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P& Agrenska arrangeras vuxenvistelser dar vuxna med funktionshinder
bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under tre dagar traffas ett antal
vuxna med samma diagnos och/eller problematik, i det har fallet Wil-
sons sjukdom. En vistelse med vuxna med den diagnosen har arrange-
rats pa Agrenska 2008.

Vuxenverksamheten, som vénder sig till vuxna personer med séll-
synta diagnoser, erbjuder en unik mojlighet att traffas, fa tillgang till
aktuell kunskap, utbyta erfarenheter och reflektera. Under dagarna
halls forelasningar och diskussioner om funktionsnedsattningens kon-
sekvenser i vardagen, psykologiska och sociala aspekter, samhéllsin-
satser samt information om aktuell lagstiftning. Faktainnehallet fran
forelasningarna utgor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Eng-
strém, Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allmanheten
har forelasarna mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa samman-
fattningarna.

For att illustrera hur problematiken kan se ut att vara vuxen med en
funktionsnedséttning, finns en kortare intervju med en av deltagarna
pa vistelsen.

Informationsskrifterna publiceras &ven pa Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.
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Wilsons sjukdom

Wilsons sjukdom, information och diskussion

Lékare Erik Waldenstrom, Akademiska sjukhuset, Uppsala, informe-
rade om Wilsons sjukdom.

-Kayser-Fleischer ringar, morka ringar runt hornhinnan p g a koppar-
inlagring, ar ett tecken pa Wilsons sjukdom, finns nastan alltid da
neurologiska symptom ingar, men bara ungefar till 50 % da det ror
sig om leversymptom. Exempel pa neurologiska symptom &r tremor
(skakningar), ataxi (koordinationsstérningar), dystoni (muskelstelhet)
och dysartri (talsvarigheter).

Leversymptom vid Wilsons sjukdom, i barndomen eller vuxen alder,
ar hepatitbild, skrumpleverutveckling eller akut leversvikt.

-Dessutom ingar psykiatriska besvar, svéljsvarigheter och blod-
brist inte sallan vid Wilsons sjukdom. MR, d v s magnetresonansto-
mografi, av hjarnan, visar ofta forandringar i de basala ganglierna;
centrala nervkarneansamlingar som &r viktiga for bl.a. muskelkoordi-
nation.

Kroppen behdver koppar i viss méngd for olika funktioner.

-De flesta far i sig mer koppar, via mat och vatten, &n kroppen beho-
ver. Overskottet lamnar i normala fall kroppen via gallan och avfor-
ingen. En mutation i ett arvsanlag medfor att detta inte sker vid Wil-
sons sjukdom (se mer om detta i kapitlet ”Att leva med Wilsons sjuk-
dom).

Behandlingen inriktas pa:
o undvikande av foda rik pa koppar
a undvikande av kopparhaltigt vatten
o kelerande behandling (binder upp kopparn sa att den forsvinner ur
kroppen med urinen) med

-trien (Syprine®)

-penicillamin (Metalcaptase®)
-Behandling med zink (Wilzin®) innebar att kopparn indirekt binds
upp i kroppen och oskadliggors.
a levertransplantation ar en behandling som kan tas till i sista hand,
nér ingenting annat har effekt

Prognos
-Vid diagnos i nagorlunda tidigt skede av sjukdomen finns ingen dkad
skillnad i sjuklighet och livslangd jamfort med normalbefolkningen.
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Detta forutsatt noggrann medicinering, som kontrolleras regelbundet
av sjukvarden, under hela livet.

Fragor

Varfor bor man ta medicinen pé fastande mage?

-Dérfor att det annars finns en risk att medicinen binds upp till maten
och far samre effekt. Medicinen bor tas senast en timme fore, eller
mer &n en timme efter maltid.

Finns det en risk att man utvecklar resistens mot medicinen?

-Nej, det gor det inte eftersom medicinerna verkar i en rent kemisk
process, istéllet for ett &mne som saknas vid Wilsons sjukdom, sa Erik
Waldenstrom.

Kan sjukdomen orsaka symptom fran hjartat?
-Ja det ar fullt mojligt att det kan ske en inlagring av koppar ocksa i
hjartat, men det ar mycket ovanligt.

