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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dar familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
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gnos, i det har fallet MPS-sjukdomar. Familjevistelser med den dia-
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synpunkter pa sasmmanfattningarna. For att illustrera hur problemati-
ken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn med sukdo-
men/syndromet, ingdr en fallbeskrivning. Den medicinska informatio-
nen uppdateras fortldpande i samarbete med férelésarna, antingen till
vissa delar eler i sin helhet. Sist i nyhetsbrevet finns en lista med
adresser och telefonnummer till foreldsarna

Sedan & 2001 publiceras nyhetsbrevet dven pa Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.
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Introduktion

MPS-sjukdomar

Docent Gunilla Mam, Barnens sukhus, Huddinge Universitetssjuk-
hus, Stockholm, en kortare introduktion till MPS-sukdomarna och
informerade om det kunskapscenter for MPS som finns pa Huddinge
sjiukhus. Informationen & hamtad frén familjevistelserna 1998 (uppda-
terad) och 2003.

-Pa kunskapscentret arbetar vi med kunskapsutveckling bl ai form av
vardprogram/checklistor, forelasningar och olika slags informa-
tionsskrifter. Vi arbetar ocksd med att vidareutveckla habiliteringser-
farenheter, samordna benmérgstransplantationer och medverka till att
familjetraffar kommer till stnd likt den har p& Agrenska, sa Gunilla
Malm.

Sjukdomsgruppen MPS innehdller sex séllsynta amnesomséttnings-
sjukdomar, som orsakas av olika defekta enzymfunktioner i ndgot av
de tio enzym som ingédr i nedbrytningen av glukosaminoglykaner
(GAG) i cellerna.

-Nar nedbrytningen inte sker pa ett normalt satt ansamlas delvis ned-
bruten substans i cellerna. Detta ger upphov till fortskridande skador
med stora variationer i en rad vavnader och organ i kroppen, sasom
hjarta, nervsystem, andningsvagar, ben, brosk och bindvéav. Varieran-
de grader av utvecklingsstorning kan ocksa bli resultatet av upplag-
ringarna.

Man betecknar MPS-sjukdomarna med antingen namnet pa det sakna-
de enzymet, med romerska siffror eller med namnet pa den lakare som
forst beskrev §ukdomen.

| Sverige finns det idag cirka 2-3 barn/miljonen innevanare med nagon
form av MPS. Under en 20-arsperiod, fran 1973-1993 foddes exem-
pelvistotat 33 barn med MPS-sjukdomar i Sverige:
14 barn med MPS |, Hurlers sjukdom (MPS| H), Hurler-Scheie
(MPS1 HS), Scheie (MPSI1 S)

5 barn med MPS |1, Hunters sjukdom
11 barn med MPS 111, Sanfilippos §ukdom

2 barn med MPS 1V, Morquios s ukdom

1 barn med MPS V1, Maroteaux-Lamys sjukdom

Nyhetsbrev nr 224 © Agrenska 2003 3



MPS-sjukdomar

MPS V beteckningen, som inte finns langre utan ingar i MPS |, orsa-
kas av samma enzymdefekt som Hurler och Hurler-Scheie, fast i mil-
dare form. Den kallas ocksa Scheies sjukdom.

Medicinsk information

Dr Ed Wraith fran Royal Manchester Childrens Hospital i England
gav medicinsk information 1998 och 2003 tillssmmans med Gunilla
Malm.

Foljande gdller for alla M PS-gjukdomarna:

a Allaformerna, utom MPS I, &r arftliga (se mer i sarskilt kapitel)

a Sjukdomarna orsakas av enzymdefekter som leder till inlagring av
delvis nedbruten substansi olika organ

a Variationen i kliniken (symptombilden) &ar stor

o Diagnos stélls pa den ckade utsondringen av GAG i urinen

a Fosterdiagnostik & maojlig

MPSI, Hurlers gukdom

Sjukdomen delasin i tre undergrupper:

MPSI| H: Hurlers sukdom

MPSI| H/S: Hurlers/Scheies 5 ukdom

(Scheies sjukdom hade tidigare beteckningen MPS V som har utgétt
som §jukdomsgrupp)

MPSI S: Scheies gukdom

De tre undergrupperna av MPS | representerar olika svarighetsgrader
orsakade av en och samma enzymdefekt, en brist pa enzymet afa-L-
iduronidas som ingér i nedbrytningen av mukopolysackaridoser (kal-
las numera och fortséttningsvis glukosaminoglukaner, GAG). Hurlers
sukdom utgor den svaraste formen och Scheies den mildaste. Alla
former daremellan kallas Hurlers/Scheies sjukdom.

-MPS | & en sukdom dar barnen fods friska och normala. Tidigast
efter nagra manader, och oftast innan forsta levnadsaret & slut, ut-
vecklas sjukdomen. Langt innan barnet far diagnosen misstanker de
flesta forddrar att det & nagot fel pa deras barn. Barnen uppvisar ti-
digt en kombination av olika problem eller avvikelser, t ex ljumsk-
brack, luftvagsinfektioner, stort huvudomfang, skel ettdeformationer.
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Forst vid 12 méanaders dlder visar sig de mer typiska anletsdragen
med bred nasrot, markerade Ggonbryn, |t utstdende 6gon, bred mun,
stor tunga, tjockt har, kort hals och korta hander, vilket leder till att de
flesta barnen far sin diagnos da Att inte alla far diagnosen vid den
tidpunkten beror pa att variationernai symptom kan vara mycket sto-
ra

-MPS | & en fortskridande sukdom dér barnens tillstand successivt
forsamras. De far svarare att andas, skelettdeformationen tilltar, levern
och mjalten blir forstorade och barnen blir stelai sinaleder. Manga av
barnen utvecklar hjart- och lungférandringar, nagot som kan leda till
forkortad livdlangd.

Hjartforandringarna, som beror painlagring av glykosaminoglyka-
ner, leder till en fortjockad karlvagg, vilket i sin tur ger dalig blodfor-
sorjning till hjartmuskeln som inte orkar pumpa tillrackligt med blod.
Aven hjartklaffarna blir fortjockade och forsvagade
-Hjéartklaffsukdomar drabbar ala barn med MPS. Svéarast blir pro-
blemen vid MPS I, Il och VI, lindrigare vid MPS 11l och MPS IV.
Hjartproblem &r den vanligaste dddsorsaken vid MPS |. De flesta av
barnen med MPS | har for hogt blodtryck sa Ed Wraith..

Manga av barnen far hydrocefalus, "vattenskalle”, bl a pa grund av
fortjockade hjarnhinnor. Detta behandlas med insdttande av shunt.
-Hydrocefalus borde aldrig ges mgjlighet att utvecklas eftersom det
finns effektiv shuntbehandling.

Skelettforandringarna syns tydligast i form av en puckelbildning i
nedre delen av ryggraden. Paverkan pa langdtillvaxten, med uttalad
kortvuxenhet, blir mérkbar forst nar barnet & ndgra & gammalt.
Brostkorgen far inskrankt rorlighet och hoftlederna outvecklade

Inlagringar av glykosaminoglykaner i 6gats hornhinna kan leda till
synnedséttning.

