begrédnsad bor man
fa remiss till specialisttandvérden.

Liksom for alla barn dr det bra om den forebyggande vérden &r sé bra
att man slipper {4 hal i tinderna (karies).

-Tandborstning med fluortandkram rekommenderas till alla. Dessutom
behover en del extra fluor, t ex i form av fluortabletter, fluorskéljning,
fluortuggummi eller regelbunden fluorlackning. Det dr ocksa bra om
tandldkaren “’plastar” tuggytorna pa de nya permanenta tinderna (tip-
per till de djupa groparna med plast) for att undvika hal.

Vid nedsatt muskelstyrka i armar och hénder kan en elektrisk tand-
borste rekommenderas.

-Det finns dven andra hjidlpmedel som kan underlétta vid tandborst-
ning t ex bitstdd och en tandborste som borstar in- och utsidan samti-
digt (dessa produkter finns att kopa pd Mun-H-Centers hemsida).
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Linus idag

Limb-Girdle muskeldystrofi

Idag dr Linus en kille som gillar alla slags bollsporter och kiimpar for
att klara av att hlla pad med dem.

-For lite aktivitet far han dérfor inte. Tvédrtom sa anstrdnger han kan-
ske musklerna mer dn vad som &r lampligt. Vi ser ocksd att han allt
oftare uppnar sina begrénsningar. Han far ont da och da och ibland fér
han ockséd kramper. Nar han exempelvis spelar pingis sa hiander det att
benen viker sig under honom, séger Peter.

Med en ny metod har Linus nyligen lart sig simma, nagonting som
Syssan och Peter inte trodde var mojligt for bara négra ar sedan.
-Tvirtemot det etablerade séttet att 14ra barn simma si borjar man
med att ldra sig simma ryggsim. En gang 1 veckan traffar han kamrater
1 simgruppen Hajarna och det gillar han verkligen, sdger Syssan.

Idag ar Linus medveten om att han har en muskelsjukdom och att den
ar orsaken till hans problem.

-1 Skéne é&r vi ett tiotal familjer med barn med muskeldystrofier som
traffas regelbundet. Vi dr den enda familjen med ett barn som har
LGMD, de flesta dvriga har barn med Duchennes muskeldystrofi. P&
aktivitetesdagar och triaffar s& lar vi oss mer om muskeldystrofier.
Linus fragar inte mycket om sjukdomen och vi undrar ibland vad han
egentligen tanker pé, sdger Peter.

Sedan tva ar tillbaka gors en kontroll av Linus hjarta en gang/ar.
-Under veckan hir pad Agrenska har vi fatt klart for oss att hjértpro-
blemen vid LGMD 2C, som Linus har, oftast dr milda, men att de kan
forvarras efterhand. Detsamma géller eventuell andningspaverkan,
sdger Syssan.

Kontakten med muskelteamet har enbart varit véldigt positiv, det
framhéller bade Peter och Syssan.

-Vi har erbjudits, och tagit emot all mdjlig hjilp och stdd. Just nu ér
det aktuellt med ytterligare bostadsanpassning, forutom den trapphiss
som vi fatt inmonterad tidigare. Hir har arbetsterapeuten engagerat sig
mycket och ser till att det blir s& bra som mgjligt, siger Peter.

Sedan tvé ar tillbaka medicineras Linus med kortison.
-1 somras fick han en plétslig viktokning och gick upp fran 25 till 30
kg pa ndgra ménader, detta trots att han rorde sig och at ungefar lika
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mycket som tidigare. Sedan en vecka tillbaka provar vi ett nytt prepa-
rat, Deflazacort® istillet for Prednisolon®. Medicinen ldr ha mindre
biverkningar nér det giller vikten och hoppas dirfor att det kan bryta
viktuppgingen. Sedan ett par ar tillbaka far Linus ocksa kalktillskott
och D-vitamin i tablettform, sdger Syssan.

Familjesituationen, syskonrollen

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Lyckans backe, Vallda, in-
formerade om familjesituationen och syskonrollen.

