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I6pande i samarbete med foreldsarna, antingen till vissa delar eller i
sin helhet. For att illustrera hur problematiken kan se ut, och hur det
kan vara att ha ett barn med sjukdomen/syndromet, ingar en fallbe-
skrivning

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
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Ataxia telangiektasia

Allman klinisk bild av AT

Professor Anders Fasth, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Goteborg, introducerade och gav en allmén klinisk bild av ataxia te-
langiektasia, i fortsattningen forkortat AT.

-Ataxia telangiektasia finns i hela vérlden, med hogst kédnda forekomst
i Costa Rica, ett litet land med cirka fyra miljoner innevanare, dar 60-
70 personer har AT. | Sverige uppskattar man att det finns ungefar 20
personer med AT. | min forelasning kommer jag att informera om
sjukdomens huvuddrag, varfor den yttrar sig som den gor, im-
munsystemet samt immunbrist.

Sjukdomens huvuddrag

AT ar en arftlig s k kromosombrottssjukdom som karaktériseras av

a lillhjarneutldst koordinationsstérning (ataxi)

o fortskridande forlopp, kad dodlighet fran tonaren och framat

a telangiektasier (vidgade blodkérl) i dgats bindhinna (6gats tunna,
yttre hinna, som &ven finns pa 6gonlockens insidor)

a infektionskénslighet

o extra kanslighet for stralning, exempelvis réntgen

a att vissa aggvitedmnen (bl a alfafetoprotein) ar férhojda i blod

a Okad risk for cancer

AT orsakas av en skada (mutation) i ett av de cirka 25 000 arvsanlag
(gener) som varje manniska har. Arvsanlaget, som kallas ATM, finns i
kromosom 11 pa ett stalle som definieras som 22.3. Genen innehaller
information for bildandet av (koden for) ett protein, ATM.

-Detta protein ha flera viktiga funktioner, bl a nér celler delar sig och
nya bildas, vilket sker kontinuerligt i kroppen manga ganger under en
livstid. Man kan séga att ATM ér en slags sensor for skador pa kromo-
somerna och aktiverar reparationsproteiner, sa Anders Fasth.

Manniskans arvsanlag finns i en lang s k DNA-dubbelspiral inne-
hallande arvsanlagen, vilka "forpackas” i 23 par kromosomer (46 kro-
mosomer totalt) i alla celler utom kénscellerna (aggceller och sades-
celler, dér vi har 22 kromosomer plus en kénskromosom, antingen X
eller y). Arftligheten vid AT ar s k autosomal recessiv, vilket innebar
att bada foraldrarna ar friska anlagsbarare, de har en kromosom 11
med skadan och en utan. Slumpen avgor vilken av kromosom 11 som
hamnar i kénscellerna déar det endast finns den ena av kromosomerna i
paret.
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-Vid varje graviditet ar risken 25 % att barnet far den skadade genen
fran bada foraldrarna och blir sjukt, 50 % att det blir anlagsbérare, d v
s far en skadad gen fran en foralder och en normal gen fran den andra,
och 25 % att barnet blir helt friskt och inte anlagsbérare. Som regel
anvander kroppen bara den ena genkopian och stdnger av den andra,
som kan vara skadad, men det finns undantag.

Frida och Kajsa ar systrar och bada har AT

Frida, 11 ar och Kajsa, 9 ar, ar systrar och bada har AT. De kom till
Agrenskas familjevistelse tillsammans med mamma Susanne och pap-
pa Stephan.

Susannes graviditet med Frida var i stort sett normal och likasa for-
lossningen.

-Det enda kanske lite ovanliga under graviditeten var att jag ofta mad-
de valdigt illa och hade svar att behalla maten. Nar jag gatt en vecka
over tiden satte man i gang forlossningen eftersom man misstankte
havandeskapsforgiftning, sdger Susanne.

Frida hade normalvikt och normalldngd nar hon foddes.
-Hon var valskapt och fin men hade svart for att suga redan fran bor-
jan. Dessutom var hon extremt mycket vaken, séger Stephan.

Matningen lostes genom att Susannes brostmjolk mer eller mindre
rann ner i munnen pa Frida utan att hon behovde suga.

-Vi forsokte ocksa mata henne med brostmjolk pa tesked, men det var
svart, eftersom hennes tunga oftast var i vagen. Det storsta problemet
var fran borjan att hon sov sa lite. Vi uppskattade att hon sov ungefar
tre timmar/dygn, uppsplittrat pA manga, manga korta somnperioder.
Att hon sov sa lite holl pa att knacka oss. Nér vi tog upp problemet pa
BVC fick vi bara svaret "att barn ar olika och ni ser ju pigga ut all-
ihop”, séger Susanne.

Nar Frida var vaken &t hon, men det tog mycket tid eftersom hon inte
kunde suga.

-Vi insag tidigt att Frida inte var som andra barn och det var inte bara
hennes extrema vakenhet och svarighet att suga som gjorde oss miss-
tdnksamma. Hon var dven ovanligt ljud- och ljuskénslig och hade en
valdigt lattutlost fallandereflex. Vid minsta forflyttning, t o m nédr hon
sov, sa for armarna ut. Det tog vi ocksa upp pa BVC, men fick svaret
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"barn ar sadana”, underforstatt att vi bekymrade oss helt i onddan,
séger Stephan.

AT ar en kromosombrottssjukdom

AT tillhér en grupp sjukdomar med 6kad frekvens av spontana eller
inducerade (utifran orsakade) kromosombrott.

-Orsaken ar dalig formaga hos cellen att kanna igen skadade kromo-
somer och/eller att reparera dessa skador. Det &r en komplicerad me-
kanism som ska forhindra att skadade celler delar sig, vilket de kan
gora vid den hér typen av sjukdomar. Dessutom kan skadade kromo-
somer generera skador pa andra viktiga proteiner, t ex kontrollprotei-
ner, sa Anders Fasth.

Kromosombrottssjukdomar ar ovanliga sjukdomar déar risken for can-
cer ar okad.