Andningen valar mest problem for barn med MPS I. Det &r trangt i
ovre luftvagarna och luftstrupen. Stdmbanden & fortjockade och po-
lyper och tonsiller & forstorade. Tungan &r stor, halsen kort och strup-
locket har fel form.

-Dessutom producerar barnen mycket slem som & svar att fa bort.
Tillsammans innebér detta att barnen ofta far svart att andas, sérskilt
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nér de sover. Apnéer, med |anga och téta andningsuppehall, & vanligt
forekommande. Barnen &r ofta svéra att intuberai samband med ope-
ration p g atranga andningsvagar och instabilitet i nacken. Barnen bor
opereras pa specidistsukhus. Det finns alltid en risk att ge barn med
MPS | narkos och darfoér bor den ges av specialist som anvander ett
sarskilt instrument (fiberoptiskt skop) med sérskild mask, med vilket
man kan na djupare ned i luftvégarna.

Sammanfattningsvis understrok Ed Wraith att alla barn inte har alla
symptom och att allvarlighetsgraden varierar mycket.

Diagnosen MPS | stélls genom att méta GAG-halten i urinen och
dérefter méta enzymhalten i blodet. 1dag finns inga biokemiska meto-
der att skilja de olika sukdomsformerna &. Symptombilden avgor
vilken form det kan vara fraga om. Vissa mutationer & dock kombine-
rade med svar form av MPS 1.

MPSII, Hunters gukdom

MPS Il orsakas av en €ller flera mutationer i X-kromosomen, vilket
leder till att hela eller delar av iduronatsulfatasgenen faller bort och
det uppstar en brist pa enzymet iduronatsulfatas. MPS 1l finns i bade
en lindrigare och ndgot svarare form, vilket innebar att problemspekt-
ret ar brett.

Problemen vid MPS I & relativt likade vid MPS | vad betréffar utse-
ende, andning, skelett, lever och hjarta.

-Symptomen vid MPS |l & dock mildare 6verlag. Ogonen & silan
paverkade vid MPS. Arftlighetsgangen skiljer sig dock tydligt gent-
emot de 6vriga MPS-sjukdomarna, sa Ed Wraith.

Personer med den lindrigare formen har ingen paverkan pa den menta-
la utvecklingen och kan leva ett i huvudsak "normalt” liv, bilda familj
osVv.

MPSII1, Sanfilippos §ukdom

Hos barn med MPS 111 inlagras glykosaminoglykaner framst i nervsy-
stemet och inte sa mycket i dvriga organ. Gentemot de 6vriga MPS-
siukdomarna skiljer sig MPS |11 pa sa sétt att de utseendeméssiga ka-
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raktarsdragen blir mycket mindre framtradande. Debutsymptomet &
utvecklingsforsening under de forsta fem aren.

-Mellan 3-12 34 & barnen ofta extremt hyperaktiva och da stélls ofta
diagnosen. | 10-15 &a forsamras barnen, forlorar fardigheter och avli-
der ofta fore 25 84, men undantag finns. Den dldsta kanda patienten
med MPS 11 & 52 &, saEd Wraith.

Sjukdomen delas in i fyra undergrupper; A, B, C och D, var och en
orsakad av olika kanda enzymdefekter.

Typ A: Med tidig debut, snabbare fortskridande och kortare dverlev-
nad.

Typ B: Kan delasin i ytterligare tva undergrupper, en mildare och en
svarare form.

Typ C: Ar en mellanform mellan typ A och den milda formen av typ
B.

Typ D: Ytterst séllsynt form, bara ett fatal fall &r rapporterade i varl-
den.

-Tidigare har man ansett att typ A och C varit de allvarligaste former-
na av MPS I1l, men man har fétt andra den uppfattningen. Variatio-
nernainom varje grupp kan vara mycket stora, sa Ed Wraith.

-MPS 111 & mycket olik MPS | och I1. Diagnosen stélls oftast nér bar-
nen ar i 4-5 arsdldern, men dessférinnan har forddrarna ofta upplevt
olikaproblemi fleraarstid.

Exempel pa tidiga problem & somnstérningar, omvand dygnsrytm,
téta infektioner i de dvre luftvagarna, mag-tarmproblem med vattniga
diarréer, inlarningsproblem, svéra beteendeproblem sasom Gveraktivi-
tet, koncentrationssvarigheter och svarigheter att uppfattafaror.
-Tillsammans ger det ofta forddrarna oro. Den sena diagnosen beror
oftast pa att de utseendeméssiga dragen inte alls &r lika framtradande.
Manga |&kare kanner igen barn med MPS |, men har betydligt svarare
att kénna igen barn med MPS I1ll. Det & ofta forst ndr beteende-
problemen blir mer framtradande som det blir mgjligt att stélla dia-
gnosen.

De dlraflesta barn med MPS 111 utvecklar héftproblem som kan leda

till smartor och att de haltar. Lindriga felstéllningar i ryggraden sasom
kyfos och skolios forekommer ocksa
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Utvecklingsforseningen blir altmer tydlig efter gukdomsdebuten.
Barnen forlorar oftainlarda fardigheter sasom tal och formaga att for-
statal. En utvecklingsstorning blir ocksa mer uppenbar. | en senare fas
av sjukdomen slutar vissa barn att ga och en del far epilepsi och kram-
per.

Ovre luftvagsinfektioner, lunginflammationer och 6roninflammationer
ar vanligt férekommande.

-Enzymdefekten medfor att barnen samlar ett @mne, heparinsulfas,
vilket & blodftrtunnande. Koagulationsférmagan & nedsatt, vilket ar
viktigt att kénnatill nér barnen behdver opereras.

MPS1V, Morquios §ukdom

MPS IV forekommer i en svarare (A) och en mildare (B) form. Debut-
symptomet, som ocksa & huvudproblemet for de flesta barnen & kort-
vuxenhet som beror paen tillvaxtrubbning.

-Barnen utvecklas oftast normalt fram till 8-9 manaders ader. Dérefter
sackar de efter mer och mer i sin utveckling, for att s& smaningom sta
helt stilla. Barnens tillvaxthormonniva & normal, men skelettet svarar
inte pa hormonet som det ska, sa Ed Wraith.

Karaktaristiskt for MPS IV & kort bal och Gverrorliga leder. Ett
stort problem & den underutvecklade andra halskotan i halskotpe-
laren som kan ge skador pa halsmérgen.

-Vi letar alltid efter den har instabiliteten och forsoker atgarda den
genom att stabilisera kotan med bentransplantation.

| barnens knén utvecklas en felstalining, s k kobenthet.

-I vanliga fall kan man korrigera denna felstallning med hjélp av sér-
skilda stift som hindrar tillvéxt pa den Ianga sidan av knéet. Men detta
fungerar ju inte eftersom tillvaxt saknas. | stéllet far man forsoka korta
och korrigera benen kirurgiskt.

Barnen med MPSIV har ofta problem med andningen. De flesta bar-
nen har inte problem med syrséttningen av blodet, men koldioxidvar-
dena ér for hdga.