-P4 Agrenska har vi intresserat oss for familjesituationen och syskon-
rollen i familjer med barn med funktionshinder, med inriktning pa
stress och vilbefinnande samt habiliteringsprocessen. I de forsknings-
projekt som jag ingatt 1 ville vi ocksa ta reda pd vad som ar gemen-
samt for familjer med barn med ovanliga funktionshinder i férhallande
till situationen dér funktionshindret 4r mer vanligt.

Att klara av, bemdstra, en familjesituation som startar i kaos i o m att
man fér ett barn med ett ovanligt funktionshinder, dr en process utan
ndgra givna losningar.

-Det stills stora krav pa att hitta drivkrafter till f6randring, att gé frén
kaos till bemistring och en insikt om vad som behdver goras. Men
detta ar sdllan ndgon rétlinjig process. Nar man tycker att man precis
hittat bra 16sningar kan man, av olika skil, falla tillbaka i kaos, sa
Andreas Tallborn Dellve.

Kaossituationen innebér ofta

& att man saknar kontroll over sitt liv

& kénner brist pa kompetens att hantera situationen
o kdnner existentiell rddsla

o att man bara fokuserar pa sjukdomen

& ovisshet

& social isolering

Vandpunkten kan komma

& genom egna kritiska reflexioner, eller med hjilp av assistent
& med tiden

o p g a okad egenkompetens

& ndr barnet mar béttre
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-Den kan ocksd komma genom meningsskapande normalitet, livskun-

skap/ldrande och en ny sédkerhet.

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

-Det finns strategier for bemdstring, d v s olika sdtt att angripa pro-
blemen pa. Ett sitt dr att fokusera pa ett problem i taget och forsoka
finna losningar som fungerar. Ett annat, mindre konstruktivt satt, ir att
undvika allt som har med barnets sjukdom att gora. Ytterligare ett sitt

dr att bara sta ut med situationen, sa Andreas Tallborn Dellve.

Bakgrunden till ett av forskningsprojekten med inriktning pa familje-
situationen, var att det ofta &r svart for fordldrar till barn med ovanliga
funktionshinder att fa bra och relevant information och att manga kéan-
ner sig vildigt ensamma.

-Det krivs ocksd mer aktiva och kompetenta fordldrar som inte sillan
fungerar som advokater for sina familjer, vilket ofta &r ett stort pro-
blem. Det krdvs ocksd mer kunskap, mer delaktighet i habiliterings-
processen och kunskap hur man bést forhandlar med sociala myndig-
heter och stddinstanser.

En frdga man stéllde i projektet var om det var mojligt att forbattra
situationen (bemaéstringen) snabbt, med tanke pa stress, véilbefinnande,
socialt stod, livskvalitet mm genom ett intensivt kunskapsprogram.

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

nen.

Nar det géller hdlsa och vélbefinnande tyckte mammor att de hade
sdmre hélsa och mer hilsoproblem &n papporna fére familjeprogram-
met. Efter programmet hade inte hélsan forbéttrats, men tréttheten
hade minskat och stodet fran partnern dkat.
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Kunskap om barnets funktionshinder har stor betydelse nir det giller
formégan att hantera vardagliga problem som hér samman med bar-

nets funktionshinder.

Efter programmet hade bade mammor och pappor fler aktiva strategi-
er for att hantera familjens situation. Rad och tips fran bl a medicinsk
expertis togs mer vélvilligt emot.

-Det dr svart att virdera vad som dr "bésta” strategin. I allmédnhet dr de
aktiva val varje individ gjort bést pa sikt, bade nér det giller den egna

hélsan och familjens hilsa, sa Andreas Tallborn Dellve.

Sammanfattningsvis kan man sédga att ett intensivt kunskapsprogram
kan vara till god nytta for fordldrar, sarskilt for pappor och for heltids-
arbetande fordldrar av bada konen.

I projekten ingick ocksd att utvdrdera kvalité och delaktighet i habili-
teringsprocessen fore och efter ett kunskapsprogram.

-Fore programmet skattade forédldrar till barn med ovanliga funktions-
hinder att deras delaktighet 1 habiliteringsprocessen var lagre i forhél-
lande till kontrollgruppen (fordldrar till barn med mer vanligt fore-
kommande funktionshinder). Efter programmet 6kade kraven péd en
bra habiliteringsprocess och nidrmade sig kontrollgruppens krav.