-Det finns sjukdomar dar immunbrist ingdr och det finns sadana dar
det inte ingar, men likval finns det en oférmaga att laga skadade kro-
mosomer.

| kromosomerna sitter generna som parlor pa ett parlband pa den langa
DNA-spiralen. | generna finns koden for kroppens manga aggviteam-
nen.

-Skador i DNA-spiralen kan se ut pa manga olika satt. Det kan exem-
pelvis ske utbyte av material fran en kromosom till en annan och det
blir brott som maste repareras. En del skador sker i fosterlivet och ar
inte forenliga med liv och resulterar ofta i missfall. Antingen gar en
skada att reparera eller sa gor den inte det och da ska cellen do. Nagra
mittemellanformer ska inte finnas, sa Anders Fasth.

S k telomerer i kromosomernas andar styr hur och nér en celldelning
ska starta. Nar telomererna forstors, vilket sker vid normalt aldrande,
kan cellen inte dela sig mer och cellen dor.

Frida fAr manga lunginflammationer

Nér Frida var ungefar nio manader fick hon lunginflammation och
blev mycket sjuk.

-Hon hostade tills hon kréktes och det var omajligt att fa i henne anti-
biotika som hon fick behalla. Hon fick den ena omgangen penicillin
efter den andra, men ingenting hjélpte. For forsta gangen sedan hon
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foddes sov hon nu langre perioder av ren utmattning. Eftersom hon
inte kunde behalla maten forlorade hon i vikt. Eftersom lunginflam-
mationen inte gick 6ver ville vi att Frida skulle laggas in pa sjukhus.
Nar vi framforde forslaget skrattade man at oss. Man hade ingen for-
staelse for hur fortvivlat svart vi hade det. I och med denna handelse
forlorade vi en hel del fortroende for sjukvarden, sager Susanne.

Frida utvecklades langsamt grovmotoriskt. Nar hon var 1,5 ar kunde
hon kasa fram pa stjarten pa golvet. Mentalt utvecklades hon helt
normalt, enligt Stephan och Susanne, och hade vid den hér tiden ett
mycket stort ordforstaelseforrad.

-Hon kunde sdga nagra fa ord och dessa anvande hon pa olika satt sa
att hon fick ett slags eget sprak. Tillsammans med andra barn var hon
oftast askadare och satt utanfor gruppen pa éppna forskolan. Det har
starkte oss i var 6vertygelse att det var nagonting med Frida som inte
stdimde med det som vi uppfattade som normal utveckling, séger Ste-
phan.

Nar Frida var knappt tva ar blev hon aterigen valdigt sjuk med svar
lunginflammation.

-Dessfdrinnan var hon hela tiden halvdalig och blev aldrig riktigt frisk
fran sina lunginflammationer. Men nu blev hon ater svart sjuk och vi
sokte hjalp pa barnkliniken. Vid den har tiden hade Frida borjat ta sina
forsta steg och gick bredbent och mycket ostadigt. Det bidrog kanske
till att vi nu fick en forsta diagnos. Man sade att Frida hade en "ren
ataxi, en CP-skada”, sager Susanne.

Immunsystemet och immunbrist

Bade arv och miljo spelar roll for immunsystemets utformning och
funktion. Forenklat kan man se det sa att vi genom olika arvsanlag
utvecklar vart immunsystem och att systemet & mer eller mindre
skickligt pa att skydda kroppen mot sjukdomsframkallande mikroor-
ganismer.

-Immunsystemet ar ett mycket komplicerat system som kraver en hdg
grad av samverkan mellan olika aktorer for att fungera bra, sa Anders
Fasth.

Immunsystemets aktdrer
a T- och B-lymfocyter & immunsystemets ”generaler” som vet vilka

organismer som ar fiender och vilka som ar vanner.
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-T-cellerna utbildas i en mycket tuff skola i thymus dar de Iar sig ké&n-
na igen fraimmande amnen och reagera pa dem och kanna igen
kroppsegna amnen och reagera pa dem, men bara i viss utstrackning.
99 % av "eleverna"/T-cellerna underkénns och dér och 1 % godkénns.
Ibland kan mojligen icke godkanda lymfocyter slinka igenom.

B-lymfocyterna uthildas i benmargen. I varje cell maste det finnas ett
totalforsvar. Eftersom T- och B-celler &r inriktade pa forsvar mot delar
av amnen krévs det ett helt batteri av T- och B-celler for forsvaret av
alla frammande &mnen.

a Antigenpresenterande celler pekar ut vad som ska betraktas som
frammande och presenterar det frammande amnet for T-cellerna.

o Fagocyter ar renhallningsceller (granulocyter och makrofager) som
kan ta upp (fagocytera) och darefter oskadliggéra fraimmande dmnen

For sin funktion &ar de olika cellerna beroende av bl a

o receptorer, exempelvis T- och B-cellsreceptorer som har formagan
att binda till de t fraimmande smittdmnet

o cytokiner, som ar en samlingsbeteckning pa en typ av proteiner som
fungerar som budbarare av signaler mellan i forsta immunsystemets
olika celler. De hammar eller stimulerar tillvéxt och utmognad av oli-
ka celler

o adhesiva molekyler, som har betydelse for vidhaftningsformagan
hos olika celler, t ex for narkontakt mellan en T-cell och en virusin-
fekterad cell sa att denna kan avdddas

Tva immunsystem

o Det medfédda immunsystemet, som finns fardigt redan fran fod-
seln, har en betydande generell motstandskraft mot mikroorganismer.
-Det ar ett "gammalt” immunfdrsvar med samma sorts forsvarsmeka-
nismer som man kan hitta hos ryggradsldsa djur och t o m hos vaxter.
o Det adaptiva immunsystemet ger specifik forvarvad immunitet
mot olika smittamnen. Systemet har en formaga att anpassa sig och
hela tiden forbattras, men det tar tid. Under tiden skoter det medfodda
immunsystemet forsvaret.

