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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréaffas ett antal familjer med barn som har samma dia-
gnos, i det har fallet Spinal muskelatrofi, SMA. Familjevistelser med
den diagnosen har arrangerats pad Agrenska 1996, 1999, 2003 och
2008.

Under en familjevistelse ar foraldrarnas dagar fyllda med medicins-
ka och psykosociala foreldasningar och diskussioner. Barnen, som har
ett eget program, tas da omhand av sarskild personal. Faktainnehallet
fran forelasningar under bada vistelsen pd Agrenska utgor grund for
nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrém, Agrenska. Innan informa-
tionen blir tillganglig for allménheten har foreldsarna maojlighet att
lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna.

For att illustrera hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att
ha ett barn med sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer

till forelasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven aven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
Foljande forelasare har bidragit till innehallet i detta nyhetsbrev: Do-
cent Mar Tulinius, Goteborg, professor Anders Oldfors, Goteborg,
sjukhusgenetiker Eva Arkblad, Skoévde, professor Rune Hedlund,
Goteborg, sjukgymnast/med dr Anna-Karin Kroksmark, Goteborg,
dietist Elisabeth Persson, Ystad, évertandlakare Asa Martensson,
Goteborg, logoped Lotta Sjogreen, Goteborg, arbetsterapeut Britt-
Marie Eriksson, Goteborg, utredare Britt Akerstrém, Géteborg,
sjukskoéterska Ann-Marie Alwin, Billdal
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Spinal muskelatrofi, SMA

Medicinsk information

Docent/6verldkare Mar Tulinius, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade om spinal muskelatrofi (SMA).

2005 var ett skandinaviskt referensprogram for SMA klart och kan
lasas i sin helhet pa Internet:
www.blf.net/neuropediatrik/vardprogram/SMA%?20slutversion.pdf

Referensprogrammets forfattare ar ett stort antal specialister med olika
professioner fran Danmark, Norge och Sverige. | redaktionen har Mar
Tulinius ingétt fran Sverige. Flera av Agrenskaveckans forelasare har
medverkat som forfattare av programmet

-Malséttningen med programmet har bl a varit att skapa en gemensam
grund for diagnostik och behandling av sjukdomen och likartad vard
oavsett om man bor i Sverige, Danmark eller Norge.

Andra skal till att det utarbetats ett referensprogram for SMA ar

a att sjukdomen ar allvarlig och relativt sallsynt

o att det ar svart for alla behandlare att veta allt som kravs om sjuk-
domen

o att det kravs kunskap fran manga olika medicinska omraden i vissa
behandlingssituationer

a att det kan stimulera till gemensamma forskningsprojekt om SMA i
Skandinavien

Gruppen neuromuskuléra sjukdomar, som SMA tillhér, och som med-
for muskelsvaghet, kan ha flera orsaker, t ex forlust av framhornscel-
lerna i ryggmargen (SMA), defekter i perifera nerverna, eller i trans-
missionen mellan nerver och muskler samt i sjalva musklerna (olika
former av myopatier). Stoérst ar den sistndmnda gruppen (50 %), dar
Duchennes muskeldystrofi dominerar.

-Vid SMA fortvinar framhornscellerna i ryggmargen successivt. Orsa-
ken ar en genférandring i kromosom 5 som innebar att en gen (SMN
1) saknas. Detta leder till ett underskott av ett sarskilt protein, vars
uppgift ar att forhindra celldod. Ett underskott av proteinet far sérskilt
allvarliga konsekvenser nédr framhornsceller dor. Det blir ett under-
skott av framhornsceller och darmed ett underskott pa signaler till
musklerna. Det ar mycket stor skillnad i symtombilden inom gruppen
barn med SMA, sa Mar Tulinius.
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SMA delas numera in i tre former/typer, I, 1l och Il som rér barn.
Gemensamt for de tre formerna &r

a symmetrisk muskelsvaghet

o muskelsvagheten ar storre ju narmare balen musklerna sitter

o muskelsvagheten Okar inte, men far storre konsekvenser nar det
géller motorisk funktion allteftersom barnet vaxer och blir stérre och
tyngre

SMA typ I: (kallas ocksa Werdnig/Hoffmans sjukdom) ar den svaras-
te formen, med tydliga debutsymtom redan i nyféddhetsperioden (fore
6 manaders alder).

-Det ar svart att saga riktigt nar sjukdomen borjar, en del av barnen
har symtom redan i fosterstadiet. Det nyfodda barnet &r slappt och
skriker svagt. Den uttalade muskelsvagheten okar, vilket innebéar att
de flesta barnen dér pa grund av andningssvarigheter inom nagra ar
och aldrig kommer sa langt i sin utveckling att de kan sitta utan stod
eller halla uppe huvudet. Extremitetsreflexer saknas. Upprepade luft-
vagsinfektioner ger forsvarad andning och svaljning. Tungfascikula-
tioner (okontrollerade smaryckningar i tungan) ar vanligt forekom-
mande.

SMA typ Il: &r en medelsvar form. Sjukdomen debuterar oftast nar
barnet dr 6-18 manader, vilket innebér att barnet lart sig sitta, men inte
ga. Variationerna i symtombilden ar stora, fran ett milt forlopp till
snabbt progredierande (6kande) forlopp, mycket beroende pa om sjuk-
domen borjar precis efter det barnet lart sig sitta (svarare forlopp) eller
strax innan barnet borjar ga (lindrigare forlopp).

-Muskelsvagheten ar allman men ofta mer patalad i benen och i skul-
dergordeln. Efter insjuknandet &r sjukdomen oftast stationar. Progno-
sen beror framfor allt pa hur mycket andnings- och svaljfunktionen &r
drabbad, om barnet lyckats att behalla stafunktionen, behandling av
kontrakturer, graden av muskelsvaghet, eventuell skoliosutveckling
samt att barnet far tillrackligt med naring. Alla dessa faktorer har be-
tydelse for att forhindra att barnet far svara och upprepade lungin-
flammationer, sa Mar Tulinius.

SMA typ Il1: (kallas ocksa Kugelberg/Welanders sjukdom) ar den
lindrigaste formen av sjukdomen. Debuten sker efter det att barnet lart
sig ga (oftast nar barnet ar aldre an 1,5 ar).
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Patrik har SMA

Spinal muskelatrofi, SMA

-Vanligast ar att sjukdomsdebuten sker under barnaaren, men det finns
falll dar debuten skett i vuxen alder. Symptomen &r gangavvikelser,
dalig balans, handtremor (darrningar) mm. Prognosen beror pa samma
faktorer som vid SMA I1. Huruvida sjukdomen dr stationéar eller pro-
gressiv vet man inte. Det mest troliga &r att det varierar fran fall till
fall.

-Det ar valdigt viktigt att hjalpa barnen att behalla sta- och gaforma-
gan sa lange som mojligt, eftersom det ar bra for skelettet (minskar
risken for skolios, som &r vanligt i gruppen), kontrakturer och and-
ningssvarigheter.