Syskonrollen

-Vi har p4 Agrenska, under manga ar, intresserat oss for syskonens
situation och syskonrollen i familjer med barn med funktionshinder.
Syskonen och deras problem uppmérksammas séllan, déarfor att famil-
jen oftast dr sd fokuserad pa barnet med funktionshindret och den fa-
miljesituation detta ger upphov till.

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

-Syskonrelationen &r i allmidnhet den relation man har lingst 1 livet.
Hur den ser ut, och vilka problem den medfor, beror pé flera faktorer,
men diagnosen och dess allvarlighetsgrad spelar stor roll. Men det
finns bade olikheter och likheter i1 syskonrollen 6verhuvudtaget. Det ar
mycket syskonen uttrycker som dr gemensamt, oavsett syskonets dia-
gnos, sa Andreas Tallborn Dellve.
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Foljande dr exempel pd vad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-

konsamtalen:

& att bli ’sedd” for den man é&r och inte bara jamford

o att forstd vad funktionshindret innebér och beror pa

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

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

de egna slutsatser och dessa kan vara mer skrimmande &n det som ar

verkligt.

o att bli ”insldppt” och delaktig, eftersom det ar en familjeangeldgen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

-Inte séllan uttrycker syskonen att de vill f6lja med till doktorn, till

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

for dem att forhalla sig till situationen.

o att f4 hjélpa till/ slippa hjélpa till

g att fa uppskattning nir man anstranger sig

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

o att sjalv fa egen tid med fordldrarna

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

& att inte behdva kédnna ridsla, kinna sig hotad eller utsatt

& att kunna ha kamrater hemma

-Inte séllan uttrycker syskonen svara” kanslor som de forsoker for-
hélla sig till sa bra som mgjligt, exempelvis skam, skuld, oro, réttvi-
sa/ordttvisa, bekymmer/omsorg, krinkningar. Syskon vill ofta prata
om hur det blir ”sedan”, nér fordldrarna inte finns 1 livet ldngre. Ut-
mirkande dr ocksd den oerhort starka lojaliteten syskon kénner for den
egna familjen och for syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn Dellve.

I slutet pa familjeveckan informeras fordldrarna allmdnt om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foréldrar kan forhélla sig
till syskonsituationen.

-Det handlar dé oftast om de ndmnda fragorna. Manga syskon uttryck-
er ocksé stor glddje och tillfredsstéllelse med att fétt trdffa andra sys-
kon 1 samma situation, att fatt dela bekymmer och glddje med syskon
som fOrstér utan en massa forklaringar.
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Information fr&n Agrenskas barnteam

Samhallets stod

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

-Infor vistelserna tar tvé stycken ur barnteamet kontakt med fordldrar
och skolpersonal och inhdmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen ldser tillgdnglig information om funktionshindret och infor
vissa veckor fir de ocksa kompletterande information genom att triffa
medicinsk och psykosocial expertis, sdger 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 frimja sjdlvstindighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, WHO:s klassifikation av hélsotillstdnd. Det noggranna forbered-
elsearbetet ger bade barnen och Agrenskas personal trygghet under
familjevistelserna, sdger Astrid Emker.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade pa en tidigare famil-
jevistelse om sambhillets stod och inledde med att informera om lag-
stiftning for alla (Lagen om allmin forsdakring, Socialtjanstlagen,
Hilso- och sjukvérdslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stdd och
service till vissa funktionshindrade) som kom 1994.

-Ju mer stéd och hjédlp och behandling ett barn med funktionshinder
behover desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjélp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for fordldrarna att ta reda pa vilken hjilp
som dr mojlig, var man ska soka hjdlpen och kanske sedan ocksa

overklaga avslag ndr man inte fir som man vill.
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-Det krévs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting f6r att fa hjélp och stdd och det tar mycket tid och kraft. Det
bista man kan gora som fordldrar till ett barn med funktionshinder ar
att hitta en person som hjilpa till med ansokningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pé sjukhuset eller en handldggare pa forsidkrings-
kassan, sa Anna Lindfors.