-Receptorer pa B-cellerna kanner igen fraimmande amnen och tillver-
kar ett forsvar som lampar sig for uppgiften = antikroppar och gam-
maglobulin.
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Primé&ra immunbrister

Det finns idag ungefar 100 monogena sjukdomar (sjukdomar som
orsakas av en skada pa en enda specifik gen som &r olika for de olika
sjukdomarna) som drabbar det medfédda eller det adaptiva immunsy-
stemet.

-For tva stora grupper saknas kunskap om vad som &r orsaken, namli-
gen gammaglobulinbrist hos vuxna, s k vanlig variabel immunbrist
och isolerad brist pa IgA. Diagnostiken av dessa sjukdomar forfinas
och forbattras kontinuerligt, sa Anders Fasth.

Immundefektens svarighetsgrad varierar och ar ibland livshotande.
-Immunbristen i kombination med svarigheter att hosta upp slem kan
innebara ett okat antal luftvagsinfektioner och dalig andningsfunktion.

Koordinationsstorning (ataxi)

Koordinationsstérningen vid AT

a har en smygande debut

o harror fran lillhjarnan

o paverkar de viljestyrda 6gonrorelserna

o ger problem att koordinera rérelserna vid gangdebuten

o innebar att 50 % av barnen anvander rullstol nér de ar 10 ar
-Ataxin/koordinationsstorningen skiljer sig gentemot ataxi vid manga
andra syndrom pa sa satt att barnen inte gar bredsparigt sa lange de
klarar att ga, sa Anders Fasth.

Frida skrivs in pa barnhabiliteringen, far en lillasyster

Efter diagnosen fick Frida komma till barnhabiliteringen och traffa
bl a en logoped och en sjukgymnast.

-Logopeden gjorde ett ordférradstest som Frida klarade felfritt. Sedan
blev logopeden sjuk och férsvann och ersattes inte av nagon annan.
Sjukgymnasten ordnade sa att Frida fick komma med i en grovmoto-
risk tréaningsgrupp med bl a vattenaktiviteter och det fungerade bra,
séger Stephan.

Frida visade vi den hér tiden att hon var véldigt ljudkénslig och blev
radd nér man exempelvis startade dammsugaren.

-Det markliga i hela bilden av Frida da var att hon visade att hon fak-
tiskt inte bara var normalbegavad mentalt, utan rent av smart. Nar vi
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laste bocker for henne, vilket hon &lskade, kunde hon se véldigt kom-
plicerade sammanhang, sager Susanne.

Nar Frida var drygt tva ar fick hon en lillasyster, Kajsa.

-Under graviditeten visade Frida pa olika satt att hon forstod vad som
var pa gang och hon var valdigt intresserad av min stora mage. Nar vi
fatt Kajsa tyckte vi att hon var Fridas totala motsats. Hon at och sov
pa bestamda tider. Hennes grovmotoriska utveckling verkade helt
normal, hon satt t ex sjélv i normal tid. Men nar hon bérjade ga, da var
hon ungefar 1,5 ar, da sag vi att hon hade samma problem som Frid.
Och &@ven nar hon skulle borja dta vanlig mat sag vi att hon hade sam-
ma problem med tungan som Frida har. Det har var en fruktansvart
tuff upptackt att gora, sager Stephan.

Telangiektasier och andra symptom

a Telangiektasier ar vidgade blodkérl framst forekommande i Ggats
bindhinna (6gats tunna, yttre hinna), men som &ven finns pa égon-
lockens insidor, pa dronloberna, nacke, hals, kinder och pa 6vre delen
av brostkorgen

a Andra forekommande symptom

-dalig tillvéxt

-sen eller utebliven pubertet

-tidigt aldrande

-Okad risk for cancer (aven for anlagsbarare)

-sen talutveckling, artikulationsproblem (se mer om detta i kapitlet
”Funktioner i och kring munnen”

-matningsproblem, dregling, se mer om detta i kapitlet ”Funktioner i
och kring munnen”

Fridas mar allt samre, far en ny diagnos

Fridas problem med att fa i sig och behalla maten fortsatte hela for-
skoletiden.

-Det var en standig kamp att fa i henne tillrackligt med mat och sedan
fick vi samma problem med Kajsa. Nar det var som varst avled dess-
utom Stephans pappa och min mamma blev allvarligt sjuk. Jag var
tvungen att engagera mig i detta och hjalpa mina yngre syskon som
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Ataxia telangiektasia

hamnade i kris. Nu hade vi behovt hjalp fran samhallet, men det fick
vi inte, sdger Susanne.

For varje forkylning och lunginflammation Frida fick blev hon allt
samre.

-Hon forlorade det lilla tal hon hade och blev helt tyst. De matematik-
kunskaper hon hade gick ocksa forlorade. De forsta telangiektasierna
hade ocksa kommit och det ar majligt att man nu inom sjukvarden
misstankte AT. Frida fick ndmligen 6verta Kajsas tid for datortomo-
grafirdntgen av hjarnan. Efter den och flera andra undersokningar av
bade Frida och Kajsa fick bada flickorna samma diagnos; PCD (pri-
mar ciliedysfunktion, en flimmerharsjukdom) samt AT. Av all perso-
nal fran sjukvarden som var med nar de berattade for oss om diagno-
sen, var det ingen som gjorde en ansats att géra nagonting. Man lat oss
bara ga var vég, sager Stephan.

Nér Stephan och Susanne kom hem lusldste Susanne allt hon kom
over om AT pa Internet.

-Det var mitt sétt att reagera pa den chock vi fick. Stephan drog sig
undan och blev tyst. Jag letade febrilt efter minsta lilla hopp att klamra
mig fast vid. Vi hade ju forstatt att prognosen var dyster, att bade Fri-
da och Kajsa skulle do unga och att det inte fanns nagon behandling.
En vaninna till mig blev ett viktigt stod och hjélpte till sa gott det gick
med att skriva vardbidragsansokningar och mycket annat, sager Su-
sanne.