-Har barnen problem med andningen bér man férsoka forebygga att de
utvecklas och det kan en lungl&kare hjalpatill med.
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MPS VI, Maroteaux-Lamys s ukdom
behandlas inte narmare i detta nyhetsbrev

Hampus och Jonatan har MPS llI

Hampus, 8 ar och Jonatan, 6 & ar broder och bada har MPS 111, De
kom till Agrenskas familjevistelse 1998 tillsammans med mamma
Asa, pappa Lars och syster Felicia 3 &r.

Nar Asa vantade Hampus var graviditeten normal och likasi forloss-
ningen.

-Det enda jag tror att vi reagerade pa var att Hampus fran borjan var sa
trott. Han &t och sedan sov han mycket och det fortsatte han med ock-
sa sedan vi kommit hem, séger Asa.

Det forsta levnadsaret fortsatte Hampus att gora valdigt lite vasen av
sig. Han var trétt och gjorde darfor inga stérre grovmotoriska fram-
steg.

-Han kunde sitta med stéd nar han var 10 manader. Den mentala kon-
takten oss emellan var ocksa dalig. Han sov ju mycket och det trodde
vi var normalt. Vi minns inte riktigt om han jollrade, men vanliga
smabarnsljud hade han, sager Lars.

Efterhand borjade Hampus dla sig fram pa golvet och han blev ganska
duktig finmotoriskt.

-Pa BV C sa man att Hampus var sen, men att det 1&g inom normalom-
radet. Det nojde vi oss med, Hampus gjorde ju trots allt framsteg, &ven
om de kom senare &n hos andra barn. Han kunde t ex ga runt ett bord
med stdd fore 18 ménaders dlder, siger Asa

Det forsta levnadsiret hade Hampus manga oroninflammationer,

ibland med si vaga symptom att Asa och Lars inte upptéckte det.
Hans mage var ocksa ovanligt stor.
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Arftlighet

MPS-sjukdomar

MPS I, MPS I1l, MPS IV och MPS VI & arftliga sjukdomar. Arftlig-
heten &r sk autosomal recessiv.

-Det innebér att bada foraldrarna & friska, men bar pa anlaget till
sjukdomen. Deras barn blir sukt endast om det &@rver bada foraldrar-
nas guka anlag, sa GunillaMalm.

Risken att fa ett sukt barn vid recessiv nedarvning ar 25% vid varje
graviditet. Chansen att fa ett anlagsbérande barn & 50% vid varje gra-
viditet. | 25 % av fallen &r barnet varken anlagsbérare eller ukt.

Autosomal betyder att det suka anlaget inte sitter pa ndgon av kons-
kromosomerna.

Arvsanlaget for MPS | sitter pa kromosom 4p (p=korta armen). Flera
olika mutationer, arvsanlagsforandringar, finns kartlagda.

Arvsanlaget for MPS 111 typ D sitter pa kromosom 12q (g= den langa
armen pa kromosomen). Var arvsanlagen for de évriga formerna av
MPSIII, typerna A, B och C, sitter &r fortfarande okant.

Vid MPS IV, typ A, sitter det forandrade arvsanlaget pa kromosom
16q.

Arftligheten vid MPS Il & X-kromosombunden recessiv. Dar & mo-
dern anlagsbérare, medan fadern inte har ndgon anlagsférandring.
-Hélften av sbnerna arver den friska X-kromosomen och blir friska,
den andra hélften @ver den suka kromosomen och utvecklar guk-
domen. Alla dottrar blir daremot friska, men hélften av dem blir friska
anlagsbéarare som modern. Néstan hélften av barnen med sukdomen
har en nymutation (forandrat arvsanlag som uppkommit hos indivi-
den), det vill sdga modern har inga anlagsforandringar alls. Detta ar
viktig kunskap for bl a arftlighetsradgivning till modern, hennes syst-
rar och friska systrar till pojkar med MPSI1.
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Hampus far problem med magen

Vid cirka 1,5 ars ader fick Hampus problem med magen, vilket visa-
desigi form av sténdiga diarréer.

-Vi hade da en langre tid forsokt fa Hampus att &ta valling med napp-
flaska, utan att lyckas. Han sog inte pa flaskan. Istéllet borjade vi ge
honom vélling genom en flaska med pipmugg. Det var ocksa vid den
hér tiden som Hampus ovanliga lugn forbyttes i Overaktivitet. Helt
plotdigt borjade han springa runt till synes utan mal och utan att vara
minsta medveten om olika faror. Nu foddes ocksa Jonatan, sa det blev
ganska rorigt ett tag, sager Lars.

Laboratorieundersbkningar

Docent Jan-Erik Mansson, Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Moln-
dal, informerade 1998 (uppdaterad 2003) om laboratorieundersok-
ningar vid MPS-sjukdomar. P4 Molndals sjukhus stélls de flesta MPS-
diagnosernai landet.

Proteinbundna glykokonjugat, som &r substanser med sockermol eky-
ler, finns i tva typer; glykoproteiner och proteoglykaner, dér glykosa-
minoglykaner ingdr i den senare typen.

MPS tillhér gruppen lysosomala sjukdomar. Lysosomerna, som finns

i ala celler utom de réda blodkropparna, & ett slags kroppar med en
stor uppsattning enzymer.
-Lysosomerna svarar for cellernas fornyelse. | starkt sura miljéer om-
vandlas stora komplexa molekyler till individuella byggstenar, i form
av aminosyror, fettsyror och socker, for ateranvandning, sa Jan-Erik
M ansson.

Nedbrytningen av glykosaminoglykaner sker stegvis med hjadp av tio
olika enzymer.

-Om ett enda lysosomalt enzym & defekt, som vid MPS, kan det ske
upplagringar i nervsystemet och i andra organ i kroppen. De kliniska
symptomen beror pa hur snabbt upplagringen gar och var i kroppen
det sker, sa Jan-Erik Mansson.
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Analyser fOr diagnos

MPS-sjukdomarna sparas genom undersokning av méngden glykosa-
minoglykaner i urinprov och genom enzymkemiska under sbkning-
ar.

-Att glykosaminoglykaner utsondras i urinen vid MPS-sukdomar
upptackte man tidigt, det beskrivs redan i slutet pa 1940-talet. Idag gor
Vi en kvantitativ bestamning och vid positivt svar en monsterbestam-
ning i differentialdiagnostiskt syfte. Darefter kan vi fa reda pa vilket
enzym som inte fungerar genom enzymkemiska undersokningar, sa
Jan-Erik Mansson.

Vid neuropsykiatriska utredningar for misstankt autism tar man alltid
urinprov for att utesluta MPS 111.

Molekylarbiologiska analyser &r i vissa fall anvandbara for att kart-
l&gga arftligheten.

Prenataldiagnostik & magjlig att gora vid ala former av MPS
sjukdomar. Det sker genom att man tar ett prov fran fosterkakan i
vecka 10-11.

Hampus kréaks blod och konstateras ha daliga levervarden.
Hampus och Jonatan far samma diagnos

Vid tva ars dlder, nar Hampus hade haft hog feber i tre dygn, borjade
han krakas blod.

-Eftersom de blodrika krakningarna inte slutade och han dessutom
fick blod i avforingen, blev han inlagd pa sjukhus. Men provtagning-
arna visade inget annat an att han hade "kansiga blodkarl” i halsen,
siger Asa

Hampus fick komma hem, men redan dagen darpa kallades han tillba-
katill gukhuset.