Fordelningen mellan de olika typerna av SMA anses vara 50 % SMA |
och 50 % SMA 11 och Il tillsammans. Granserna mellan de olika ty-
perna av sjukdomen &r flytande, det finns 6vergangsformer. Inom var-
je grupp kan det ocksa skilja ganska mycket mellan barnen. Symto-
men ser olika ut beroende pa om sjukdomen debuterat tidigt eller sent.
-Det &r t e x stor skillnad om typ Il-sjukdomen bérjar precis efter det
att barnet lart sig sitta, eller om den bdérjar precis innan barnet lar sig
ga. Muskelsvagheten vid SMA ar i allméanhet mer pataglig i de nedre
an i de Gvre extremiteterna, sa Mar Tulinius.

SMA (alla former tillsammans) drabbar ungefar 1/10 000 nyfodda
barn, vilket innebér att det fods c:a 10 barn med sjukdomen i Sverige
varje ar.

Orsaken till sjukdomen ar i huvudsak arftlig och beror pa en forand-
ring i arvsanlagen pa kromosom 5 fran bade mamman och pappan.

Patrik, 6,5 ar, har SMA. Han kom till Agrenskas familjevistelse till-
sammans med mamma Eivor och pappa Petter.

Eivors graviditet med Patrik var normal, men Patrik foddes tre veckor
for tidigt och var ganska liten, 2851 g.

-Han madde bra, men hade en tendens till gulsot. Han fick tillagg och
gick upp i vikt som han skulle och efter nagra dagar fick han komma
hem, séger Eivor.

Patriks mentala utveckling var normal, medan den grovmotoriska ut-
vecklingen var lite sen och avvikande.
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-Patrik krop inte som andra barn, han tog sig fram pa golvet genom att
ala baklanges. Liggande vande han runt sjalv vid endast nagra ensta-
ka tillfallen. Han larde sig sitta nar han var ungefar ett halvar. En kvall
ndr han var atta manader, och satt och lekte, foll han plétsligt baklang-
es. Sedan fortsatte han att falla baklanges varje gang vi satte upp ho-
nom. Det har tyckte vi var nagonting som inte stamde, séger Petter.

Patriks motoriska utveckling stannade sedan upp nar han var knappt
ett ar.

-Da hade han vid nagra tillfallen statt pa sina ben, men det slutade han
helt med. Han gick inte heller upp i vikt och darfor paborjades en rad
utredningar. Ett tag trodde sjukvarden att det berodde pa att han hade
trog mage. Pa BVC foreslog man att Patrik skulle fa laktosfri kost,
men det hjalpte inte, sager Eivor.

Diagnostik/utredning

Mar Tulinius informerade ocksa i korthet om diagnostik/utredning av
SMA.

Utvecklingen inom genetiken har underlattat diagnostik vid SMA. Ett
barn som har en klinisk sjukdomsbild som &r férenlig med SMA och
dessutom saknar en funktionell SMN1-gen, anses ha SMA.

-Det innebdr att tidigare ratt omfattande utredningar, med bl a elek-
tromyografi, matning av nervledningshastigheten och muskelbiopsier,
inte l&ngre ar nddvandiga for att stalla diagnosen SMA. SMA diagnos-
ticeras i enlighet med ENMC- kriteria, sa Méar Tulinius.

Patrik undersoks av barnneurolog och far diagnosen SMA

Nar Patrik var 18 manader undersoktes han av en barnneurolog och en
rad prover och undersdkningar gjordes., bl a en genetisk undersok-
ning.

-Slutligen fick vi veta att Patrik hade SMA. Beskedet fick vi pa tele-
fon och samtidigt berattade man att han aldrig kommer att kunna ga.
Det var chockartat att bli behandlad sa, eftersom vi hade en massa
fragor som vi behovde ha svar pa, bl a ville veta om sjukdomen var
progressiv, sager Petter.

En tid darefter fick Petter och Eivor traffa bade kurator, psykolog och
sjukgymnast.
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-Psykologen visade sig vara otroligt bra, en riktig klippa att stodja sig
mot och henne traffade vi en gang i veckan under nagra manader, sa-
ger Eivor.

Forandringar i ryggmarg och muskler

Professor Anders Oldfors, Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Gote-
borg, informerade om nervsystemets uppbyggnad (i korthet) och vad
som ar paverkat vid SMA.

-Signaler fran hjarnbarken ut till musklerna passerar tva nervceller, en
som l6per ut fran hjarnbarken och en fran framhornscellerna i rygg-
margen. Man talar om 6évre och nedre motorneuronen, sa Anders Old-
fors.

Det finns tre typer av muskler i kroppen; glatt muskel (framfor allt i
tarmarna), hjartmuskel och skelettmuskler.

-De &r uppbyggda pa likartat satt men fungerar olika. Vid SMA é&r det
skelettmuskler som drabbas och inte hjarta eller glatt muskulatur. Det
innebér att det enbart & muskler som &r viljestyrda som berérs vid
SMA.

Skelettmusklerna bestar av 1anga muskelfibrer, tunna tradar upp till 10
cm langa, som &r fasta i varsin d&nde med senor.

-Varje fiber ar en lang och smal cell, c:a 5/100 mm i diameter. En
muskel bestar av flera tusen sddana muskelfibrer, som var och en har
kontakt med en nervcell, som utgar fran framhornet i ryggmaérgen.
Varje nervcell har kontakt med flera muskelfibrer, men varje muskel-
fiber har bara kontakt med en nervcell. En muskelfiber och en nervcell
kallas tillsammans for en motorisk enhet.

En del muskelfibrer ar snabba, andra ar langsamma men uthalliga.
Nervcellerna bestdammer vilken typ av muskelfibrer det ska bli. Varje
muskel innehaller sedan en bestamd blandning av snabba och lang-
samma muskelfibrer.

| fosterstadiet anlaggs fler nervceller i ryggmargens framhorn an man
sedan behdver.

-Dérefter sker en kontakt mellan nervceller och muskelfibrer. De
nervceller som inte far kontakt med nagra muskelfibrer dor bort. De
nervceller som blir kvar ska man sedan ha resten av livet. Nagon ny-
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bildning av nervceller sker inte. Istéllet forsvinner nervceller i fram-
hornet i det normala aldrandet, sa Anders Oldfors.

Om nervceller i framhornen dor i 6ékad omfattning, vilket sker vid
SMA, sa dor hela utskottet till muskelfibern.

-Nervdelen av den motoriska enheten forsvinner. De nervceller som
finns kvar Overtar till viss del kontakten med de muskelfibrer som
blivit utan nervcellskontakt (s k reinnervation). Det sker en kompensa-
tion och utan den skulle patienter med SMA vara betydligt svagare.

Det finns en grans for hur stor den ndmnda kompensationen kan bli.
Klart &r att kompensationen inte récker till vid SMA. Om inte muskel-
fibrerna far kontakt med en ny nervcell fortvinar och dor de.