Lagstiftning for alla, dr exempelvis lagar dér
A/ kommunen administrerar stod och hjdlp t ex:
o Skollagen

o Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stéd och hjilp t ex:

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

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

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

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

Om foréldrar exempelvis anser att deras barn behdver personlig assi-
stent 1 skolan, och inte far det, bor de forst och frimst ta reda pd vad
som star 1 Skollagen om detta stod. Men det dr inte enkelt gjort. La-
garna dr inte skrivna s att man direkt kan se vilka réttigheter man har.
De ar mer resonerande och overgripande och ddrmed svara att tolka..
For att forsta vilka rittigheter de innehéller maste man ldsa forarbeten
till lagarna och domstolsutslag.

Ett ytterligare problem dr att man dndrar stindigt i lagarna och inte
séllan far dessa dndringar ”dominoeffekt”, andra lagar forandras utan
att detta framgér tydligt. Bést &r det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de hir frigorna, t ex nagon person pa
Forsdkringskassan som man alltid vénder sig till.

LSS &r en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan overklagas. Av-
sikten med LSS édr att ge mdnniskor med funktionshinder mdjlighet att
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leva som andra. Ansokan ldmnas till sirskild tjinsteman i kommunen,
s k LSS-handliggare.

LSS ér avsedd for en sirskild personkrets som delas in 1 foljande tre
grupper:

o personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande tillstdnd.

g personer med betydande och bestdende begdvningsmaissigt funk-
tionshinder efter hjdrnskada i vuxen élder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

o personer som till foljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pd normalt dldrande, har betydande svérig-
heter 1 den dagliga livsforingen och omfattande behov av stéd och
service.

-1 den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska komma ifradga for stéd och hjilp.

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

& radgivning och annat personligt stod

& personlig assistans

o ledsagarservice

& kontaktperson

& avldsarservice 1 hemmet

g korttidsvistelse utanfér hemmet

& korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

& boende i familjehem eller 1 bostad med sérskild service for barn och
ungdom

& bostad med sérskild service for vuxna eller annat sérskilt anpassad
bostad for vuxna

o daglig verksamhet

Personlig assistent kan man f4 om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta nédgot att fa stéd och service enligt den
nya lagen.

-Som synes finns det stora mgjligheter till stod och hjélp 1 lagen frén
1994. For att fa tillgang till olika insatser krdvs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stdd och hjilp.

I varje enskilt fall gors en individuell beddmning av LSS-hand-

laggaren i kommunen.
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-Som ansdkande fordldrar ska man alltid gora skriftlig ansdkan och
aldrig ndja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att

ni kan dverklaga det om ni inte dr ndjda.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och 1 kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stdd frén sam-
hillet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhillets stod. Den heter “Rattig-

heter/mdjligheter”.
-Det gar bra att kontakta forsdkringskassan och socialtjansten och be

om mer information. Se dessutom sirskilt kapitel “Information fran
forsdkringskassan”, sa Anna Lindfors.

Information fran forsakringskassan

Handliggare Britt Akerstrom, Forsdkringskassan, Goteborg, informe-
rade om det ekonomiska stdd familjer som har barn med funktions-
hinder kan fi fran forsdkringskassan, d v s vardbidrag, handikapper-
sattning, bilstdd, personlig assistans och tillféllig fordldrapenning.

-Vardbidrag kan forildrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som krdver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behovs under minst

sex manader.

Vérdbidraget bestir av fyra olika nivaer, helt bidrag (100 750 kr/ar,
2007), tre fjardedels (75 563), halvt (50 375) och en fjardedels
(25 188). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhillas som skattefri del om det finns merkostnader. Vérdbi-
draget omprovas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni minad det ar barnet fyller 19 ar. Dérefter kan barnet sjédlvt even-
tuellt erhalla handikapperséttning.

Bilstdd ar ett bidrag till hjélp for inkdp av bil. Forédlder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan dka med all-
ménna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestdende eller i vart fall berdknas vara
under minst sju ars tid. Dérefter finns det mdjligheter att ans6ka om

ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag samt ett inkomst-
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provat anskaffningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utgd for att

anpassa bilen.

Assistansersattning ér ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder rétt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjalvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjilp med per-
sonlig hygien, pa- och avkliddning, att dta och kommunicera samt att
assistenten ska vara vél fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer dn 20 timmar/vecka utgar ersdttning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.