-Man hade da upptéckt att hans levervarden var daliga och vid ultra-
ljudunderstkning upptacktes tva stenar i gallbldsan. Orsaken till pro-
blemen kande man intetill, séger Lars.

Nya provtagningar gjordes.
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-Vi forstod att man misstankte att Hampus hade MPS och att man
skulle ta prover utifran de misstankarna. Under tiden som vi vantade
pa provsvaren, det drojde flera manader, |aste vi vad vi kom Gver om
MPS i litteraturen, men det lilla som fanns att 1&sa om sukdomen
stamde inte in pa Hampus, tyckte vi, sager Asa.

Né&r provsvaren kom visade de en hog utsondring av glykosaminogly-
kaner i urinen, samt en upplagring av @mnet i olika vavnader.

-Allt detta skedde nér Jonatan, Hampus bror, var cirka ett & gammal
och Hampus 2,5 &r. Ett halvar senare fick vi det sutgiltiga beskedet.
Hampus hade MPS I1l.. Ett hudprov avgjorde vilken form av MPS
Hampus hade, men vi fick inte veta om det var typ A, B, C eller D,
siger Asa

| och med att Hampus fick en diagnos borjade man ocksa undersoka
Jonatan ndrmare.

-En l&kare misstankte enbart pa hans utseende och kroppsform att han
ocksa kunde ha MPS. Misstankarna bekréaftades s smaningom och vi
fick veta ungefar samtidigt att bada pojkarna hade MPS 111 typ A, s&
ger Lars.

Ortopediska synpunkter

Ed Wraith informerade ocksa om ortopediska aspekter pa MPS,
-Allmant sett & det viktigt for manga barn med MPS att fa hjalp av
sukgymnast. Det & dock svart att paverka barnets kontrakturer i le-
derna och déarfor avréder jag kirurgisk behandling. (Kontraktur= in-
skrénkt eller upphavd rorlighet i en led)

Foljande ortopediska problem forekommer vid de olika MPS-

gukdomarna:

MPSI:

o ledstelhet, med typisk finger- och handfelstalining. Aven stora leder
sasom héfter och knan drabbas, vilket ofta ger en mycket typisk
gang.

-Det |6nar sig inte att opererafelstallningar p g arisken for aterfall.

a kyfos, d v skutrygg eller puckelrygg dér kotorna & onormalt for

made.
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-Puckeln ger inget extra tryck pa ryggmargen. Darfor rekommende-
rar vi inte korsettbehandling, sa Ed Wraith.
a nackproblem, p g av underutvecklad och skér 6vre andra nackkota.
-Vi opererar inte denna misshildning rutinmassigt, p g ade extraris
ker som foreligger vid narkos. Ibland &r risken for luxation stor,
dv satt huvudet forlorar stabilitet och i sddanafall opererar vi.
a fortrangd ryggmaérg kan bli ett problem hos alla patienter me
MPS nér de blir tillréckligt gamla.
o hofternablir instabila och kan ga ur led.
-Detta blir oftast inte heller foremal for speciell behandling, efter
som barnets rorlighet inte tycks paverkas, sa Ed Wraith.
a karpaltunnelsyndromet kan medféra smértor i handleden orsaka
de av fortjockade |edband.

MPSII:
a Problemen liknar de vid MPS | men & mildare

MPSIII:

o skelett- och ledforandringarna ar i allmanhet sma

o problemen i hofterna & nagot storre

a lindrig felstallning i ryggen, sk skolios forekommer hos en del av
barnen.

Dr Ed Wraith tog upp de speciella problem som ofta féreligger nér det
gdler att sbva barn som har MPS-sjukdomar.

-Ansiktets anatomi och andningsvagarnas och tungans utformning gor
att det ofta ar valdigt svart att ge narkos. Det & t ex svart att Oppna
munnen tillrackligt mycket for att fa in tuben. Darefter & det svart att
bdja huvudet tillrackligt mycket bakat for att fa raka andningsvéagar.
Det kravs inte sdllan alternativa metoder for att gora narkos mgjlig.
Vid varje operation 6vervager vi darfor extra noga vilka riskerna och
fordelarna &r.

Ett extra besok hos narkosl8karen rekommenderas i god tid fore ope-
ration. Vid operationen krévs det sedan att en dron-, néds-, halsldkare
finns med som i noédfall kan géra en trakeotomi, en dppning i luftstru-
pens framsida.
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En del barn med MPS 111 kan ha férlangd blodningstid.
-Det kan innebéra héftiga blodningar efter det att man t ex tagit bort
mandlarna och bor understkas innan barnen opereras, sa Ed Wraith.

Hampus symptom blir tydligare

Efter det att Hampus fétt sin diagnos laste Asa och Lars vad de kom
6ver om MPS och dessutom fick de information pa sjukhuset.
-Efterhand insdg vi att manga av de problem Hampus hade stdmde in
pd MPS 111, t ex hans Gveraktivitet, utvecklingsférsening, mag- och
tarmproblem och droninflammationer. Dessutom hade han stort hu-
vud. Men nagra skelett- eller ledproblem hade han inte och inte heller
nagra problem med luftvégarna, séger Asa.

Hampus beteendeproblemen blev ocksa tydligare efter tre ars alder.
-Hampus lekte inte med andra barn och brydde sig heller inte om nér
de var lite brékiga. Han var inte social och utvecklade ett tal som bara
innehdll enstaka ord. Han tycktes inte héravad vi satill honom och an
mindre forsta vad vi menade. Nér vi fick veta att han hade en horsel-
nedsattning borjade vi anvanda tecken som stod. Men inte heller det
brydde han sig om. Han stannade aldrig upp eller ens tittade pa oss,
sager Lars.

Hampus utveckl ade ocksa somnstérningar och vande pa dygnet.

-Det blev ett fruktansvart liv pa nétterna. Hampus somnade ofta vid 8-
9 pa kvdllen, medan Jonatan var vaken till 10-11. Nagon timme senare
vaknade Hampus och ville ofta se pa video. Sedan for han runt i flera
timmar innan han kunde kommatill ro igen, sager Asa

Habiliteringen, som familjen fétt kontakt med, blev nu till stor hjalp.
-Lars och jag fick prata med en psykolog. Bada barnen fick traffa en
specialpedagog och man bdrjade arbeta mer aktivt med tecken som
stod. Pa daghemmet fick bada pojkarna hjdlp av en assistent, sager
Asa

Hampus problem med magen var ocksa svara att kommatill rétta med.
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-Vi fick hjdlp av en dietist, men inga forandringar av kosten tycktes
hjélpa mot Hampus diarréer. Nér vi utesl6t mjolk blev det kanske lite
béttre, séger Lars.

Behandling, BMT och ERT

Gunilla Malm och Ed Wraith informerade om behandling av MPS-
gukdomar.

Inlagrad substans i hjartmuskeln och klaffarnainnebar en dkad risk for
patienter med MPS att avlida.

-Klaffsukdomar drabbar alla barn med MPS-sjukdomar och svérast
de med MPS 1, 1l och VI. Eftersom det & m¢jligt att medicinera mot
komplikationer ar det viktigt med regelbundna understkningar. Alla
barn bor gora ekokardiografi varje ar, sa GunillaMalm.