-De resterande muskelfibrerna blir da stérre an normalt, vilket kan
innebéra att symtomen pa sjukdomen drojer.

Det &r inte klarlagt ndr en del av nervcellerna dor vid SMA.

-Vi vet inte om det dor for manga nervceller vid den normala tillbaka-
bildningen, om de dor i en darpa sjuklig process eller om det &r en
kombination av badadera. Det vi vet ar att det inte ar fraga om en kon-
tinuerlig process, att nagonting hander under en period och darefter
sker ingenting. Detta innebar ocksa att symptom kan komma langt
efter det att en begrénsad cellddd skett.

SMA orsakas av en skada, storning eller bortfall av den s k SMN-
genen pa kromosom 5.

-ldag vet man vilket aggvitedmne SMN-genen kodar for. Det &r ett
stort framsteg som ger majligheter att spara var i kroppen aggviteam-
net finns normalt, sa Anders Oldfors.

-En fraga man funderar pa idag ar varfor endast nervceller skadas av
den genetiska defekten i kromosom 5. Kanske finns det skador pa an-
nat hall som man &nnu inte kunnat verifiera, kanske ar dven muskel-
fibrerna sjuka?
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Genetik

Sjukhusgenetiker Eva Arkblad, Karnsjukhuset, Skévde, informerade
om genetik (arftlighet) vid SMA.

-Avdelningar for klinisk genetik finns pa alla universitetssjukhus i
landet. Avdelningarna diagnosticerar arftliga sjukdomar samt erbjuder
genetisk végledning och stod for familjer dér det fotts ett skadat barn
eller familjer dar det finns ndgon kand eller misstankt arftlig sjukdom.
Avdelningarna kan ocksa tillhandahalla 6vervagd anvandning av labo-
ratorieanalyser inom omradet, samt tolkning av undersokningsresultat
for alla i familjen.

Sjukvarden kan dessutom

a erbjuda information om sjukdomen och &rftligheten

a hjélpa till med planering av graviditeter (prenataldiagnostik)

a informera behandlande lékare, skolor, arbetsgivare, forsakringskassa

Det finns tre typer av arftlighet. Arftligheten kan vara dominant, icke
konsbunden, d v s felet sitter inte i kdnskromosomerna utan i nagon
av de andra kromosomerna. Mamman eller pappan har da sjukdomen,
men den kan ha uttryckts valdigt milt. Det racker i sadana fall att bar-
net drver en sjuk kromosom fran den ena foraldern for att sjalv bli sjuk
och den risken ar 50 % vid varje graviditet. Detta ar inte aktuellt vid
SMA.

Arftligheten kan vara recessiv, icke konsbunden, vilket ar fallet vid
SMA. Bada foraldrarna maste i det har fallet ha det sjuka anlaget for
att deras barn ska fa sjukdomen eller syndromet. Risken for att barnet
ska bli sjukt ar i sa fall 25 % vid varje graviditet, risken att barnet blir
anlagsbérare &r 50 % och mdjligheten att barnet varken blir sjukt eller
blir anlagsbdrare &r 25 % vid varje graviditet.

Den tredje typen av arftlighet, kénsbunden arftlighet, &r inte aktuell
vid SMA.

Arftligheten vid SMA &r autosomal dominant i maximalt 2 % av fal-
len, med debut fore 10 ars alder. Sjukdomen upptrader da i milda for-
mer. | 6vriga fall ar sjukdomen &rftlig pa ett recessivt satt.

SMA typ | har ofta liknande debutalder och symtomatologi (typiska
tecken och yttringar) inom familjen
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-Vid typ Il och Il &r variationen i debutalder och symtom ofta stor
inom familjen.

| varje cell i var kropp finns en cirka meterlang dubbelstrang, den s k
DNA-molekylen, som innehaller ungefar 30 000 arvsanlag. Strangen
ar ett kompakt informationspaket som har en central roll for hur vi
fungerar och hur vi blir som ménniskor. Strdngen delas upp i 46 bitar,
sa kallade kromosomer.

Arvsanlag ar bestamda bitar av DNA-strangen, pa bestamda platser
pa nagon av kromosomerna. Arvsanlagen upptrader alltid i dubbel
uppséttning, utom i kénskromosomerna, dar de férekommer i enkel
uppsattning. Vid befruktningen kommer 23 kromosomer fran den
manliga sadescellen och 23 kromosomer fran kvinnans &gg. Dessa
kromosomer bildar 23 kromosompar och cellen far 46 kromosomer.

-1 en speciell process (MRNA) 6versétts informationen i kromosomer-
na till protein, sa Eva Arkblad.

Flera gener som &r delaktiga i uppkomsten av SMA ér idag kanda:

o SMN-genen (SMN = Survival Motor Neuron) finns i minst tva olika
kopior i omradet 5q13; SMN1 och SMN 2. Genen kodar for ett prote-
in som forekommer i kroppens alla celler och vars uppgift ar att for-
hindra celldod. SMN 1, som ar viktigast, saknas hos fler &n 90 % av
alla med SMA. De fall av SMA som inte helt saknar SMN1-genen har
vanligtvis endast en SMN1-gen med en mindre mutation i denna som
orsak till att genen inte fungerar.

Omradet 5q13 ar ett mycket komplicerat genetiskt omrade med manga
fordubblingar och ombyggnader av genmaterial. Omradet varierar
mycket dven mellan friska individer. Minst tva gener tycks vara in-
blandade i sjukdomsprocessen. Aven helt friska personer kan ha dele-
tioner av gener i omradet.

-Vi saknar idag ocksa fullstandig forklaring till den stora variationen i
symtombilden. Om deletion kan pavisas i en familj ger fosterdiagnos-
tik for SMA sékert svar i 99 % av fallen.

Eva Arkblad informerade ocksa om en metod for anlagsbarardiagnos-

tik dar det med hjélp av ett enkelt blodprov & mojligt att bedéma hur
manga SMN1-kopior en person har.

Nyhetsbrev nr 313 © Agrenska 2008 10



Spinal muskelatrofi, SMA

-Metoden, som inte ger ett 100 % sakert svar, ar anvandbar nar det
bl a géller att testa anlagsbérare, vilket kan vara berattigat nér det géall-
er syskon till barn med SMA och syskon till foraldrar vars barn har
SMA samt deras partners, sa Eva Arkblad.

Anlagsbéarartest kan dven vara berattigat da en foralder till ett barn
med SMA planerar graviditet med en ny partner.

-Nymutationer &r séllsynta i SMA-fall och darmed &r de allra flesta
foraldrar till barn med SMA anlagsbérare. Anlagsbarardiagnostik kan
utforas, men foraldrar till barn med SMA bor antagas vara anlagsbara-
re. En mycket liten risk finns att féraldrar helt saknar SMN1 utan att
ha nagra symptom. Risken for att barnen ska fa SMA &e da mycket
storre &n om foraldern har en SMN1. N&r mutationerna hos ett barn
med SMA é&r identifierade kan vi med sdkerhet se om &ven syskon
(och foraldrar) ar barare. Ar den ena partnern kind anlagsbérare ar det
mojligt att testa den andra partnern.