-Det d&r kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter 1 sddana fall assistansen de 20 for-
sta timmarna/vecka. Nér det géller barn méste dess behov av hjilp och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt storre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall nér en
fordlder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersitt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ ar och barn. Ersdttningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och 1 vissa fall upp till 16 &r.

-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) giller sirskilda regler. For dem kan ersittning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Fordldrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ér. Dessa dagar kan
anvindas till exempelvis foridldrautbildning eller vid inskolning till

forskoleverksambhet.

Foreningsinformation frAn RBU

Foreningsrepresentant Ann-Britt Trebuchet, RBU Géteborg, informe-
rade om forbundet och dess verksambhet.

Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar, RBU, ér ett
forbund som framfor allt arbetar for att skapa battre forutséttningar for
barn och ungdomar med rérelsehinder.

-I RBU samlas barn och unga med rérelsehinder och deras forédldrar,
syskon, och alla andra som vill vara medlemmar. RBU foretrdder fa-
miljer som har barn och unga med olika typer av rorelsehinder, och i
forbundet finns en rad olika diagnoser och diagnosgrupper, bland an-
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nat cerebral pares (CP), ADHD, ryggmérgsbrack/hydrocephalus, med-
fodd benskorhet (OI), muskelsjukdomar, Prader Willi-syndrom, kort-

véxthet, plexus brachialis och flerfunktionshinder.

RBU arbetar aktivt for att fordndra attityderna i samhéllet och skapa
bittre forutsittningar for barn med funktionshinder och deras familjer.
-Vi uppvaktar politiker, driver kampanjer, ger ut rapporter och infor-
mationsmaterial, arrangerar kurser och konferenser.

RBU startade 1955 och har idag omkring 13 000 medlemmar i di-
strikts- och lokalféreningar runt om i hela landet.

-Aktiviteterna 1 RBU-foreningarna kan omfatta allt fran att tillsam-
mans paverka makthavare till att trdffas for spannande och roliga fri-
tidsaktiviteter for hela familjen.

For den som vill veta mer om RBU hénvisas till forbundets hemsida:

www.rbu.se

Forbundets adress ér:

RBU

S:t Eriksgatan 44

104 20 Stockholm

Tel: 08- 677 73 00
e-postadress: info@riks.rbu.se

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar

e-post: sos.order(@special.lagerhus.se

internetadress: www.sos.se/smkh

Center for sma handikappgrupper, Danmark

internetadress: www.csh.dk

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

National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som dr en
databas med medicinska artiklar fran vetenskapliga tidskrifter
internetadress: www.nlm.nih.gov./
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OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)

Internetadress: www3.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/searchomim.html

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Docent/6verldkare Mar Tulinius

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Professor Anders Oldfors
SU/Sahlgrenska

413 45 Goteborg

Tel: 031-342 10 00

Specialistldkare Margareta Smith
SU/Sahlgrenska

413 45 Goteborg

Tel: 031- 342 10 00

Docent/6verldkare Daniel Holmgren
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overlikare Ann-Charlott Séderpalm
SU/Sahlgrenska

413 45 Goteborg

Tel: 031- 342 10 00

Sjukgymnast/med.dr Anna-Karin Kroksmark
Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 210 62

418 04 Goteborg

Tel: 031- 50 27 70

Arbetsterapeut Britt-Marie Eriksson
Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 210 62

418 04 Goteborg

Tel: 031- 50 27 70

Sjukskdterska Andreas Tallborn Dellve
Lyckans backe

Lerkilsvdgen 167

434 93 Vallda

Tel: 0300- 278 91
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Overtandlikare Asa Martensson
logoped Asa Mogren
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 75092 00

Foreningsrepresentant Ann-Britt Trebuchet
RBU

S:t Eriksgatan 44

104 20 Stockholm

Tel: 08- 677 73 00

e-postadress: info@riks.rbu.se

Handldggare Britt Akerstrom
Forsakringskassan

405 12 Goteborg

Tel: 031- 700 67 31

Socionom Anna Lindfors
specialpedagog Astrid Emker
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00
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