De som har problem med trénga och slemrika andningsvagar kan be-
handlas med syrgas nattetid. Den behandlingen kan kombineras med
CPAP (en apparat som ger overtryck i luftvagarna), under forutsétt-
ning att barnet kan medverka.

Beteendeproblemen, framfor alt vid MPS |1, & svéra att paverka
med medicinering. Behandlingen far inriktas pa den habilitering som
kan erbjudas i form av arbetsterapi, sukgymnastik, special pedagogik
och logopedinsatser.

Behandling MPS|

Ett undantag nér det galler behandling & benmargstransplantation
(BMT) vid MPS | som ska utforas fore 18 manaders ader, for att for-
hindra mental paverkan. Enzymrecombinantterapi, ERT, (tillforsel av
enzym), hos barn som g blivit transplanterade och vid mildare former
av MPS I, har nyligen godkants som |&kemedel och visat sig forbéttra
barnens allmantillstand. Enzymet paverkar €j den mentala funktionen.
-Obehandlade barn med MPS | far en utvecklingsstérning motsvaran-
de 1Q mindre &n 70 och avlider forel10 83, sa Ed Wraith.
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De senaste 20 aren har BMT anvants vid behandling av MPS | i de fall
d& man haft en HLA-identisk donator.

-1 de fall d& barnen transplanterats fore 18-24 manaders ader har de
mentala funktionerna bibehdlits, levern aergatt till normal storlek,
inlagringen i hjartats klaffar minskat, ansiktsdragen normaliserats och
kontrakturer i lederna forhindrats. Skelettet har inte paverkats, sa Gu-
nillaMam.

-Den respons vi sett av BMT innebar bl a att barnens livslangd for-
langs, de far battre hjart- och lungfunktion, minskad mjate och att
hjérnan skyddas, sa Ed Wraith.

Skelettforandringarna paverkas dock € i ndgon storre utstrackning.

BMT innebér att man transplanterar blodbildande stamceller, vilka har
normal enzymaktivitet.

-En speciell form av dessa celler, s k makrofager, kan sprida sig i
kroppen, bilda enzym och féra detta till celler dar det saknas. Det
finns klara problem nédr det géller att utvardera resultatet av BMT.
Dels & de enskilda kliniska bilderna olika, dels ror det sig om ett fatal
behandlingar. Det finns ocksa en viss oviljainom vetenskapen att pub-
liceradaligaresultat.

Flerafaktorer paverkar ocksaresultatet av BMT, exempelvis:

o patientens dlder, ju tidigare ju béttre

a givarens enzymnivaer

o avstotningsreaktioner

o mediciner som inte riktas mot grundsjukdomen, men som paverkar
barnet

Forutom de positiva resultat av BMT man sett, och som namnts, har
barnens grova ansiktsdrag férsvunnit, andningen underl&ttats och le-
vern normaliserats.

-Hjartmuskeln och kranskérlen har ocksa normaliserats, men hjartkl af-
farna har fortsatt att vara fortjockade.

Ed Wraith understrok att BMT inte botar barn med MPS.
-Atgarden innebér forhoppningsvis att barnen inte far en utvecklings-
stérning, men de ortopediska problemen kvarstar och maste behandlas
nér barnet blir &ldre, t ex med operarationer av kotpelaren.
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Vid MPS Il och Il har utvérderingar visat att BMT inte har ndgon
effekt pa den mentala utvecklingen.

| framtiden tror Ed Wraith att man inte bara kommer att anvanda BMT
som behandlingsméjlighet vid MPS-sjukdomar utan ocksa enzymtera-
pi (sefdljande kapitel) samt genterapi.

-Som det ser ut idag & det manga vetenskapliga problem som maste
l6sas innan genterapi kan bli en framgangsrik behandling av MPS-
gukdomarna, sa Ed Wraith.

Enzymterapi vid MPS

Ett omfattande forsknings- och utvecklingsarbete har satsats pa att
utveckla en enzymerséttningsbehandling, ERT (enzyme replacement
therapy), dar man ger syntetiskt framstallt enzym ( Aldurazyme®) till
patienter med MPS-gukdomar. Langst har arbetet kommit med ERT
till patienter med MPS.

-Det & en lang process, och det &r dyrt, att utveckla den hér typen av
medicin, med djurmodeller (fas 1), 6ppna studier (fas 2) och dubbel-
blindundersokningar (fas 3).

Ed Wraith redovisade delresultat fran en 6ppen studie med 10 patien-
ter med MPS | som fatt ERT i form av enzyminfusioner en
gang/vecka i fem arstid. Ett resultat av den behandlingen var att lever
och mjélte minskade pétagligt i storlek och att allmantillstandet for-
béttrades.

En annan dubbel-blindstudie med 45 patienter fran fem centra i fyra
lander hade som ingangskriterier for enzymbehandling att patienterna:
@ hade vissa problem med andning

o var ddre an fem ar

o kunde stai sex minuter

o kunde gai fem minuter

o g tidigare fatt BMT

| gruppen som fick ERT skedde en rad forbéttringar jamfért med den
grupp som fick placebo:

a urin-GAG sonk direkt

a |evern minskade direkt i storlek

a andningsfunktionen forbéttrades
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o gangformagan forbéattrades

-Sammanfattningsvis kan man konstatera att i ERT-gruppen forbéttra-
des FVC (force vitd capacity, d v s andingsfunktionen), gangforma-
gan och funktionella funktioner avsevart. Somnen forbéttrades med bl
a farre sbmnapnéer. En del av patienterna utvecklar antikroppar mot
enzymet, men detta utslécker inte enzymets effektivitet nér det galler
att fa bort upplagringar.

Det som nu diskuteras & mojligheterna att kombinera ERT och BMT.

-Det tycks vara sa att ERT-behandling en tid fore BMT gor barnen
mer toleranta till BMT, med minskade avstétningsreaktioner som
foljd. Det & ocksd majligt att ERT-behandling ger minskad skelettpa-
verkan. For att vi ska komma vidare i detta arbete krévs fler studier,
vilket vi hoppas kommer, sa Ed Wraith.

Vad kan sjukgymnasten erbjuda

Sjukgymnast Britt Marie Berner, Mockasinens traningsskola, Stock-
holm, informerade om sjukgymnastik.

-Sjukgymnastik innefattar friskvard i allmanhet samt alla aktiviteter
som kan leda till att kondition och motion bibehdlles. Dessutom kan
guk-gymnastik innebéara behandling av felstéllningar och problem
med balans och koordination samt smértbehandling, sa Britt Marie
Berner.

De flesta barn med MPS behtver mer eller mindre mycket andnings-
gymnastik.

-Luftvagsinfektionerna &r oftajobbiga och darfér & det motiverat med
andningsgymnastik som kan foérhindra att man far samre kondition
och ork. Dessutom innebar andningsgymnastik att muskulaturen kring
lungorna stérks och detta géller sarskilt diafragman och mag-
musklerna.

Exempel palampliga aktiviteter & |6pning, cykling, ridning, simning,
hopp pa studsmatta mm.