Kan man fa nya symptom nar man blir aldre?
-Nej, inte mer dn mojligen lite mer psykiatriska besvar eftersom &ven
nervsystemet aldras.

Om man haft symptom som férsvunnit och sedan kommit tillba-
ka, blir det "varre” da?
-Nej, det gor blir det inte.

Har man en ¢kad risk att fa missfall om man har sjukdomen?
-Snarare ar det risk for att man inte blir gravid, i analogi med koppar-
spiral. 6kad missfallsrisk ar inte helt belagt.

Ar det vanligare an annars med epileptiska anfall vid Wilsons
sjukdom?
-Ja, fast det ar en ovanlig manifestation.

Ar det troligt att sjukvarden kommer att screena alla nyfodda

barn for Wilsons sjukdom?
-Det ar fullt mojligt eftersom det finns en verksam behandling. ldag
vet vi inte hur det kommer att bli med den saken.
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Att leva med Wilsons sjukdom

Psykiater Kamilla Portala, Akademiska sjukhuset, Uppsala, informe-
rade om psykiska besvar vid Wilsons sjukdom.

-1994 sokte, och fick, Akademiska sjukhuset dar jag arbetar, pengar
for att starta ett kunskapscenter for Wilsons sjukdom. Inriktningen var
kliniskt vetenskapligt arbete dar varje patient star i centrum.

For cirka 100 ar sedan beskrev ldkaren Samuel K Wilson tolv fall av
en familjar neurologisk sjukdom dar levercirros ingick. Han kallade
sjukdomen hepatolentikuldr degeneration, men idag brukar den kallas
Wilsons sjukdom efter honom.

Efter 100 ar av forskning vet man att Wilsons sjukdom ar en genetisk
sjukdom som leder till en @mnesomsattningsrubbning i kopparutsond-
ringen.

Kroppens alla celler behdver koppar i viss méngd och detta &mne till-
fors via mat och vatten. Den koppar kroppen inte behéver lamnar i
normala fall kroppen med avforingen. Detta sker med hjélp av ett sér-
skilt membranbundet leverenzym, som ansvarar for kopparutsond-
ringen fran leverceller till galla.

-Vid Wilsons sjukdom orsakar den genetiska forandringen brist pa
detta leverenzym. Overskottet av koppar hamnar darfor forst i levern
darefter i hjarnan och andra organ.

Wilsons sjukdom debuterar vanligtvis ndgon gang mellan femarsalder
till 40 arsaldern med leversjukdom, blodbrist (hnemolytisk anemi), neu-
rologiska eller psykiatriska symptom.

Efter en tid med symptom gors en utredning och diagnos. Darefter
foljer akut behandling och sedan livslang behandling med regelbundna
kontroller.

-Eftersom sjukvarden ar organiserad och specialiserad utifran de en-
skilda organen och Wilsons sjukdom dar en systemsjukdom, kan det
dréja ibland innan man staller ratt diagnos och far ratt behandling, sa
Kamilla Portala.

-De psykiatriska besvaren som jag ska prata om vid Wilsons sjukdom,
har huvudsakligen biologiska orsaker. Overskott av koppar som lag-
ras in i hjarnan kan bade satta sig i "véaxelstationerna” mellan olika
centra i hjarnan och forstéra nervceller. Detta medfor bl a svarigheter
att vaxla mellan olika aktiviteter eller gora olika saker samtidigt. Per-
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soner med Wilsons sjukdom kan saledes ha problem med att lyssna pa
en forelasning och samtidigt gora anteckningar, och da kommer trott-
heten.

-Eftersom den grundldggande orsaken till symptomen i ert fall ar
overskottet pa koppar och dess konsekvenser ar det oerhort viktigt att
ni tar er medicin varje dag, dven om ni kanner att ni mar bra nar ni
hoppar 6ver medicineringen nagra dagar. Varje dag utan medicin sliter
pa er kropp och &r till nackdel i det langa loppet.

De psykiatriska problem som, enligt vetenskaplig litteratur, kan fore-
komma vid Wilsons sjukdom &r: angestsyndrom, forstamningssyn-
drom, personlighetsforandringar, aggression, inlarningsproblem, min-
nesproblem.