-Det finns idag ingen behandling som botar sjukdomen, men det finns
en hel del att gora for att lindra symptomen, exempelvis munmotorisk
traning, sjukgymnastik, anpassningar av bostaden och hjalpmedel ti-
digt. Till dem som har gammaglobulinbrist och manga infektioner kan
man ge gammaglobulin for att minska infektionerna, sa Anders Fasth.

Det ar viktigt att tanka pa att kansligheten for stralning innebéar att
man inte alltid kan réntga barnen vid exempelvis lunginflammationer.
-Alternativa undersokningsmetoder sasom ultraljud- eller magnetka-
meraundersokningar bor valjas nar sa ar mojligt.

| 6vrigt betraffande behandling se mer under évriga kapitel.
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Frida far tillbaka en del av sitt tal och borjar skolan

Nar Frida borjade skolan var det ingen personal pa skolan som tog det
pa riktigt allvar att hon var sa infektionskanslig som hon var. Hon
borjade i en vanlig grundskoleklass och fick en assistent.

-Hon fick ocksa hjalpmedel, rullstolar, rullator, dator och talhjalpme-
del. Hon fick tillbaka en del av sitt tal och ville darfor inte anvanda
den talapparat hon fick i skolan. De forsta aren i skolan gick bra och
Frida fick manga kamrater, sager Susanne.

For tva ar sedan, nar Frida var nio ar, blev hon ater mycket sjuk och
man gjorde bl a en cancerutredning. Det visade sig att Fridas mjalte
hade véxt, hennes levervarden var laga, hon hade for lite vita blod-
kroppar och gammaglobulinbrist (IgA och AgG2 brist).

-Hon hade svart att andas och behdvde andningshjalp. Svara smartor
innebar att hon inte kunde kommunicera eller ens réra ett finger. Hon
fick morfin i ratt stora doser. Sjukvarden hittade ingen cancer och ef-
ter en tid madde Frida lite battre, men inte tillrackligt bra for att kom-
ma tillbaka till skolan. Vi bodrjade med skola hemma i stéllet, s&ger
Stephan.

Kajsas utveckling féljde nastan helt i fotsparen pa Frida.

-For drygt ett halvar sedan gick hon in i en stor depression, sedan bas-
ta vaninnans mamma forbjudit kamraten att leka med Kajsa. Bade
Kajsa och vaninnan madde jattedaligt efter det. | samma veva fick
Kajsa en ny assistent. Motoriken férsamrades snabbt och hon slutade
ga. Innan dess hade hon forsokt halla jamna steg med kamraterna,
men det fick hon ge upp nu, séger Susanne.

Kartlaggning av norska barn med AT, projekt och studier

Dr Asbjorg Stray-Pedersen, Rikshospitalet i Oslo, informerade om den
kartlaggning av norska barn med AT som gjorts, om immunologi,
pneumokock vaccinationsprojekt och en pagaende studie.

Asbjorg Stray-Pedersen redovisade resultaten av den kartlaggning av
barn med AT som man gjort i Norge, nér det galler symptom pa im-
munbrist och immunologiska laboratoriefynd. Eftersom resultaten
overensstammer véal med den information Anders Fasth lamnat om
svenska barn redovisas uppgifterna inte narmare.
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-De senaste 50 aren kanner vi till 30 personer med AT i Norge. Det
innebar att det fods ungefér 1 barn/80 000 levande fodda barn med AT
i Norge. Den vanligaste mutationen hos personer med AT i Norge ar
den s k Rendalenmutationen, som man funnit hos elva personer med
AT och som gar att harleda tillbaka till slutet av 1400-talet.

Immunbristen vid AT har testats en gang/ar under flera ars tid hos de
norska patienterna. Totalt 11 patienter (7 pojkar och 4 flickor) i ald-
rarna 2-32 ar ingick i studien. Resultaten &r baserade pa ungefar 3-4
tester per patient.

Laboratoriefynden visade bl a foljande:

a farre B- och T-lymfocyter

a normal mangd NK-celler (lymfocytliknande celler som sjélvstandigt
kan soka upp och ddda exempelvis tumorceller och virusinfekterade
celler)

o varierande antikroppsbrist: Lagt IgE, IgA, 1gG2 och 1gG4. Hogt
IgM och IgD

o alla hade lag mangd antikroppar mot pneumokocker. (pneumokock-
er ar orsak till t ex allvarlig lunginflammation)

a Utvecklingen av T-, B-lymfocyter och antikroppar innefattar proces-
ser dar DNA-reparation ingar. Nar DNA-reparationen inte fungerar
adekvat, som vid AT, stors utvecklingen av T-, B-lymfocyter och an-
tikroppar, och detta ar mojligen orsaken till bade immunbristen och
den Okade risken for leukemi/lymfom vid AT.

a Ingen av de norska AT patienterna fick gammaglobulin.

-Men en liten grupp AT patienter tycks behdéva gammaglobulin hela
livet. | USA far 10-15 % av patienterna intravendst gammaglobulin. |
Sverige och Norge &r hembehandling med subkutan gammaglobulin
ett alternativ.

-Viktigast att papeka é&r att den allvarliga immunbrist vi sett i laborato-
riefynd sallan Gverensstammer med de tecken pa immunbrist vi sett
hos patienterna, som i de flesta fall har en mild form av immunbrist,
sa Asbjorg Stray-Pedersen.

Asbjorg Stray-Pedersen informerade ocksa om ATM-funktionen nar
det uppstar skador i arvsanlagen och om arftlighet.

-Ett defekt ATM-funktion kan leda till immunbrist, leukemi/lymfom,
stralningsskador samt neurodegeneration, d v s nervcellerna forstors.

Alfafetoprotein, ett protein som ar viktigt under fosterlivet, ar forhojt
vid flera sjukdomar exempelvis levercancer, men ocksa vid sjukdomar
hos foster.
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-Proteinet produceras i leverceller och levercellerna ar troligen skada-
de vid AT. En uppgift proteinet har ar att binda och transportera ome-
ga 3-fettsyror. Ocksa vid nagra andra AT-liknande tillstand stiger alfa-
fetoproteinet.