Vid anlagsbérardiagnostik i familjer, utan kand historia med SMA, ar
anlagsbérartestet endast ca 95 % sakert.

-Detta innebér att om den andra partnern inte detekteras vara anlags-
bérare har paret en kvarvarande risk som inte & mycket stérre an den
risk som alla andra par i befolkningen har att fa ett barn med SMA (ca
5 promille), sa Eva Arkblad.

Skulle bade mannen och kvinnan vara identifierade anlagsbérare ar
det mojligt att gora fosterdiagnostik. Fosterdiagnostik ar i sa fall i
princip helt sakert.

Den nya metoden innebar ocksa att man kan se hur manga SMN2-
kopior en person har.

-Antalet SMN2-kopior ar hos SMA-sjuka relaterat till sjukdomens
svarighetsgrad pa sa sétt att ju fler SMN2-kopior en person har, desto
storre ar chansen att sjukdomsforloppet blir milt, sa Eva Arkblad.

Patrik borjar pa daghem

Nar Patrik var 2,5 ar borjade han pa daghem. Da hade han fatt en del
hjalpmedel, bl a en minirullstol som han hade stor glédje av.

-Han hade mycket energi och var en trevlig kille och darfor var det
inte svart for honom att fungera i barngruppen. Mest problem under de
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aren hade han nar han blev forkyld. Vid nagra tillfallen fick han anti-
biotika for att forebygga lunginflammation, sdger Petter.

| samband med daghemsstarten fick Patrik borja tréffa en sjukgymnast
som larde ut ett traningsprogram for stretching, statraning mm. Han
fick ocksa fotortoser, staskal mm. En del av traningen tog personalen
pa daghemmet ansvar for, bl a statraningen.

-Pa daghemmet anstalldes en resurs som hjalpte Patrik vid behov. Det
fungerade valdigt bra, séger Eivor.

Nagot ar senare fick Patrik sin forsta permobil, vilken han snabbt larde
sig hantera pa ett suverant satt. Mindre populart var forsoket att fa
honom att prova ut och anvanda en stodkorsett.

-Den behdvde han for att forhindra/fordréja en skoliosutveckling och
for att frigora bada handerna nar han sysslade med olika aktiviteter.
Men den behandlingen fick vi l&gga ned. Det fungerade inte, sager
Petter.

Andningshjalp vid SMA

Mar Tulinius informerade ocksa om andningshjalp vid SMA.

-Flera faktorer samverkar till de andningsproblem som barn med SMA
ofta har, men viktigast & muskelsvagheten. Svag in- och utandnings-
muskulatur innebar bl a ett energikravande andningsmonster, Okat
andningsmotstand ( p g a styvhet i brostkorgen), dalig hoststot med
svarigheter att mobilisera slem och svéljsvarigheter med risk for aspi-
ration (mat/vétska i luftstrupen). Kyfosskolios, som en del av barnen
drabbas av, innebar ocksa minskad lungvolym.

Lungfunktionen och graden av symptom beror pa typen av SMA. Typ
| innebar betydande lungfunktionsnedsattning, typ Il férsémrad lung-
funktion och Il innebér ej pataglig lungfunktionsnedsattning forst i
ung vuxen alder.

-Det &r viktigt med tidiga kliniska kontroller av lungfunktionen och
viktigast ar beddmningen av eventuell nattlig hypoventilation (for
daligt utbyte av syre och koldioxid i lungorna) som ofta medf6r mor-
gontrétthet, huvudvark, illamaende och orolig sémn. Lungfunktionen
mats vanligen med spirometri. Lungrontgen gors vid aterkommande
infektioner, sa Mar Tulinius.

Behandlingen ser lite olika ut beroende pa lungproblemen &r akuta
eller kroniska.
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a Akuta lungproblem, vid luftvagsinfektioner med risk fér andnings-
insufficiens (nedsatt andningsférmaga), behandlas med non-invasiv
ventilation, d v s CPAP eller VPAP (andningshjalpmedel) och antibio-
tika. Sjukgymnastik (sekretmobilisering och andningsgymnastik) samt
rensugning av slem ingar ocksa i behandlingen av akuta lunginfek-
tionsproblem.

a  Kroniska lungproblem, t ex andningssvikt, behandlas med
CPAP/VPAP, respiratorbehandling och eventuell trakeostomi (konst-
gjord luftrorsdppning pa halsens framsida), hostmaskin (Cough As-
sist).

-Ventilationsbehandlingen foljs upp var 3-6 manad. Dessutom kon-
trolleras sittstallning och skolios och att naringsinnehallet i maten &r
bra, sa Mar Tulinius.

Patriks andningsfunktion utreds

Under forskolearen har Patrik fatt komma pa aterbesok pa habilite-
ringen en till tva ganger/ar.

-Sjukgymnasten och arbetsterapeuten har da vid olika tillfallen hjalpt
till med hjalpmedel av olika slag. Vi har ocksa fatt viss bostadsan-
passning, sager Eivor.

Nar Patrik var cirka fyra ar kontrollerades hans andningsfunktion, med
bl a en syrgasmatning.

-Vi sokte akut vid ett tillfalle da han inte slutade hosta. Det visade sig
da att Patrik hade 50 % av normal lungkapacitet. Antibiotika, luftrors-
vidgande medicin och en inhalator som skulle anvéndas vid behov,
t ex nér han fick hosta som inte gick Gver, séger Petter.

Pa varen 2007, da Patrik var 5,5 ar, gjordes ett nytt forsok med kor-
settbehandling och den har gangen gick det battre.

-Patrik var medveten om att han hade svaga muskler vilket bidrog till
att det gick att gora en nytt forsok med korsett. Efter en tvaveckors
korsettskola pa dagtid fungerade det med korsett. Den svajighet Patrik
borjat kanna forsvann och numera har han korsett pd hela dagarna,
men tar av den pa natterna, sager Eivor.

Pa natterna fungerar andningen bra sa lange Patrik inte har nagra pro-
blem med infektioner.

-Men han ar alltid mer eller mindre varm pa natterna. Han vaknar ofta,
kanske 10-20 ganger/natt och behover hjélp att dricka nagot och att
vandas eftersom han inte orkar gora det sjalv, séger Petter.
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Ryggdeformitet vid SMA

Professor Rune Hedlund, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade om ryggdeformitet vid SMA.

-1 Goteborg har man sedan manga ar gjort mycket ryggkirurgi och har
darfor mycket kunskap nér det galler alla mojliga olika diagnoser, dar
skolios vid SMA ér en relativt liten grupp bland flera neuromuskulara
skolioser.

Vanligaste skoliosen &r s k idiopatisk skolios (av okant ursprung) och
den drabbar fler flickor 4n pojkar. Ovriga forekommande skolioser &r
infantil och juvenil skolios, syndromrelaterade skolioser, kongenital
skolios och adult skolios. Skolios &r i princip smartfri.