Kamilla Portala har gjort fyra studier dar hon, bl a med hjélp av inter-
vjuer skattat ofta forekommande symptom och somnstérningar vid
Wilsons sjukdom. De oftast férekommande symptomen dr, enligt den
forsta studien, muskelspanningar, smértor och vérk, vegetativa (auto-
noma) stérningar, stord nattsémn, minskat intresse for sex, 6kad ut-
trottbarhet och sankt grundstamning.

Det perifera (autonoma) nervsystemet, som ar den del av nervsystemet
som bl a reglerar de vegetativa kroppsfunktionerna, paverkar hela am-
nesomséttningen.

-Da &r det bra att veta att man ofta sjalv kan lugna ned andningen om
man ar orolig med nagot varmt att dricka eller med enkla yoga6vning-
ar, som beskrivs pa andra stallen i detta nyhetsbrev.

- Om de psykiska symptomen stegras till sadan niva att man har svart
att hantera dem sjélv, bor man soka psykiatrisk vard. Da skall man
informera den behandlande psykiatern om sin sjukdom och behand-
lingen for den och att det pa Akademiska sjukhuset finns kunskaps-
centrum for Wilsons sjukdom dar kan man fa konsultera sina patien-
ter.

I den senare av de fyra studierna har Kamilla Portala undersokt, med
olika datoriserade neuropsykologiska tester, vilka neurokognitiva pro-
blem som &r vanligast vid Wilsons sjukdom och vilka uttryck de tar.

-Mest problem hade man med enkla motoriska funktioner, t ex snabba
"fingertappings”, vilket beror pa lagre hastighet pa nervimpulserna till
och fran hjarnan. Samre resultat hade personerna med sjukdomen ock-
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sa nar det gallde uppmarksamhet. Nar det blev fraga om hogre intel-
lektuella formagor, t ex hur information uppfattas, forbattras resulta-
ten. Simultankapacitet och narminne var nagot lagre, medan langtids-
minnet var inom normala granser. Impulsiva reaktioner innebdr inga
problem for gruppen. Eftersom det tar langre tid att bromsa impulsiva
reaktioner, nar sa ar nodvandigt, tar gruppen langre tid pa sig nar den
anvander sekventiella strategier att 16sa problem.

Sammanfattningsvis krévs det, enligt Kamilla Portala, féljande for att
leva med Wilsons sjukdom

a acceptans av sjukdomen

@ egen observation av kroppen

o livslang diet och medicinsk behandling och kontroller

o talamod

Kamilla Portalas studie, som heter Psychopatology in Wilsons Disea-
se, kan bestallas fran Uppsala Universitet.

Sjukgymnastiska aspekter

Sjukgymnast Helena Schroder-Winter, Akademiska sjukhuset, Uppsa-
la, informerade om sjukgymnastik vid Wilsons sjukdom.

-Att ha en kronisk sjukdom, med smarta, medicinering och en massa
rutiner innebér en extra belastning som kan bli sa pafrestande att den
stor personligheten. En del har lattare att acceptera sin situation, andra
svarare.

Ménniskan &r skapt for rorelse med Okad vakenhet fram till dess att
man natt ett bestamt mal och darefter far vila.

-Pa lite samma sétt ar det inne i kroppen dar 6verspanda muskler och
obalans kan vara skadligt. Darfor ar det viktigt att kdnna igen laga och
konstanta anspanningar, som latt skapar smarta. Att sedan léara sig en
form for avspédnning blir nasta steg. Nar man blir aldre férsdmras sy-
rekapacitet, muskelstyrka och a@mnesomsattning. Har man dessutom
en sjukdom blir detta &nnu mer patagligt, sa Helena Schroder-Winter.

Koordinationsformaga, muskelstyrka, syrekapacitet, avspanning, an-
spanning och balans gar att trana och hjarnan mar bra av sadan tra-
ning.

-Och da tycker jag att man ska gora sadant som man tycker om att
gora, t ex dansa, ga stavgang eller nagot annat.

Nyhetsbrev nr 322 © Agrenska 2008 7



Wilsons sjukdom

Stress rakar nastan alla ut for da och da. | kombination med vérk kan
det leda till trotthet, vegetativa symptom, anspanningar, sémnldshet,
ytterligare muskelspanningar och vérk.