ATM och skador pa nervsystemet. Typiskt for AT ar:
a lillhjarnedegenerering (forstéring av lillhjarnan)
o andra tecken pa skador i centrala nervsystemet

ATM och behandling:

Forskning med neuronala stamceller &r lovande, men fortfarande lar
det dr6ja lange innan behandling med stamceller blir mgjlig.
Behandling med Kkatalytiska antioxidanter kan reducera/begrénsa
DNA-skadorna.

-Naturliga antioxidanter finns i olika matvaror. Ett forskningsprojekt
har just startats i Norge dar barn med AT varje dag far kosttillskott
med 10 ml sélolja, 10 ml osockrad blabarsaft och 3 dl juice med hogt
innehall av antioxidanter. Antioxidativ kapacitet méats i blodprov fran
patienterna, som tas fore behandlingstart, efter ett halvt ar och efter ett
ar med kosttillskott.

Ogonrorlighet och 6gonrorelser vid AT

Professor Jan Ygge, S:t Eriks dgonsjukhus, Stockholm, informerade
om 6gonrorlighet och égonrorelser i allménhet och vid AT i synner-
het.

Foljande skal finns det, enligt Jan Ygge, att studera 6gonrérelser:

a ogonmuskler har ingen strackreflex

a olika typer av 6gonrdrelser har olika funktion

a olika typer av 6gonrorelser styrs av olika, anatomiskt skilda delar av
nervcellssystemet

a patologiska (sjukliga) 6gonrérelser pekar ofta mot en specifik plats i
hjarnan

a ggonrorelser kan registreras relativt enkelt

For att fa en bra synskarpa kravs det att man har en god bildstabilise-
ring pa nathinnan.

-Vi ser skarpt i den s k gula flacken (fovea) pa nathinnan. For att kun-
na uppfatta exempelvis en bild kravs det att man flyttar 6gonen fram
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och tillbaka 6ver bilden, eftersom vi ser skarpt endast inom en halv
grad. For att inte fa synskador kravs det ocksa att vi rér 6gonen med
en hastighet av minst fem grader/sekund. For att se bra kréavs det sale-
des att man kan rora 6gon pa ett bra satt. Nar vi laser en text kravs det
t ex att vi flyttar 6gonen i sma hopp fram Gver textraden, sa Jan Ygge.

For att se bra krévs det, forutom hog upplésning i gula flacken att
man kan fixera i gula flacken

a nér vi ar stilla

o ndr vi ror oss och foremalet &r stilla (vestibulart utlosta dgonrorelser,
d v s utlésta av innerdrats organ)

a nér objektet ror sig (i sidled och langsled)

-Dessutom krévs det for att vi ska se bra att vi kan flytta fixationen
mellan olika objekt, viljeméassigt gora s k sackader/mikrosackader.

For att kunna halla blicken stilla nar huvudet eller kroppen ror sig an-
vander vi 0ss av synen, somatosensorik (stimuli i hud och inre organ)
samt av balansorganet i 6rat.

-Balansorganet i orat innehaller bl a tre baggangar i olika riktningar
och dessa baggangar kan i sin funktion jamforas med vatten i slangar.
Baggangarna samspelar med 6gonmusklernas dragriktning.

En extremt snabb reflex dr den s k VOR-reflexen som kan fixera f6-
remal med blicken trots att vi vrider huvudet. Med hjalp av OKN (op-
tokinetisk nystagmus) kan vi stabilisera blicken vid utdragen rorelse,
som vi anvander nar vi exempelvis star pa ett tag i rorelse och stabili-
serar blicken pa féremal som passeras.

Hjarnans kontroll av 6gonrérligheten

Hjarnans kontroll av 6gonrorligheten &r egentligen olika kontroller.
-Beslut i hjarnan att exempelvis titta dit eller titta dit sker pa olika
stallen varifran det sedan utgar impulser till hjarnstammen att flytta
ogat med viss kraft beroende pa var dgat star. Doseringen av kraften
skoter lillhjarnan om. Blickriktningscentrum avgdr om det ska dras
mer eller mindre i den ena eller andra muskeln, sa Jan Ygge.

Fel i systemet kan uppsta i lillhjarnan eller i innerorat
Barn med AT har genomgatt en s k okulomotorundersokning i ett
samarbetsprojekt mellan Jan Ygge och Ruth Riise.

-Vi har gjort kliniska undersdkningar vid tre tillfallen mellan 1999 -
2003. Da har okulomotorbeteendet (6gonrorelsebeteendet) videofil-
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mats och registrerats med inriktning pa fixation, sackader och foljero-
relser.

I de kliniska undersokningarna har ingatt

o huvudhallning,

o nystagmus

a skelning

o fixationsférmaga

o sackadformaga

o foljerdrelseférmaga

a VOR

o konvergensformaga (korsning pa néra hall)

-Vi har anvant den s k IR-metoden (infrarédmetoden) for att registrera
snabba forlopp. Metoden ar enkel att anvanda, ger hdg upplosning,
kan anvandas pa barn och ger inga obehag for patienten. Nackdelarna
ar begransat matomrade och samre synfalt for vertikala 6gonrorelser
an horisontella. Metoden kan heller inte registrera torsion (vridning
kring langdaxeln).