-Bra styrketraning for andningsmusklerna kan vara att blasa ballonger,
sapbubblor, spela pa blasinstrument och andra trevliga aktiviteter.

Slem som fastnar i luftvagarna &r ett bekymmer for manga.
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-Ju mer problem desto mer maste man arbeta for att fa resultat. Mer
studsmatta och lek pa stor boll, hjalp vid utandning i kombination med
intagandet av dranagel dge kan hjalpa. Det viktiga &r inte att man far ut
slemmet helt och hdllet, utan att det |amnar lungbasen. En del av bar-
nen maste dessutom inhal era sleml dsande och vidgande mediciner i en
mask med Overtryck.

En PEP-mask, som ger motstand vid utandningen och leder till djupa-
re inandning, ger ett snabbare och béttre resultat eftersom medicin-
erna kommer djupare ner i luftvagarna. PEP-masken & ocksa mer
effektiv vid slemproppar.

Nér det gdller ledproblematiken vid MPS tyckte Britt Marie Berner att
barnen, i méjligaste man, ska forsoka bibehdlla sina naturliga aktivite-
ter. De kan sedan kompl etteras med t ex smning och ridning.

-Nér det gédler ren ledtraning & det utmérkt bra att den sker i varmt
vatten. Ridning innebér att barnet trénar en rad smamuskler for att
halla kroppen upprétt. Hastens rytmiska rorelser leder till behagliga
rorelser for ryttaren. En del av barnen behdver ett sarskilt nackstod
eller nackbandage nér de rider.

Britt Marie Berner visade och informerade ocksa om olika typer av
skenor, hylsor och ortoser bade for dagligt och nattligt bruk.

Arbetsterapeut Eva Nylander, Barn- och Ungdomshabiliteringen,
Kamar, informerade 1998 (uppdaterat 2003) om arbetsterapi.

-Vi pa Barn- och Ungdomshabiliteringen traffar manga barn och ung-
domar i ddrarna 0-20 & med olika diagnoser. Men den behandling vi
kan erbjuda utgdr inte fran diagnoserna utan fran de problem varje
barn har. Tillsammans med forddrarna diskuterar och planerar vi
lampliga insatser. Vilka insatser det kan bli fraga om beror inte bara
pa barnets funktionshinder eller dder utan pa hela familjens behov
och totala situation.

Arbetsterapeutisk behandling gar ut pa att forbéttra och i mojligaste
man vidmakthalla psykiska och fysiska funktioner, sa Eva Nylander.
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| arbetsterapeutens uppgift ingdr att studera barnen i vardagssituatio-
nen, hur de klarar aktiviteter i det dagliga livet (ADL), t ex att kla pa
sig, dta, skota hygienen mm.

-Varje barn har sina speciella behov och problem. Vi arbetar for att
barnet ska uppna storsta méjliga avstandighet.

For barn som har problem med stabiliteten i armar eller hander eller
som suger och biter pa handerna och fingrarna hjalper arbetsterapeu-
ten till med utprovning av mjuka eller harda ortoser.

-| vart arbete ingdr ocksa ordination av tekniska hjdlpmedel for att
kompensera funktionsbortfall, t ex arbetsstol fér inomhusbruk och
rullstol for utomhusbruk. Hjdpmedlet ska dessutom underlétta for
fordldrarnai vardagen.

Forddrar till barn med funktionshinder har méjlighet att soka bostads-
anpassningshbidrag. Arbetsterapeuten kan hjalpa till med forslag till
I[&mpliga anpassningar.

-Ansokan skickas till handléggare i den egna kommunen tillsammans
med l&karintyg. Anpassningarna ska fungera for hela familjen varfor
det &r viktigt att man noga funderar igenom olika forslag pa hur de ska
se ut. Vid eventuell handikappanpassning av bil kan arbetsterapeuten
ocksa hjdpatill med dtgardsférslag.

Jonatans utveckling skiljer sig en del fran Hampus

Jonatans utveckling skiljde sig en hel del gentemot broderns.

-Han var tidigare med att ga och han larde sig manga fler ord. Jonatan
var ocksa fore §ukdomsdebuten duktigare &n Hampus pa att peka och
visa vad han ville. Overaktiviteten debuterade i tredrsildern, precis
som hos Hampus. Men Jonatan fick sedan mer autistiska drag, som vi
uppfattade det. Han hade tidigt mycket stérre behov av struktur och
svérare for forandringar, siager Asa
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Funktioner i och kring munnen

Overtandldkare Gunilla Klingberg och logoped Lotta Sjogreen, Mun-
H-Center, Goteborgh, informerade om funktioner i och kring munnen.

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

-Munnen var lange en |&gprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det & inte sa konstigt, eftersom nagra av krop-
pens viktigaste funktioner finnsi just munnen.

Exempel pa funktioner i och kring munhdan & andning, néringsintag,
tal och ickeverbal kommunikation, t ex mimik. Omradet har en myck-
et komplicerad muskulatur och minsta stérning kan leda till problem.
Idag finns det olika munmotoriska traningsprogram som i vissa fall
kan forbéttra funktionen.

Foradldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformuldr om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.
-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for foréld-
rar och tandvéardspersonal. Har er tandldkare behov av information sa
be honom eller henne att vanda sig till oss.

Specifika orofaciala aspekter pA MPS &r foljande:

speciellaansiktsdrag

stor tunga med troligtvis |ag muskel spanning

smatander med stora mellanrum

skor emal

|&ttbl 6dande tandkott

andningsvérigheter, sarskilt under somn

talsvéarigheter

&svarigheter som &r uttalade hos manga

Okade risker vid narkos

-Trots detta & munhélsan ofta mycket god hos barn med MPS, vilket
kan beror pa flera saker t ex att manga av barnen aldrig far godsaker,
stora mellanrum mellan tanderna och salivens sammanséttning. N&-
gonting man ocksa bor vara uppméarksam pa &r att tandernas mine-

g o o o o o o o g
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ralisering periodvis kan vara samre pa grund av brister i néringsinta-
get.

Daligt utvecklade halskotor med svag och instabil bindvav, samt
tranga luftvagar innebér en okad risk vid narkos.

-Om man av andra skal an tandhélsoské bestdmt att gora en operation
bor en tandl&kare underréttas for eventuell tandvard vid sammatillfal-
le.

Flera av barnen med MPS behtver antibiotika i forebyggande syfte
vid ingrepp i munhdan som kan ge blodvite.

-Darmed undviker man att bakterier fran munhdan ges mgjlighet att
orsaka svarainfektioner i hjartat.

Né&r det gdler den forebyggande tandhdsovarden ar det viktigt att
barnen far behandling av specialisttandldkare och far komma ofta pa
kontroller och tandh& sovérd.

Hampus borjar skolan

Nar Hampus var 5,5 & gammal méaste Asa och Lars vélja skolform.
-Vi valde traningsskola och det har vi inte angrat. Hampus fick borjai
en grupp med fyra barn, en larare och tre assistenter. Visserligen blev
det langa resor for honom varje dag, men restiden anvande han for
vila. | och med skolstarten blev Hampus lugnare och borjade sova
béttre pa nétterna. | skolan fick han simtraning och ridtraning. Lérarna
arbetade ocksa mycket med sinnestraning, sager Lars.