-"Vanlig ” skolios och skolios vid SMA behandlas pa ungefar samma
sétt, d v s med korsett och operation. Det har gjorts forsok att behand-
la pa annat sétt, t ex olika typer av traning, men det har inte fungerat,
sa Rune Hedlund.

Korsettbehandling brukar sattas in ndr skoliosen vuxit till 25-45° och
operation nar den natt dver 45°.

-De flesta skolioser 6ver 30-35° vid SMA okar som regel och darfor
maste man rata upp den med korsett och senare med operation. Malet
med alla behandling ar att forhindra deformering av balen, trycksar
eller annan paverkan och forbéttra sittandet, armfunktionen och lung-
funktionen. Variationen vid SMA, nar det galler skolios, & mycket
stor. En del barn och vuxna far aldrig skolios, andra far en svar form.

Korsettbehandling vid neuromuskuldra skolioser kan forbattra sitt-
funktionen, men andrar i stort sett inte naturalforloppet eller paverkar
progressen. Ju storre krok desto storre anledning att anvéanda korsett.

Skoliosoperation gors i princip bara en gang.

-Barn med SMA opereras gérna tidigt, kanske redan vid 35° om barnet
da ar i "gott” skick. Operationen kan goras fran tidiga barnaaren(5 ar),
men om man kan sa vantar man till 10-arsaldern.

Vid skoliosoperationen anvénds langa stag av titan, 5,5 mm i diameter
som dras fast med skruvar i kotorna och sedan far sitta kvar dar hela
livet. Operationen sker fran ryggsidan.

-1 3-5 % av operationerna uppstar infektioner pa sjatte-sjunde dagen,
men det brukar inte bli nagra storre problem med det. Efter sex mana-
der har barnet blivit rak och stark, ater battre och andas béttre. Ibland
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hander det att barnet far en lunginflammation efter operationen och
den behandlas i sa fall mycket intensivt, sa Rune Hedlund.

Den postoperativa varden (efter operation) med andning, smartlind-
ring, nutrition, trombosprofylax och snabb igangséttning &r av stor
betydelse for slutresultatet.

Sjukgymnast/med dr Anna-Karin Kroksmark, Regionala barn- och
ungdomshabiliteringen i Goteborg, informerade om sjukgymnastik
vid SMA.

Regionala barn- och ungdomshabiliteringen arbetar pa uppdrag fran,
och i samarbete med, de lokala habiliteringarna och utgor ett komple-
ment till dessa.

-Genom att samla erfarenheter av barn med ovanliga diagnoser har ett
arbete paborjats att sammanstélla ett regionalt vardprogram for barn
med neuromuskuldra sjukdomar. En annan viktig uppgift ar att ge
mojlighet for barn och foréldrar att traffa andra barn med samma dia-
gnos.

Barn med SMA har en uttalad muskelsvaghet i hela kroppen som pa-
verkar grov- och finmotoriken i allménhet med nedsatt funktionsfor-
maga, men som ocksa mer specifikt medfor ryggproblem, ledkontrak-
turer, sittproblem samt i manga fall ocksa problem med lungfunktio-
nen.

Beroende pa sjukdomens svarighetsgrad ar problemen mer eller mind-
re uttalade och variationen kan vara stor.

-Muskelsvagheten &r symmetrisk med svagare muskler narmast balen
och svagare muskler i benen &n i armarna. Muskelstyrkan ar i de flesta
fall stationar, men allteftersom barnen véxer och blir langre och tyng-
re, sa racker kraften inte till och barnen kan forlora i motorisk funk-
tion, sa Anna-Karin Kroksmark.

Forlorad muskelfunktion kompenseras till en viss del med stérre mo-
toriska enheter, dar fler muskelfibrer ansluts till var och en av de
kvarvarande framhornscellerna och genom att muskelfibrernas diame-
ter Okar, forstoras.
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I en studie med barn med SMA i Véstra Gotaland undersoktes barnens
muskelstyrka och motoriska funktion, samt hur de klarade olika ADL-
funktioner (Aktiviteter i det Dagliga Livet, t ex ata, kl& sig, skota hy-
gienen mm). Resultaten av undersokningen visade att barnen och ung-
domarna har en uttalad muskelsvaghet, men att de ar utomordentligt
skickliga pa att utnyttja den lilla muskelstyrka de har.

-Barnens och ungdomarnas rorelsemonster ar anpassade till nedsatt
styrka och eventuella kontrakturer. De hittar sina egna l6sningar ut-
ifran givna forutsattningar och man ska darfor inte forsoka korrigera
barnens rorelsemonster.

Att trdna muskelstyrkan vid SMA &r inte skadligt men effekten av
traningen star i proportion till antalet fungerande muskelfibrer.

-Vissa muskler kan saledes redan ha en maximal belastning vid vanlig
lek och aktivitet och ar darfor svara att trana ytterligare. Viktigt ar att
anpassa traningen till de individuella forutsattningarna, vilka kan se
valdigt olika ut fran barn till barn. Sma barn "tranar” t ex inte, de leker
och stimuleras darigenom till olika aktiviteter. Traningen bor vara
kontinuerlig med Iag belastning och med inriktning pa uthallighet, sa
Anna-Karin Kroksmark.

Svaghet i andningsmusklerna leder ofta till problem med andningen,
vilket behandlas i ett sarskilt kapitel.

Kontrakturproblem (svarigheter att stracka ut leder helt) kan uppsta
p g a inaktivitet och muskelobalans. Sarskilda rérelsemonster, som
barnen anvander for att utnyttja muskelstyrkan pa basta satt, kan ocksa
ge korta och strama muskler.

-Streching, ortosbehandling och statraning rekommenderas som kon-
trakturprofylax (férebyggande). Omfattningen maste anpassas till var-
je enskilt barn och utfoéras med stor forsiktighet och pa ett lekfullt stt.

Statraning, som kan ske med staskal, stastativ, helbensortoser eller

starullstol, &r viktigt av flera skal: den ger streching i héfter, knan och

fotleder

a den ger belastning av skelettet och minskar risken for benskorhet

o den motverkar skoliosutvecklingen, vid staende minst 2 timmar/dag
(se mer om skolios i sérskilt kapitel)

o den paverkar lungfunktionen positivt

a den ger okad rackvidd och frihet for aktiviteter med handerna.
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Arbetsterapeut Britt-Marie Eriksson, Regionala barn- och ungdoms-
habiliteringen, Géteborg, informerade om arbetsterapi vid SMA.

-Funktionen i armar och hander paverkas av muskelsvaghet i skuldror
och armar med begransad rackvidd, svagt grepp samt dverrorliga och
strama leder som foljd. Handtremor (darrning) ar vanligt forekom-
mande men hindrar oftast inte utforandet av aktiviteter.