De kliniska undersokningarna visade

a att sackader bryter fixationen

a att barnen flackar fram och tillbaka med 6gonen

o att nystagmus ar ovanligt, ssk hos unga patienter (yngre &n 10 ar)

a att sackaderna hos AT-barnen hade forlangd latens, ibland med flera

sekunder, mer vid auditiva stimuli &n visuella

o apraxi, ofromaga att utfora rérelser, bade horisontella och verikala

a var trappstegsformade sackader var vanligt forekommande

o normala hastighet och normalt avstand vid ofrivilliga sackader

o generellt svart att utfora foljerorelser

a catch-up-sackader, ett sétt att komma ikapp efterslapningar

a vestibuléra (viljestyrda) dgonrorelser

-normal VOR, d v s fixera féremal med blicken trots att vi vrider
huvudet

-ofta daligt svar pA OKN-stimuli, d v s att stabilisera blicken vid ut
dragen rorelse

-ofta oférmaga att undertrycka VOR med fixation

-Detta tyder pa att hjarnstamsneuron som styr dgonrorelsekontrollen
fungerar bra. Normal VOR tyder ocksa pa fungerande hjarnstamsneu-
ron. Sackad- / foljerérelsedysmetri tyder pa lillhjarneskada. Basala
ganglierna (grd substans i storhjarnans nedre del) ar troligen ocksa
involverade vid AT da dgonrorelseproblemen ibland liknar dem vid
Parkinsons sjukdom och Huntingtons sjukdom, sa Jan Ygge.
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Ogonsymptom vid AT

Overlakare Ruth Riise, Rikshospitalet, Oslo, informerade om 6gon-
symptom vid AT.

-AT ber6r, som namnts, flera organgrupper. Férutom centrala nervsy-
stemet, hud/slemhinnor och immunsystemet ar ocksa égonen paverka-
de. Ogonsymptom ingéar ocksa primart nar diagnosen stalls, sa Ruth
Riise och gjorde en snabbrepetition av symptom och genetik vid AT.

Nar barnen med AT ar fyra-fem ar kan man ofta se de forsta tecknen
pa 6gonsymptom i form av forandrat utseende pa vitorna, som ofta
felbehandlas som infektion eller allergi.

-Nar barnen ar ungefar 5-6 ar ar karlen i 6gats bindhinna/hornhinna
alltid vidgade (telangiektasier) och fortatade och darefter ar det inget
tvivel om att det ar frdga om AT. Den har tydliga forsamringen med
for mycket nerver och blodkarl, frdmst i den ljusexponerade delen av
hornhinnan, provoceras av ndgonting mer an enbart ljusexponering
och vi vet inte vad som &r orsak och vad som ar verkan, sa Ruth Riise.

Inget av de tio barn med AT som Ruth Riise tréffat har normal for-
flyttning av 6gonen.

| de studier Ruth Riise arbetat med har man inte kunnat se nagon over-
ensstammelse mellan typ av mutation och symptom.

Sammanfattningsvis nar det galler AT och 6gonsymptom galler fol-

jande:

o 9gonproblemen startar i 3-4 —arsaldern

o huvudkast &r inte vanligt forekommande

o telangiektasier visar sig i 4-5 arsaldern

a k&rl och nerver i bindhinnan har normal uppbyggnad, men &r for
manga

a ljuskénslighet &r vanligt forekommande

-Vad som é&r lite markvardigt ar hur bra barnen I6ser de problem de far

med synen, sa Ruth Riise.
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Frida och Kajsa idag

Varken Frida eller Kajsa har fatt forsamrad syn, men bada ar ljuskéns-
liga och maste ha solglasdgon utomhus. Ingen av dem gar i skolan
langre, undervisningen sker hemma. Bada far tata besok av vanner och
skolkamrater.

-Men trots det sa ar de varandras béasta vanner och har enormt stort
utbyte av att ha varandra, att veta att de har samma sjukdom. Nar Fri-
da var som sjukast visste hon om att hon kanske skulle dd. Vi pratar
mycket om doden och svarar arligt pa flickornas fragor. Trots sin
sjukdom planerar bade Frida och Kajsa att gifta sig och skaffa barn.
De tror sig inte om att kunna féda egna barn, men hoppas kunna adop-
tera barn.. Detta ar nagonting vi pratar helt 6ppet om och det tycker vi
att man ska gora. Men den uppfattningen delas inte av alla och da kan
det bli valdigt jobbigt, sdger Susanne.

Ett halvar efter Fridas cancerutredning for tva ar sedan fick en famil-
jens tre hundar valpar och det medférde att Frida fick ny livsgnista.
-Hon fick nagonting att engagera sig i och ta hand om och genast
madde hon mycket battre. Valparna skankte hon sedan till vanner och
bekanta, andra sjuka barn och vuxna. Snart &r det dags for en av de
andra hundarna att valpa och det blir en stor héndelse i familjen, sager
Stephan.

For ett halvar sedan slutade Kajsa ocksa att ga och numera anvéander
hon béde rullator och rullstol. Bada &r inskrivna i habiliteringen och
numera far familjen de hjalpmedel man behover.

-Men sa har det inte alltid varit. Nar Frida var sa sjuk for tva ar sedan
kom man hit och plockade med sig alla hennes hjalpmedel, rullstolar
och alltihop. Detta blev en svar chock for oss och det kandes som om
allt hopp togs ifran oss. Senare, nar Frida blev battre, fick vi tillbaka
en del hjalpmedel, séger Susanne.

Var tredje vecka besoker Frida och Kajsa barnkliniken och en gang i
halvaret barnhabiliteringen. De behandlas bada med Gammagard®
och Neupogen® samt antibiotika.

-Frida far ocksa morfin och akupunktur som smartlindring. Nu provar
vi ocksa att ge dem antioxidanter i form av blabar och kosttillskott i
form av Omega-3. Sjukgymnasten har gjort ett sjukgymnastiskt tra-
ningsprogram som Stephan och jag anvander med flickorna. Med
kyrkans diakon och en mycket bra vaninna till mig kan vi prata om
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viktiga livsfragor och om doden och det kéanns alltid mycket bra, sager
Susanne.

Bada flickorna har bérjat fa 6gonsymptom av den typ som beskrivits
tidigare i nyhetsbrevet.

-De tittar inte direkt pa foremalet for sitt intresse utan nagot vid sidan
om, vilket ju beror pa degenereringen i gula flacken. Bada ar mycket
intellektuellt intresserade och &lskar nér vi laser bocker for dem och
garna da med amnen som grekisk mytologi och egyptologi. De vill
ocksa garna prata om sadant som har med pubertet och forpubertet att
gora, forédlskelser, killar och tjejer osv, sdger Susanne.