Jonatan blev sdmre. Hans beteendeférandring debuterade senare an
Hampus men utvecklades snabbare.

-Hans finmotorik férsdmrades och han borjade t ex spilla mer nér han
&. Han visade liten hansyn till de mindre barnen pa daghemmet. Jona-
tan har ju egentligen aldrig lekt med andra barn, bara busat runt, men
nu blev det mer brék nér han var med, sager Asa.

Tills for nagra & sedan hade Hampus och Jonatan mycket gladje av
varandra.
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-Men Jonatan fick alltmer Overtaget och bdrjade gbra en massa
"dumma’ saker med Hampus som hade blivit mer ostadig och sémre i
sin grovmotorik, sager Lars.

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

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

Vissa syskongrupper har visat sig ha storre behov av information,

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

erfarenhet, syskon till barn med

a utvecklingsstor ning, exempelvis Prader Willi syndrom, Angelmans
syndrom, Retts syndrom

a beteendestdr ning, exempelvis autism, Aspergers syndrom, Tourette
syndrom

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

a allvarliga och/eller progredierande sukdomar, exempelvis
Spielmeyer-Vogts 5 ukdom, Duchennes muskel dystrofi

a arftliga diagnoser, exempelvis dystrofia myotonika, Fragile X

Under familjeveckan far syskonen medicinsk information, uppfoljan-
de samtal, samtal om syskonrollen, stédjande samtal.

-Samtalen beror ofta omraden som har med hemmet, skolan, fritiden
och framtiden att gbra. Allt sker i en trygg miljo dar hela familjen &
samlad. Samtalen halls i sma adersindelade grupper med information
som & saklig och aldersanpassad. Vi har flera samtalstillfallen och vi
forsoker ordna det sa att ala kénner sig "sedda’ och bekréftade, sa
Ann-Marie Alwin.

-De behov syskon till funktionshindrade barn har kommer ofta i
skymundan pa grund av det sjuka barnets behov, eller s ar inte for-
dldrarna altid medvetna om syskonets behov.

Syskon till barn med funktionshinder har ofta mycket fragor, fun-
deringar och synpunkter, exempelvis:

-Varfor har alltid min sjuka syster rétt?

-Varfor tar ni alltid min sjuka bror i forsvar?

-Jag forsoker vara snall, men han ar aldrig snéll!

-Var sitter felet?
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-Varfor gar det inte att bota 5jukdomen?

-Jag skulle vilja salja min bror for en krona!

-Hur kan jag vara till hjalp?

-Maste vi alltid prata om hennes sjukdom?

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

-Finns det ingen medicin som hjalper?

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

-Och det & mangaolikakanslor de har att hantera, exempelvis kéarlek,
sorg, omsorg, lojalitet, ansvar, ensamhet, ilska, avund, oréttvisa, tack-
samhet, besvikelse, radsla, daligt samvete, skuld, skam och ovisshet.

-Ofta far syskonen ett stérre ansvar och kanner ocksa sjdlva ett storre
ansvar. Detta gédller i sarskilt stor utstrackning om barnet med funk-
tionshindret & 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 kénna att de sviker sitt syskon.

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

-Déarfor &r 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 stéllen an hemma. En del blir s k undvikare som
ser till att de inte hamnar i situationer dar de méste forsvara eller for-
klara.

| skolan méste syskonen valja mellan att ga ut pa rasterna och kanske
tvingas konfronteras med problemen och forklara eller stannainne och
undvika kamraterna.

-Inte sdllan &r de rédda for att jamforas med syskonet och ibland und-
rar de ocksa om de har syndromet eller sukdomen. Kénner de att de
skams for sitt syskon kan de fa skuldkanslor for det. Det & inte ovan-
ligt att man blir retad om man har ett annorlunda syskon.

Det som syskonen ofta upplever som hot kan saledes varamanga olika
saker.

-Forutom svarigheterna att f& ha sina saker ifred och att |&sa léxor utan
att bli stérda, upplever manga syskon att de blir oréttvist beskyllda. En
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del kénner ett direkt fysikt hot. De undrar hur starkt syskonet ska bli,
om mamma och pappa alltid kommer att orka hdla honom mm.
Ovissheten skapar stress och kanske ocksa egna hal soproblem.

Syskonen méar ofta bra av att f& s& mycket kunskap som majligt om
funktionshindret och om hur framtiden kan komma att se ut.

-De behover dessutom s mycket stéd som majligt fran foraldrarna
eller ndgon annan nara anhorig, exempelvis nagon 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 né&r mamma och pappa dér?

-Det &r da ofta en |attnad for dem att hora att det finns bra alternativa
boenden dér 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 jamnériga saknar. Manga blir 6dmjuka och far
en storre forstaelse for andra med funktionshinder. Sjalvbilden stérks
och inte sdllan blir de mer ambitidsa med det som de tar sig for, sa
Ann-Marie Alwin.

Syskonproblematiken &r ofta likartad oavsett vilket funktionshinder
det suka syskonet har. En mer utforlig spegling av syskons funder-
ingar finns samlade i kapitlet Gruppsamtal om syskonrollen i Agrens-
kas Nyhetsbrev nr 115.

Information fr&n Agrenskas barnteam

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

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

Utifran den insamlade informationen bestdms det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande malet &r att framja galvstandighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna foér-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas persona trygghet
under familjevistel serna, sager Marie-L ouise Skoog.

Information fran forsakringskassan

Roland Jonsson fran Forsakringskassan, Goteborg, informerade om de
ekonomiska stod familjer som har barn med funktionshinder kan fa
fran forsakringskassan, d v s véardbidrag, handikappersattning, bilstod,
personlig assistans och tillféllig forél drapenning.

-Vérdbidrag kan forddrar sbka om barnet har ett funktionshinder
eller sukdom som kraver extra véard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav &r att den sirskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag 96 504 kr/ar
(2003), tre fjardedels 72 372 kr/ar, halvt 48 252 kr/ar och en fjardedels
24 120 kr/ar. Bidraget & pensionsgrundande och skattepliktigt. En
viss del kan erhdllas som skattefri del om det finns merkostnader.
Vérdbidraget omprovas normalt vartannat & och kan betalas ut till och
med juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Dérefter kan barnet sav
eventuellt erhdlla handikapperséttning.

Bilstod & ett bidrag till hjép for inkop av bil. Foréalder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan dka med all-
manna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestdende €eller i vart fall beréknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det majligheter att anstka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag pa 30 000 kr samt
ett inkomstprovat anskaffningsbidrag pa upp till 40 000 kr. Dessutom
kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.
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Assistansersattning & ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
galvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjédlp med per-
sonlig hygien, pa och avkladning, att &a och kommunicera samt att
assistenten ska vara va fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar erséttning fran forsakringskassan for de
timmar som overstiger detta antal.

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

Tillfallig foraldrapenning & ersattning for inkomstbortfall nér en
fordder maste avsta fran arbete for bl a vard av sukt barn. Ersétt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ar och barn. Erséttningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 & ochi vissafall upp till 16 ar.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskildaregler. For dem kan erséttning utga
fran 16 ars ader upp till dess de fyller 21 ar. Forddrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och &r. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis féréldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Roland Jonsson.