-Det blir da en fraga om vad som ar viktigt/mindre viktigt, att kunna
varva ned efter det att man varvat upp och att valja bort mindre viktiga
aktiviteter. 10 minuters latt gymnastik, med strackningar och tanjning-
ar av muskulaturen varje morgon, mar de flesta bra av.

Helena Schroder-Winter anser att man, vid rorelser, bor forsoka kon-
centrera sig pa rorelsen och visualisera malet med den. Tréaningsfor-
mer som Tai Chi och Chi Gong blir darfér utmarkta bade for att trana
kroppsbalans och tankekoncentration.

-Det ar ocksa viktigt att andas ratt, d v s att andas ner mot mellangar-
det. Yoga &r en traningsform dar andningen utnyttjas i kombination
med olika rorelsemoment. Dér, precis som i Pilatestraning, utnyttjar
man exempelvis utandning for tunga rorelser, sasom gors exempelvis
vid tunga lyft.

-Nar man tranar ar det viktigt att lagga traningen pa ratt niva, d v s en
niva som man kanner passar en sjalv. Har man ont &r det viktigt att
inte trana for hart, utan inrikta sig mer pa att fa en bra genomblddning
och hitta rérelsemoment som gar att repetera. Hellre mindre och mju-
kare, men oftare och regelbundet, an ”busryck” varannan vecka, sa
Helena Schroder-Winter.

Orofaciala aspekter vid Wilsons sjukdom

Logoped Marianne Berglind, Falu lasarett, informerade om orofaciala
aspekter vid Wilsons sjukdom.

-Nér en logoped kom med i Wilsonprojektet sattes fokus pa bl a pro-
blem med motorik och artikulation vid Wilsons sjukdom. | logopedens
uppgifter ingar bl a beddmning av munmotorisk funktion och att ta
reda pd om det foreligger spraksvarigheter, uttalssvarigheter, svéljsva-
righeter, muntorrhet och eventuellt behov av kommunikationsstéd.

Med hjélp av sarskilda test kan logopeden ta reda pa om horforstaelse,
lasforstaelse eller forstaelsen av informativt tal ar paverkat. Bedom-
ningen av 18 patienter med Wilsons sjukdom visade foljande:

o paverkan pa horforstaelsen 6/18

o paverkan pa las- och horforstaelsen 6/18

o ingen paverkan pa las- och horforstaelsen 6/18
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Marianne Berglind diskuterade dérefter med deltagarna om deras olika
problem och vad man kan gora at dem.

Mat och halsa

Dietist Agneta Odén, Uppsala, informerade om mat och halsa i all-
maéanhet och vid Wilsons sjukdom i synnerhet.

-Med ett stimulansbidrag fran Socialstyrelsen genomforde vi ett pro-
jekt pa Akademiska sjukhuset under aren 1996-1997. Arbetstiteln pa
projektet var Stod och rad vid Wilsons sjukdom: ett regionalt kun-
skapscentrum for utveckling av omvardnad och behandling”. Malsétt-
ningen var bl a att hoja livskvaliteten for patienter med sjukdomen
genom att utveckla ett regionalt vard- och kontaktteam pa sjukhuset.

En kronisk sjukdom paverkar ofta vad vi dter och hur mycket vi ater.
Har man exempelvis for mycket koppar i kroppen kan det paverka
peristaltiken, d v s hur tarmen arbetar.

-Eftersom kroppen i viss utstrdckning behdver koppar, och all mat
innehaller koppar, ar det inte befogat att forsoka ata i det narmaste
kopparfri kost, annat an under en kortare period direkt efter diagnosen
for att avgifta kroppen.

Manga livsmedel, och &ven vatten, innehaller mer eller mindre mycket
koppar. Svamp, lever och hasselnotter ar exempel pa sadana livsmedel
som man kanske ska ata lite, eller ingenting alls av. om man har Wil-
sons sjukdom, eftersom de ofta innehaller relativt mycket koppar.

-1 dvrigt géller det att man kan &ta relativt vanlig kost, men undvika att
ata overdrivet mycket av nagot. Med medicinernas hjalp fungerar ut-
séndringen som den ska. Ett mal med behandlingen &r att halla intaget
av koppar sa nara behovet som majligt, d v s omkring 1 mg/dag.

| projektet kartlades 20 patienters kostvanor och deras behov av kost-
radgivning. Alla hade tidigare fatt sddan radgivning. Hur mycket och
vad man tagit till sig av den radgivningen varierade.