Foljande svarigheter kan uppsta p g a muskelsvaghet i armar och han-
der:

o Att na saker och foremal

-Har kan det vara till hjalp for barnet att placera foremal i lagom hojd,
anvanda bord som lekyta, anvanda griptang t ex Lesotangen, sa Britt-
Marie Eriksson.

o Att kla pa och av sig
Kladernas utformning har betydelse for att underlatta for barnet. Bar-
net kan stddja armarna pa ett bord/hylla for att klara att ta pa trojor.

a Att tvatta sig

-Elektriskt hoj- och sénkbart handfat mojliggor vattenlek och daglig
hygien. Understodsytor pa handfatet for att stodja armarna underlattar
vid t ex tandborstning.

a Att ata
Latta bestick och glas, sma latta bordskannor, bord med stéd for un-
derarmarna &r nagra satt att underlatta for barnet.

o Att leka
-Latta leksaker sparar kraft. Manetico ar ett trevligt magnetlego fran
Varsam.

o Att anvanda dator
Till datorn finns manga anpassningsmdjligheter. Habiliteringen och
dataresurscenter hjalper till med detta.

Nyhetsbrev nr 313 © Agrenska 2008 17



Spinal muskelatrofi, SMA

For att bibehalla rorligheten i handerna uppmuntras barnet att anvanda
sina hander i olika aktiviteter utifran sin egen formaga.

-For att forebygga strama och dverrorliga leder foreslas att barnet und-
viker att halla handerna i en ogynnsam stéllning i sittande. Daglig
stretching av stram muskulatur rekommenderas och om det inte ar
tillrackligt rekommenderas handortoser. Handledsortoser kan stddja
overrorliga leder och for att de inte skall hindra barnet i leken kan man
vélja aktiviteter dar man ser att barnen far en béttre funktion med
handledsortosen, sa Britt-Marie Eriksson.

Barnet behover en funktionell sittstallning for att fa optimala forut-
sattningar att anvanda sina armar och hénder, for att sitta komfortabelt
och for att forebygga felstallningar och skolios.

-Generella principer for sittandet & symmetri, stabilitet, flexibilitet
och kontinuerlig uppféljning.

For att minska aktivitetsproblemen i vardagen och for att barnet skall
bli s& sjalvstandigt som mojligt behovs anpassning i hemmet, da-
gis/skola och pa fritiden.

Nutrition

Dietist Elisabeth Persson, Barn- och ungdomshabiliteringen i Ystad,
informerade om nutrition vid SMA.

-Det kan finnas olika problem kring de har barnens matsituation, t ex
att de inte orkar ata tillrackligt, vilket paverkar barnets tillvaxt och
utveckling och att barnen darfor behéver en anpassad niva vad galler
energiinnehallet i kosten. Barnet kan dven behdva en anpassad konsi-
stens pa maten for att underlatta att ata.

-Ett annat problem kan vara forstoppning vilket kan leda till sémre
aptit. Forstoppning ska utredas av barnlékare, parallellt bor man utre-
da om barnets intag av vatska och fibrer ar tillrackligt, sa Elisabeth
Persson.

Dietister finns pa barnkliniker och barnavdelningar.

-Ni kan alltid begéra att bli remitterad till en dietist fér beddmning av
barnets energi. Jag arbetar néra barnldkare och barnsjukskoterskor
inriktade pa tillvaxtavvikelser och traffar da barnen 3-4 ganger/ar. Vid
flera barn-och ungdomshabiliteringar finns idag barndietister som
arbetar tillsammans med hela habiliteringsteamet.
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Vart behov av energi (kcal), som vi far via maten, varierar bl a bero-
ende pa kon, alder, kroppssammansattning, fysisk aktivitet, mm.

-Ett barn tredubblar sin vikt och dubblerar sin 1angd under de 12 forsta
manaderna och behover under det aret cirka 90 kcal//kg kropps-
vikt/dag.. Snabb tillvédxt under denna period i livet kraver mer energi-
tat kost jamfort med det energibehov man har som vuxen, sa Elisabeth
Persson.

Energibehovet kan bl a métas med
a indirekt kalorimetri (individuell métning)
a energiberdkning (teoretisk berdkning)

Forutom energi innehdller maten naringsamnen sasom protein, kol-
hydrater och fett mineraler, vitaminer och vatten.

-Protein, fett och kolhydrater finns i olika kvaliteter och behovet av
dessa &r olika beroende pa varje barns individuella energibehov. Man
bor inte 6verdosera vitaminer och mineraler, eftersom vissa vitaminer
ar fettlosliga och darfor kan lagras i kroppen.

Kanner man som foralder oro Gver att barnet har dalig aptit och har
atsvarigheter, bor man begéra remiss till dietist av sin barnlakare for
att fa en professionell bedémning av barnets energi-och naringsintag.

Vitskebehovet varierar beroende pa barnets alder.

-T ex har barn under ett ar nastan dubbelt sa hogt vétskebehov jamfort
med ett barn i skolaldern, beroende pa att det lilla barnet omsatter
storre andel vatten i sin kropp. For lagt vétskeintag paverkar allman-
tillstand och kan ge symptom sasom huvudvark och 6kad trotthet.

Utifran resultatet av en databerdkning av barnets intag av mat och
dryck kan en dietist bedéma om barnet behover ett fordndrat energi —
och naringsintag.

-Ibland behovs en individuellt utformad nutritionsbehandling med
olika typer av kosttillagg som kompletterar barnets vanliga mat. Det
ar viktigt att dietisten kan folja barnets energi-och naringsintag vid
flera tillfallen per ar for att forebygga tillvaxtavvikelser sa Elisabeth
Persson.
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Idag &r ett sarskilt rum i bostaden avdelat for Patriks olika hjalpmedel,
rullstolar, staskal, stapodium, flexistol, mm. Dér finns ocksa ett skot-
bord och en soffa.

-Petter och jag ar anstéllda som Patriks assistenter. Tillsammans med
en assistent som &ar har tio timmar i veckan har vi totalt 63 timmar
assistans. Det récker till for dagar och en del kvallar, men inte till nat-
terna. Darfor forsoker vi sedan en tid att fa fler timmar assistans, men
FK forhalar hela tiden ett beslut med hjalp av olika utredningar. Det
hér ar den jobbigaste delen i vardagen just nu, sdger Petter.

Den korsett Patrik fortfarande anvénder dr en stodkorsett. Men den
behover han nu byta till en korrigeringskorsett, eftersom han har en
viss snedhet i ryggen.

-Han har ocksa en instabilitet i ena haftleden, men har annu inte rakat
ut for ndgon luxation. P& natterna anvander Patrik fotortoser for att
forhindra utvecklingen av droppfot. Han har ocksa en handortos som
ska forhindra en vridning av hdgerarmen, sager Eivor.

Kontakter med Mun-H-Center har inneburit vardefull hjalp nar det
bl a galler att tréna och forbattra Patriks munmotorik och vara upp-
marksam pa eventuell bettavvikelseutveckling.

-P& Mun-H-Center fick vi ocksa viktig och professionell information
om de svarigheter som kan uppsta nar det galler att &ta, tugga och
svalja, séger Eivor.