Sjukgymnast, docent Eva Beckung, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade om sjukgymnastik

-Jag har for avsikt att informera om sjukgymnastens roll, normal r6-
relseutveckling hos barn, motorisk kontroll, sjukgymnastisk arbets-
process, undersokningar och tester, sjukgymnastiska insatser i form av
bl a processinriktad, alternativt uppgiftsinriktad tréning. Jag har inte
traffat fler an tva barn med AT. Visserligen &r det viktigt med diagnos,
men jag tror att det finns mycket att vinna pa att utgar fran de problem
barnen har och utifrdn dem bestdamma vad som bor tréanas/inte tranas.

Sjukgymnastens roll beror mycket pa om det ar fraga om insatser i
akutsjukvarden, da det oftast ar fraga om korta kontakter med barnet,
eller om det ar frdga om kroniska sjukdomar, dar sjukgymnasten ofta
spelar en mycket viktig roll.

-Vid kroniska sjukdomar anvander sig sjukgymnasten av kunskap om
hur barn i allméanhet utvecklas grov- och finmotoriskt i olika aldrar
och jamfor det med vad varje barn kan som kommer till oss. Efter
undersokningar och tester foreslar vi olika traningsprogram eller akti-
viteter, sa Eva Beckung.

Sjukgymnastik for barn och ungdomar innebér bl a insatser for att

a forebygga funktionshinder

o forutse hur skador och sjukdomar kan paverka den motoriska
utvecklingen

a trdna nya funktioner

a trana forlorade funktioner

a kompensera for forlorade funktioner

a lara ut kroppsmedvetenhet

a lindra smarta
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@ prova ut hjalpmedel

Normal rérelseutveckling hos barn innehaller bl a

o att uppna postural stabilitet, bl a finna tyngdpunkter och balans

o att utveckla handens manipulationsférmaga

a huvudbalans

a stabilitet i armarna, upp i sittande

a okad motorisk variation

o att ga

-Motorisk kontroll kraver samverkan mellan olika sinnen och organ.

Nér vi traffar ett barn med motoriska funktionshinder undersoker vi
barnet och ser hur det kan rora sig. Motoriken testas med nagot lamp-
ligt motoriskt test. Det ar da inte bara en fraga om att klara av att gora
vissa saker. Vi tittar ocksa pa hur barnet gor olika saker, sa Eva Beck-
ung.

| den motoriska beddmningen, som sker med hjélp av undersdkning-
ar och tester, ingar:

o grov- och finmotorisk utvecklingsniva

a motorisk kvalité

o muskeltonus, rorelsemonster

a undersokning av skelett, leder och rygg

o barnets aktivitetsniva bestams

o uthallighet

Den sjukgymnastiska bedémningen leder fram till en rapport som ska
ligga till grund for en behandlingsplanering och sjukgymnastiska
insatser.

-1 den planeringen tar vi hansyn till kortsiktig och langsiktig malsatt-
ning med tréningen, vilka resurser som finns for traningen, t ex forald-
rar, daghemspersonal mm. Vi planerar sedan traningen utifran de pro-
blem som barnet har i vardagen och tranar sadant som féraldrar och
barn tycker &r viktigt och meningsfullt. Det kan bli fraga om individu-
ell traning och traning i grupp. Det galler att fa de motoriska aktivite-
terna att bli naturliga och roliga for varje barn och med rimliga mal-
séttningar.

Behandlingen/traningen ska paminna om lek, men ha en bestamd me-
ning.
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-Stark det barnen redan kan! Lat dem gora delar av programmen sa
lange de sjalva tycker det ar roligt! Forsok hitta barnens egen niva och
trana inte till varje pris. Forstark de framsteg barnen gér genom att ge
mycket uppmuntran och berém, sa Eva Beckung.

Exempel pa sjukgymnastiska insatser ar:

a traning, individuellt/i grupp

o utprovning av ortoser och skenor

a andra hjalpmedel

a delegering av vardaglig tréning

o foresla lampliga anpassade fysiska aktiviteter
a ha kontakt med daghem, fritidshem, skola

Eva Beckung gav déarefter mer konkreta forslag hur man kan tréna
positionering, d v s hur man placerar barn i olika positioner for att
starka och utveckla formagor.

-For att sitta bra behover barnen ofta anpassade stolar och for dkad
delaktighet kan manga behdva bra stahjalpmedel. Rullstolar och rulla-
torer kan vara bra hjalpmedel vid forflyttningar, men kan innebara ett
dilemma hur man ska géra om man samtidigt vill att barnet ska ga sa
mycket som mojligt sjalv.

Eva Beckung gav ocksa exempel pa olika aktiviteter for rorelsetra-
ning.

-Det finns mycket man kan gora for att forbattra exempelvis ledrorlig-
het och andning. Men det ar ocksa viktigt att da vara uppmarksam pa
tecken pa smarta eller muskelspanningar. Barn brukar visa om de
tycker att det blir for mycket och det ska man respektera, sa Eva
Beckung.

AT och skolaspekter

Synpedagog Eivind S. Sverre, Huseby kompetenscenter, Oslo, infor-
merade om AT och skolaspekter.

-Jag har arbetat och intresserat mig sérskilt for gruppen barn med syn-
problem, som varken &r blinda eller synsvaga. Sedan 1985 har jag
testat barn med lassvarigheter och redan franborjan ville jag kopa in
ett instrument for att registrera dgonrorelser.1993 traffade jag det for-
sta barnet med AT, som da var nagonting helt nytt for mig. 1999 star-
tade vi projektet for att titta narmare pa och beskriva de behov grup-
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pen med AT hade. Det gav mojligheter att kdpa in instrumentet (Eye
Trace 300X) for att registrera 6gonrdrelser.

| fylkene Hedmark (dar Sverre bor) och Opland bor tillsammans cirka
8 % av Norges barn och ungdomar och 63 % av alla kdnda barn och
ungdomar med AT (7/11).