Mats Mansson, kurator, Alings3s, informerade om lagar som i allmén-
het berdr manniskor med funktionshinder och om LSS (Lagen om stoéd
och service till vissa funktionshindrade) i synnerhet.

-Ju mer stéd och hjélp ett barn med funktionshinder behdver desto fler
blir kontakterna med personal som pa olika sétt handhar denna hjalp.
Det & dessutom ofta mycket arbete med att ta reda pa vilken hjép
som & mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag. Men sa mycket kan jag siga att det ofta l6nar sig att
dverklaga avslag &en om det kan ta valdigt lang tid innan man far
rétt.

Det &r ytterst fa diagnoser som automatiskt leder till att man far stod
och hjap fran samhéllet, Downs syndrom &r en sadan diagnos.
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-Detta beror pa att barn med samma diagnos ofta & valdigt olika. Vem
kan exempelvis svara pa frdgan hur ett barn med autism ar? Vi har
ofta ett stort behov av att etikettera och generalisera och darmed foér-
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 & ingenting man langtar efter.
-Nér vi vantar barn har vi ala stor forhoppningar. Vi ser det kom-
mande barnet som nagonting roligt och livsbejakande. Vi vill se bar-
net vaxa upp, f& kompisar, borja skolan, utveckla intressen. Vi vill att
det ska ga bra for barnet i skolan, att det ska utveckla ett salvstandigt
liv och flytta hemifran, osv. Pa frégan om man vill ha en pojke eller
flicka svarar de flesta att " det spelar ingen roll, bara barnet ar friskt”.
Men ibland blir inte livet som man ténkt 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 &r, kan
innebara ett liv med hog livskvalitet.

-Det finns gott om meningsfulla verksamheter som inte har andra syf-
ten an att var roliga och stimulerande fér den som utévar dem. Pengar
till mat, husrum, njen, mm, kommer en gang i manaden. Jag har tr&f-
fat manga personer med funktionshinder som sager att de har ett val-
digt braliv. Darfor kan man inte séga att ett liv skavaras eller safor
att varabra.

De lagstiftning som tidigare var en sérlagstiftning for manniskor med
gukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) ar ersatt av lagar som
gdler for ala, exempelvis Skollagen, Socialtjénstlagen, Halso- och
sukvardslagen, Forvaltningslagen, AFL-lagen om allman forsakring.
-Men déarutdver finns LSS, Lagen och stéd och service till funktions-
hindrade, som & en " pluslag” som kom 1994,

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

-Pa 1940-talet fick exempelvis forddrar till barn med svéra handikapp
ingen hjalp och inget vardbidrag. Alternativet till att klarasig helt utan
hjalp var att 1dmna bort barnet till en institution. Det fanns inte ens
skolor fér andra an de som ansdgs "bildbara’, traningsskolan kom
forst 1967.
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| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhéllet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvardiga medlemmar.

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

Oavsett om barnet tillhér personkretsen som har rétt till insatser enligt
LSS, eler g, (se mer om LSS langre fram) bor fordldrar &ra sig mer
om olikalagars innehall och om forhandlingsteknik.

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

Ett ytterligare problem & att man andrar standigt i lagarna och inte
sédllan far dessa andringar " dominoeffekt”, andra lagar forandras utan
att detta framgér tydligt. Bast & det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har fragorna, t ex nagon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

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

-Om inte den person som har rétten att fatta beslut i @rendet inte kan
vara med, sd ar det béttre att vanta med matet tills den personen kan
narvara. Till det motet sedan & det bra att med sig ett dagord-
ningsfordag. Eftersom ni sédllan ar ute efter att ha trevligt pa sadana
hér moten &r det ocksa viktigt att det utses en protokollforare, sa Mats
Mansson.
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Varje beslut om stéd och hjap som fattas pa motet bor kopplas till en
namngiven utforare, en person som ansvarar for att insatsen blir av.
-Man bér inte néja sig med att skolan sager " att de ska titta nérmare pa
problemet, undersdka om det finns resurser mm och att man ater-
kommer”. Krav i sdana 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 begéran ska ni kréva att de har med sig ett
skriftligt avslagsbeslut s att ni kan 6verklaga. Det & inte altfor ovan-
ligt att myndighetspersoner hanvisar 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.

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

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

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

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

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

| den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

a rédgivning och annat personligt stod

@ personlig assistans

o |edsagarservice

a kontaktperson

o avldsarservice i hemmet

a korttidsvistel se utanfér hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom Gver 12 ar

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

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

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

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

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

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

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i de flesta
kommuner finns nu en informationsbroschyr. Om kommunen inte har
broschyren kan den bestédllas hos Sociadstyrelsen 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 patel 08/690 93 60.

FOreningsinformation

Director Christine Lavery, MPS-society, Storbritannien med Nordir-
land, informerade 2003 om familjens stddbehov och M PS-foreningens
arbete.

-Inledningsvis vill jag bara siga att vi delar garna med oss av vara
erfarenheter till andra lander och jag ser gérna att ni tar kontakt med
0Ss.

Foreningen for MPS och dartill relaterade sukdomar arbetar med att
erbjuda st6d och hjdp till personer som drabbats av dessa 5ukdomar
samt till anhoriga och vardpersonal.
-Vi arbetar ocksd med att utveckla kunskapen om sjukdomarna bade
hos allménheten och professionen. Vi skapar fonder for att understtd-
jaforskningen, sa Christine Lavary.

Foreningen har ett sarskilt team dér det bl a ingar psykolog och spe-

cialistgukskoterska som erbjuder stdd och hjép viatelefon, i hemmet
och hemkommunen samt pa regionala MPS-kliniker.
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Har kan man f& mer information

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

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.|akartidningen.se

(hér krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjalpatill)

OMIM- Online Mendelian Inheritance in Man
internetadress:. ww3.nchi.nim.nih.gov

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Docent GunillaMalm
Karolinska Universitetssjukhuset
141 86 Stockholm

Tel 08- 585 800 00

Dr Ed Wraith

Royal Manchester Childrens Hospital
Pendlebury, Manchester M 27 4 HA
England

Director Christine Lavery

The Society for Mucopolysaccharide Diseases
55 Hill Avenue, Amersham

Buckinghamshire HP6 5 BX

England

Docent Jan-Erik Mansson

Sahlgrenska Universitetss ukhuset/M 6lndal
431 80 Mdlndal

Tel: 031- 3434000
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Sjukgymnast Britt-Marie Berner
M ockasinens traningsskola
Lerkroksvégen 28

126 79 Héagersten

Tel: 08- 508 21 252

Arbetsterapeut Eva Nylander
Barn- och ungdomshabiliteringen
Bjorkenasvégen 4

391 85 Kalmar

Tel: 0480-840 85

Overtandl&kare Gunilla Klingberg
Logoped L otta Sjogreen
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Sjukskdterska Ann-Marie Alwin
Forskollarare Marie- Louise Skoog
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Handlaggare Roland Jonsson
Forsakringskassan
405 02 Goteborg

Kurator Mats Mansson
Borgmastarevagen 3 A
441 50 Alingsas
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