Pa fritiden ar Patrik pa simtraning en gang/vecka och det gillar han
mycket.

-Datorn &r ocksa popular, men Patrik behdver praktiska hjalpmedel,
t ex ett anpassat tangentbord och pedagogiska program for att det ska
fungera bra och det maste vi kanske delvis bekosta sjalva, sager Pet-
ter.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlakare Asa Mértensson och logoped Lotta Sjdgreen, béda
fran Mun-H-Center i Goteborg, informerade om funktioner i och kring
munnen.

Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt (mun och ansikte) kunskaps-
center fOr séllsynta diagnoser.
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- | Mun-H-Centers uppgifter ingar 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 ata. Bettavvikelser, dregling och
behov av sérskild munvard ar ocksa vanligt férekommande vid ovan-
liga medfédda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nira samarbete med Agrenska sedan ménga ar.
-Under Agrenskas familjevistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjalp av
sarskilda frageformulér till foraldrarna om barnets tandvard och mun-
hygien samt eventuell problematik kring munmotorik och munhélsa.

Mun-H-Centers tandlakare och logoped gor ocksa under familjeveck-
an en oversiktlig undersokning av barnens munférhallanden. Saval
observationerna vid undersokningen som uppgifterna i frageformula-
ret dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center. Familjerna bidrar pa
sa vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid sall-
synta tillstand och sjukdomar.

-Genom att vanda sig till Mun-H-Center kan tandvardspersonal, annan
vardpersonal och familjer fa information och rad kring fragor om
munhélsovard, munfunktion och tandbehandling.

| Mun-H-Centers uppgifter ingar ocksa utbildning, handledning, kon-
sultation, viss behandling, forskning och metodutveckling. Informa-
tion finns pa www.mun-h-center.se Dér finns dven information om
hjalpmedel varav en del finns till forséljning.

Vid SMA ar muskelkraften i tuggmusklerna nedsatt och lattare ut-
tréttbar och tuggférmagan darmed forsamrad.

- Bettavvikelser kan uppsta till foljd av muskelsvagheten i kakmuskler
och tunga.

Barnen kan ocksa fa en minskad gapformaga.

- Det ar bra om man vid de arliga tandlakarundersokningarna mater
gapformagan. Om gapformagan ar begransad bor barnen remitteras till
en specialistklinik for pedodonti, barntandvard.

Tungfascikulationer, ofrivilliga rorelser i tungan, ar vanligt forekom-

mande hos personer med SMA. Dessa rorelser paverkar inte funktio-
nen och upplevs inte heller som obehagliga.
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Det ar ovanligt med oralmotoriska svarigheter vid SMA. Daremot kan
vissa barn ha atsvarigheter till foljd av nedsatt ork och energi eller pa
grund av medicinska orsaker.

-Viss Overkénslighet i munnen har rapporterats. Om ett barn uppvisar
tecken pa overkanslighet i munnen ar det viktigt att man forsoker
dampa detta genom att t ex ge barnet munmassage eller sensomotorisk
stimulans med vibrationerna fran en eltandborste.

Barn och ungdomar med SMA bér fa forstarkt forebyggande tandvard
for att forhindra karies och tandkottsinflammation. Det ar ocksa bra
om tandvarden plastar” tuggytorna (tapper till de djupa groparna med
plast) pa de nya permanenta tanderna for att undvika hal.
-Tandborstning med fluortandkrdm rekommenderas till alla. Dessutom
behover en del extra fluor i lamplig beredningsform.

Vid tandbehandling bér man téanka pa att nedsatt formaga att hosta och
svalja samt svarigheter att andas kan vara bidragande orsaker till att
det &r svart att ligga bakatlutad i behandlingsstolen.

-Manga ganger ar det kanske majligt att anvanda den individuellt an-
passade rullstolen eller permobilen som behandlingsstol.

Né&r det blir tréttsamt for barnen att gapa vid tandbehandling kan ett
bitstod mellan tandraderna vara till hjalp.

-Vid nedsatt muskelstyrka i armar och hander kan elektrisk tandborste
rekommenderas. Det finns &ven andra hjalpmedel som kan underlatta
nar man sjélv borstar sina tander.

For ytterligare information se kap 8 om mun- och tandvard i det skan-
dinaviska referensprogrammet for SMA.
www.blf.net/neuropediatrik/vardprogram/SMA%?20slutversion.pdf

Sjukskoterska, forfattare Ann-Marie Alwin, Billdal (tidigare Agrens-
ka), informerade om aspekter pa syskonrollen.

-De erfarenheter jagi har om syskonrollen grundar sig pa samtal med
syskon pé fler d4n 200 familjeveckor p& Agrenska med fler &n 100 oli-
ka diagnoser.
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Vissa syskongrupper har visat sig ha storre behov av information,

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

erfarenhet, syskon till barn med

o neuropsykiatriska diagnoser, sdsom autism och Aspergers syn-

drom

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

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

a arftliga diagnoser, exempelvis dystrofia myotonika, Fragile X

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

-Samtalen beror ofta omraden som har med vardagen, skolan, fritiden
och framtiden att gora. Allt sker i en trygg miljo dar hela familjen ar
med. Samtalen, som halls i sma aldersindelade grupper med informa-
tion som é&r saklig, aldersanpassad och utgar fran barnets egna fragor
sker vid flera samtalstillfallen dar det ar viktigt att alla kdnner sig
”sedda” och bekraftade, sa Ann-Marie Alwin.

-De behov syskon till barn med funktionsnedsattning har, kommer
ofta i skymundan pa grund av det sjuka barnets behov. Ibland &r heller
inte foraldrarna alltid medvetna om syskonets behov.

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

-Varfor har alltid min syster ratt?

-Varfor tar ni alltid min bror i férsvar?

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

-Var sitter felet?

-Varfor gar det inte att bota sjukdomen?

-Jag skulle vilja salja min bror for en kronal

-Hur kan man bast hjalpa till?

-Maste vi alltid prata om hennes sjukdom?

-Hur ska jag forklara for kompisarna vad det ar for fel?
-Kan jag ocksa fa sjukdomen?

-Finns det ingen medicin som hjélper?

Syskonen har ofta svart att hitta en lugn stund da de kan prata med

foraldrarna om sina kéanslor, eller s avstar de for att inte ytterligare
oroa foraldrarna med sina svara fragor.

Nyhetsbrev nr 313 © Agrenska 2008 23



Spinal muskelatrofi, SMA

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

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

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

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

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

| skolan maste syskonen ibland valja mellan att ga ut pa rasterna, och
kanske bli inblandad i och vara med och utreda brak dar syskonet in-
gar, eller stanna inne och slippa jobbiga situationer.

-Inte séllan &r de radda for att jamforas med syskonet och ibland und-
rar de om de ocksa har ”nagot”. Kanner de att de skams for sitt syskon
kan de fa skuldkanslor for det. Det ar inte ovanligt att man blir retad
om man har ett annorlunda syskon.