-Det visade sig da att tva patienter hade fatt en viktuppgang, atta en
viktnedgang och nio en oférandrad vikt. De livsmedel som vanligen
undveks var indlvsmat, skaldjur, gronsaker, grovt brdd, svamp och
choklad. Fem patienter uppgav att de inte undvek nagra livsmedel alls
p g a Wilsons sjukdom.

De kostrad patienter med Wilsons sjukdom far varierar beroende pa
kon, alder, smak, aktivitetsniva, mm.
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Samhallets stod

Wilsons sjukdom

-Viktigast ar att maten i forsta hand ar god och ndringsriktig, eftersom
det forstarker det friska och okar héalsan. Vid behov av kost som inne-
haller laga halter koppar rekommenderas att

a kopparhalten i dricksvatten bor vara mindre &n 1,6 mm/liter

a undvika indlvsmat och skaldjur

o undvika stora mangder nétter, fron, bonor, artor, kli, champinjoner
och torkad frukt

a jakttaga viss forsiktighet med intag av mork choklad

Socionom Anders Sandegérd, Agrenska, informerade om samhéllets
stod.

Anders Sandegard inledde med att informera om den lagstiftning som
galler for alla (Lagen om allmén férsékring, Socialtjanstlagen, Halso-
och sjukvardslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stdd och service
till vissa funktionshindrade) som kom 1994,

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

a Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stod 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

a Forvaltningslagen, AFL-lagen om allman forsakring.

Dérutover finns LSS, Lagen och stéd och service till vissa funktions-
hindrade, som ar en ”pluslag” som kom 1994, som ersatter Om-
sorgslagen som kom 1986. LSS administreras av kommunen.

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

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

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

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

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

o ledsagarservice

o kontaktperson

a avldsarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

a postad med sérskild service for vuxna eller annat sarskilt anpassad
bostad for vuxna

a daglig verksamhet

-Om man inte kan fa hjalp enligt LSS &r det mojligt att fa hjalp social-

tjanstlagen, SOL t ex nar det galler delvis samma insatser som vid

LSS, t ex avlésning i hemmet, korttidsvistelse utanfér hemmet, kon-

taktperson, ledsagarservice, mm. Kommunen ar ocksa huvudman for

fardtjansten och bostadsanpassningsbidrag.

Forsakringskassan administrerar

o sjukpenning, som utgar efter bedémning av arbetsformaga eller in-
gaende i "rehabiliteringskedjan”

o sjukersattning, som utgar vid stadigvarande nedsatt arbetsférmaga

a aktivitetsersattning, (PP saknas)

o aktivitetsstod, som bl a utgar nar man deltar i arbetsmarknadspolitis-
ka program eller &r utforsakrad

a rehabilitering, ersattning i form av rehabiliteringspenning
(=sjukpenning) plus sérskilt bidrag for eventuella merkostnader
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a sarskilt hogriskskydd

Har finns inte mojligheter att ga in narmare pa de regler som galler de
olika erséttningarna och stoden. Det kan andock ndmnas att man utar-
betat nya regler for sjukersattning, dar det inte langre ar mojligt att fa
tidsbegrénsad sjukersattning.

-Den som har en sjukersattning tills vidare kan fa behalla ersattningen
vilande under maximalt tva ar for att prova att arbeta. Under provoti-
den kan man fa bade 16n och ersattning fran forsakringskassan, sa An-
ders Sandegard.

Forsakringskassans beslut gar att 6verklaga. Pa alla beslut star det hur
man ska ga tillvaga for att 6verklaga, samt hur lang tid man har pa sig
att gora det.

Arbetsgivaren har bl a skyldighet att anpassa arbetsplatsen och se till
att det for personer som genomgar rehabilitering finns lampliga hjalp-
medel.