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

-Forutom svarigheterna att fa ha sina saker ifred och att lasa laxor utan
att bli stérda, upplever manga syskon att de blir orattvist beskyllda.
"Jag far alltid skall for att jag alltid ska veta battre”, som ett barn ut-
rycker det. En del kanner ett direkt fysikt hot. De undrar hur starkt
syskonet ska bli, om mamma och pappa alltid kommer att orka halla
honom mm. Ovissheten skapar stress och kanske ocksa egna halso-
problem.

Syskonen mar ofta bra av att fa sa mycket kunskap som mojligt om
funktionshindret och om hur framtiden kan komma att se ut. De beho-
ver bli bekraftade och hitta strategier att klara av sin situation sa bra
som mojligt.
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-De behover dessutom sa mycket stod som mojligt fran foraldrarna
eller ndgon annan nara anhorig, exempelvis ndgon av mor-eller farfor-
aldrarna.

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

-Det &r da ofta bra for dem att hora att det finns bra alternativa boen-
den dar syskonet far det stod och den hjélp det behdver.

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

-De blir ofta mer mogna och ansvarstagande och far kunskap och livs-
perspektiv som andra jamnariga saknar. Alla far en storre forstaelse
for barn med funktionsnedsattningar. Sjélvbilden starks och inte séllan
blir de mer ambitiésa med det som de tar sig for, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonproblematiken &r ofta likartad oavsett vilket funktionshinder
det sjuka syskonet har. For den som vill l&sa mer om syskon och sys-
konrollen rekommenderas Ann-Marie Alwins nyligen utkomna bok i
amnet; Ensam pa insidan, syskon beréattar (Cura, 2008).

Information frAn RBU

En forbundsrepresentant fran RBU, Riksforbundet for rérelsehindrade
Barn och Ungdomar informerade 2003 om forbundet och dess arbete.
-RBU arbetar for att ett samhéalle dar var och en ges goda mojligheter
till ett fullvéardigt liv utifran sina egna forutsattningar. Personer med
funktionshinder och deras familjer behover stod pa manga olika sétt,
dels fran olika samhallsorgan, dels fran andra i samma situation. |
RBU kan man fa kontakt med andra familjer och personer med funk-
tionshinder och utbyta kunskap och erfarenheter.

Exempel pa verksamheter i RBU- foreningarna ar fester, lager, resor,
ungdomsverksamhet, information, samtalsgrupper och radgivning.

| RBU finns ett natverk for personer med SMA och deras familjer.

Den som vill ha information om nétverket kan lasa om det pa RBU:s
hemsida: www.rbu.se
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Adressen till RBU ar

RBU

Box 8026

S:t Eriksgatan 44, 4 tr

104 20 Stockholm

Telefon 08-677 73 00 (vaxel)
Fax 08-677 73 09

E-post info@riks.rbu.se

Information fr&n Agrenskas barnteam

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

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

Utifran den insamlade informationen bestams det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande malet ar att framja sjalvstandighet, samhérighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, WHO:s Kklassifikation av halsotillstand. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sager Astrid Emker.

Information fran forsakringskassan

Handlaggare Britt Akerstrom, Forsakringskassan, Goteborg, informe-
rade om det ekonomiska stoéd familjer som har barn med funktions-
hinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handikapper-
séttning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig foraldrapenning.

-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
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kostnader. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behévs under minst
sex manader.

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (102 500 kr/ar,
2008), tre fjardedels (76 875), halvt (51 250) och en fjardedels
(25 625). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Darefter kan barnet sjalvt even-
tuellt erhalla handikappersattning.

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

-Funktionshindret ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara
under minst nio ars tid. Darefter finns det mojligheter att ansoka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag samt ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utgd for att
anpassa bilen.

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

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

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall néar en
foralder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersatt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ar och barn. Ersattningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa fall upp till 16 ar.

-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. For dem kan ersattning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Foraldrarna till dessa
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barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis fordldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet.

Samhallets ovriga stod

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade pé en tidigare famil-
jevistelse om samhéllets stéd och inledde med att informera om lag-
stiftning for alla (Lagen om allman forsakring, Socialtjanstlagen,
Halso- och sjukvardslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stdd och
service till vissa funktionshindrade) som kom 1994,

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

Det blir ofta mycket arbete for fordldrarna att ta reda pa vilken hjalp
som ar mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.

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

Lagstiftning for alla, &r exempelvis lagar déar
A/ kommunen administrerar stod och hjalp t ex:
a Skollagen

a Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stdd och hjalp t ex:

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

Har ingar bl a habilitering, psykiatriskt stod, rad och stéd enligt LSS,
hjalpmedel, 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 ar en ”pluslag” som kom 1994, som ersatter Om-
sorgslagen som kom 1986. LSS administreras av kommunen.
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Om foraldrar exempelvis anser att deras barn behdver personlig assi-
stent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa vad
som star i Skollagen om detta stod. Men det &r inte enkelt gjort. La-
garna ar inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man har.
De &r mer resonerande och Gvergripande och darmed svara att tolka..
For att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man lasa forarbeten
till lagarna och domstolsutslag.

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

LSS &r en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas. Av-
sikten med LSS &r att ge ménniskor med funktionshinder mojlighet att
leva som andra. Ansdkan lamnas till sérskild tjansteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.

LSS ar avsedd for en sérskild personkrets som delas in i foljande tre
grupper:

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

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

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

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

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:
o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avl@sarservice i hemmet
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a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

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

a daglig verksamhet

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

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

| varje enskilt fall gors en individuell bedémning av LSS-hand-
laggaren i kommunen.

-Som ansokande forédldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig no6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan dverklaga det om ni inte &r nojda.

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

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

om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsakringskassan”, sa Anna Lindfors.

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: www.so0s.se/smkh

Center for sma handikappgrupper, Danmark
internetadress: www.csh.dk
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Frambu, center for sallsynta funktionshinder
internetadress: www.frambu.no

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

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man). Internetadress:
www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=0OMIM

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Docent 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

Sjukhusgenetiker Eva Arkblad
Ké&rnsjukhuset Skovde

541 85 Skovde

Tel: 0500-431 00

Professor Rune Hedlund
SU/Sahlgrenska

413 45 Goteborg

Tel: 031- 342 10 00

Sjukgymnast/med dr Anna-Karin Kroksmark
Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 21062

418 04 Goteborg

Tel: 031- 50 27 70

Dietist Elisabeth Persson

Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Lasarettet i Ystad

271 82 Ystad

Tel: 0411-89 72 00
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Overtandlakare Asa Martensson,
logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Arbetsterapeut Britt-Marie Eriksson
Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 21062

418 04 Goteborg

Tel: 031- 50 27 70

Utredare Britt Akerstrom
Forsakringskassan

405 12 Goteborg

Tel: 031- 86 71 21

Sjukskoterska Ann-Marie Alwin
Back&ngen 27
427 35 Billdal
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