-Den enskilda arbetstagaren har ocksa skyldighet att bl a lamna de
upplysningar som behovs for den fortsatta rehabiliteringsutredningen,
delta i utredning och planering samt anméala andrade forhallanden.
Forsékringskassan har ocksa har ett ansvar, bl a att géra rehabutred-
ningar och samordna insatser, sa Anders Sandegard

Tand- och munhalsa

Overtandlikare Birgitta Johansson-Cahlin, logoped Asa Mogren och
tandhygienist Annette Carlsson, Mun-H-Center informerade om tand-
och munhélsa vid fragile X.

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

- | 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 och vuxenvistelser gor Mun-H-
Centers tandlakare och logoped gor en oOversiktlig undersokning av
barnen/de vuxnas munforhallanden. Observationerna vid undersok-
ningen dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center. Deltagarna bi-
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drar pa sa vis till okade kunskaper om munnen och dess funktioner vid
sallsynta tillstand och sjukdomar.

-Genom att vanda sig till Mun-H-Center kan tandvardspersonal, annan
vardpersonal, vuxna med ovanliga sjukdomar/syndrom och familjer fa
information och rad kring fragor om munhalsovard, munfunktion och
tandbehandling.

I 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.

Den o6versiktliga undersokningen som gjordes under vuxenvistelsen
med vuxna med Wilsons syndrom visade.....(text kommer).

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen p& Agrenska fér vuxna med Wilsons syndrom deltog
kvinnor i aldrarna .... ar i en gruppdiskussion om vardagsliv och
samhéllsinsatser tillsammans med psykolog Gunilla Jaeger och speci-
alpedagog AnnCatrin Rojvik, bada Agrenska.

Slutsatser i urval utifran de synpunkter deltagarna haft under
gruppdiskussionen om vardagsliv och samhallsinsatser.

Utbildning och yrkesliv

a Det ar stora variationer i gruppen nar det galler arbete och utbild-
ning.

o N&r det galler arbete och yrkesliv &r det en relativt jamn fordelning
mellan det tre grupperna sjukskrivna pa heltid, arbete/sjukskrivning pa
deltid och de som arbetar heltid.

o En tydlig trend &r relativt fa problem under skolaren, efterféljande
utbildningar och tidigt yrkesliv, men darefter successivt allt storre
hélsoproblem.

a Av de som arbetar uppger ingen att de har sérskilda anpassningar
eller hjalpmedel pa sin arbetsplats.

Boende, vardagsrutiner, somn och aterhamtning

o Av de som arbetar uppger de flesta att nastan all kraft gar at till ar-
bete, att ta sig till och fran arbetet och att sjalva skota sa mycket som
maojligt av stddningen i det egna boendet.

a Behovet av sdmn och vila a&r mycket stort hos de flesta deltagarna.
Det ar inte ovanligt att man sover nio-tio timmar/natt och vilar/sover
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ytterligare ett antal timmar under dagen. Sémnbehovet Okar hos de
flesta med aren.

a Trots den stora mangden sémn/vila uppger de flesta att de inte kan-
ner sig utvilade/utsovda.

o Flera av deltagarna uppger att orken forsamrats sedan de fatt sin
diagnos och att den fortsatter att forsamras.

o Behovet av hjélp utifran med skétseln av hemmet ar stort hos flera,
men hittills har man klarat sig med hjalp fran anhoriga/sambos/akta
makar

o Manga uppger att de har ett stort behov av rutiner for att klara av sitt
vardagsliv

Fritid

o Alla uppger att de &r mycket aktiva pa sin fritid, man malar, arbetar i
sin tradgard, laser bocker, traffar véanner, tranar sin fysik, arbetar i
ideella foreningar eller i det egna foretaget, mm, mm

Socialt liv

o Som framgar av de svar deltagarna lamnat betraffande sin fritid har
nastan alla ocksa ett aktivt socialt liv. Men kontakten med andra man-
niskor kraver ofta att man forklarar véldigt ingaende vad sjukdomen
innebdr och att man motas av forstaelse.

a Ibland kan det emellertid racka med att man namner sjukdomens
namn sa nojer sig folk med det.

o Eftersom det inte syns utanpa att man har en svar sjukdom hander
det att vanner och bekanta blir besvikna ndr man inte orkar delta i alla
olika aktiviteter

a Det &r vanligt att deltagarna ké&nner att de forsémras i sin sjukdom
och att det pa sikt kan komma att paverka det sociala livet.

Sjukvard och samhallsinsatser

o Deltagarnas kontakter med sjukvarden har mestadels varit bra eller
mycket bra

a Kontakterna med forsakringskassan har for flertalet i huvudsak varit
bra, “de gor vad de kan”, “’de &r oftast trevliga”. Nagra har riktigt dali-
ga erfarenheter av kontakten med sjukkassan framfor allt nér det gallt
bristande flexibilitet i synen pa arbete/sjukskrivning och hur man blir
bemott av kassans personal
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Lena har Wilsons sjukdom

Lena, 47 ar, har Wilsons sjukdom. 1982, nar hon var 21 ar, fick hon
diagnosen.

Hur ar det att vara vuxen och ha Wilsons syndrom?

-Det ar relativt OK fran och med det att jag fick diagnosen och bérja-
de medicinera 1981. Flera ar innan dess kom symptomen smygande
med bl a trotthet och klumpighet. Sedan fick jag problem med talet
och att ga stadigt. Jag fick ocksa ihallande skakningar i vanster arm
som holl mig vaken dygnet runt. Né&r jag sokte for symptomen trodde
man till en borjan att jag hade en hjarntumdr. Sedan, nar det visade sig
att jag inte hade nagon tumor, trodde man att det rérde sig om en psy-
kiatrisk sjukdom. Men da protesterade min mamma bestamt, nagon
psykiatrisk sjukdom hade jag absolut inte, sdger Lena.

Den behandling Lena fick da var Valium® intravendst och i hoga do-
ser.

-Men skakningarna forsvann anda inte. Da tog man ett ryggmargsprov
och ett test visade att jag hade Wilsons sjukdom. En 6verlékare hade
misstankar om att det kunde vara den sjukdomen och det var ju tur det
for jag var ratt illa daran da, sager Lena.

Vad éar storsta problemet for dig idag?

-Fran och med det att jag borjade medicinera har jag i stort sett varit
symptomfri och jag har upplevt mig som frisk. Det &r forst det senaste
aret som jag insett att jag har en allvarlig sjukdom. Eftersom jag alltid
legat pa bra varden vid kontrolltesterna har jag tyckt att det varit OK
att "slarva” med medicineringen da och da. For ett ar sedan slutade jag
roka och borjade istallet dta mycket choklad. Nar jag fick symptom,
med muskelspanningar, samre artikulation och samre syn, insag jag att
det hangde ihop med hur jag medicinerade och vad jag at. Trots det
hénder det fortfarande att jag ”slarvar” med medicineringen ibland.
Under de hér dagarna p& Agrenska har jag forstatt att det bor jag inte
gora.

-Mitt storsta problem idag ar tréttheten och svarigheterna att koncent-
rera mig, t ex nér jag ska lasa en bok. Det har jag inte kopplat samman
med Wilsons sjukdom. Lénge trodde jag att det var normalt att vara sa
trott som jag ar. Exempelvis somnar jag valdigt latt framfor TV:n. Det
ar ju inte sd ovanligt, men jag somnar aven nar det ar program jag
garna vill se.
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Har du provat avslappningsévningar och varme nar du far mus-
kelspanningar?

-Nej, det har jag inte provat, men kommer jag nog att gora efter de har
dagarna.

Du arbetar idag pa kontor. Hur gar det?
-Det fungerar bra. Jag arbetar heltid/deltid???? Och mgjlighet att vila
nar jag blir alltfor trott????(Stammer det?)

Vad 6nskar du dig av framtiden?

-Jag ar gift och har tva bonusbarn och det &r jag valdigt n6jd med. Nar
jag fick diagnosen bestamde jag mig for att inte skaffa egna barn. Jag
mar bra pa medicinerna och har inga biverkningar i form av exempel-
vis dalig mage, séger Lena.

Ar det nagonting med sjukdomen som hindrat dig fran att jag
nagot du garna vill?

-Nej, faktiskt inte. Till andra som kanske nyligen fatt diagnosen Wil-
sons sjukdom vill jag sdga att &ven om jag har en del neurologiska
problem sa kan man bli symptomfri och fungera ratt normalt. Det
trodde inte jag ndr jag var som sjukast, sdger Lena.
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