-Det har bidragit till mitt intresse for gruppen. 1999 uppréttades ett
program med beskrivning av AT, diagnoskriterier, behandling och
pedagogiska konsekvenser. Det var ett samarbetsprojekt mellan nagra
institutioner i Norge och professor Jan Ygge, Karolinska Institutet i
Stockholm, sa Eivind S. Sverre.

| projektet anvéndes det svenska instrumentet for att méata 6gonmoto-
rik.

-Vi var bl a intresserade av att fa veta hur stor betydelse funktions-
hindret med minskade mogjligheter att kontrollera 6gonrérelserna
medforde. Vi ansag ocksa att det var vardefullt att kontrollera om inte
las- och skrivsvarigheter ocksa kunde ha med 6gonmotoriken att gora.

I undersokningen registrerades fixering, sackader, foljerérelser och
optokinetisk nystagmus (se kapitlet Ogonrérelser, égonrérlighet)

Resultaten av undersokningen, dar 7 barn med AT ingick, visade bl a
att

a 4/7 hade spontan nystagmus

a inget barn klarade av att med jamna dgonrorelser folja de rorliga
dockor man anvénde i testet

a sackaderna var avkortade och med forsenad reaktionstid

a optokinetiska rorelser blev enbart registrerade i korta sekvenser och
inte alls hos fyra av barnen

a de yngsta barnen hade den bésta kontrollen av gonmotoriken

Avvikelserna i den motoriska kontrollen kan innebéra att barnen
a blir fortare trétta

o generellt har svart att lasa

o att uthalligheten blir begréansad

o darmed far svarigheter att forsta innehallet i den text de laste

-For att lasa en text kravs det att man klarar en viss mangd svarigheter
pa ett bra satt. Har man stora problem med dgonkontrollen &r det vik-
tigt att man undanrdjer sa mycket som majligt av andra faktorer som
paverkar lasning, exempelvis stora klasser som gor det svarare att
koncentrera sig, somnbrist, dalig metodik, lag sjdlvkansla, socio-
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emotionella problem, tillkortakommanden i mojligheten att uppfatta
strukturer i talsprak, sa Eivind S. Sverre.

Nér det géller AT och skolvardagen anser Eivind S. Sverre att barnen
med AT far lara sig vad andra barn far ldra sig, men inte pa bekostnad
av en positiv vardag med vanner och kamrater. Bland funktioner som
inte alls, eller bara i liten grad drabbas vid AT &r:

a orienteringssynen

a k&nna igen och se det som forvantas i naturliga dagliga sysslor

a hora det som sdgs i exempelvis klassrummet

Efterhand far barnen med AT en reducerad kognitiv niva, d v s de far
svarare att lara sig nya saker jamfort med sina jamnariga kamrater.
Detta kan bl a bero pa 6kade svarigheter med 6gonmotoriken, hand-
motoriken och att tala. De far en reducerad lungkapacitet, svarare att
ata osv. Tidiga test visar aldersadekvat kognitiv formaga. Darefter
sker en forandring vilket medfor att andra aktiviteter tar mer kraft och
energi och barnen blir alltmer borta fran undervisningen i skolan.
Konditionen forsamras, likasa somnen och den intellektuella kapacite-
ten sjunker.

Nér forsdmringen tilltar behéver barnen alltmer tillrattalagd undervis-
ning.

-1 Norge har vi ingen sérskola, endast grundskola och gymnasium for
alla barn. For nagra ar sedan gjorde vi en helomvandning och organi-
serade en skola for alla. Den politiska ambitionen &r att grundskolan
skall forstarkas med den pedagogiska kompetens som behdvs. Vilka
forstarkningar som behévs bestams av ett specialpedagogiskt/psyko-
logiskt team (PP-center) som kan begéra extra stod i form av special-
kompetens fran ett statligt specialpedagogiskt stodsystem. For barn
med stora specialpedagogiska behov utformar PP-centren en sakkun-
nig vardering som beskriver stodbehovet utifran varje barns speciella
behov. Trots detta blir det stod varje enskilt barn far praglat av kom-
munernas ekonomi.

-Jag vet att det finns barn med AT i Sverige som gar i sarskola och det
anser jag vara helt fel. Det &r inte ratt att sdtta samman dem med barn

med utvecklingsstorning.

Det finns flera fordelar med att barn med AT gar i vanlig grundskola:
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o om barnen har de ratta hjalpmedlen kan de vara ute med jamnariga
barn i bostadsomradet och da ar det viktigt att de ocksa kan vara till-
sammans under skoltid

o barn med AT hor normalt och kan félja undervisningen bara de far
de rétta hjalpmedlen, t ex dator med integrerad las-TV, och det peda-
gogiska stod de behdver

o att fa vara i en miljo med icke funktionshindrade barn gynnar deras
utveckling

o barn med AT tycks trivas bra med att ga i vanlig grundskola

-Barn maste inte alltid deltaga aktivt i alla lekar och aktiviteter for att
kénna tillhdrighet, sa Eivind S. Sverre.

-1 sanningens namn ska anda sagas att det ar stora skillnader fran skola
till skola hur val man tillrattalagger undervisning och aktiviteter s att
exempelvis barn med AT ska ké&nna sig likvardig. Men sarskolan &r i
vilket fall inget alternativ for de har barnen.

Alla norska barn med AT, eller andra funktionshinder, gar saledes i
vanliga grundskoleklasser och far dar mycket extra hjalp av specialla-
rare och assistenter.

Social inkludering ar ett huvudmal for en skola for alla. Det forutsat-
ter larare som inte &r osékra eller inkompetenta och att elever med
exempelvis AT accepterar sig sjalva som de ar.

-Skolan maste ocksa ha en formaga att tillrattaldgga lagom mycket,
satta granser och ha forvantningar som ar moéjliga att uppna, sa att
barnet kdnner att det tas pa allvar.

Barnet med AT har ocksa hjalp av att identifiera sig med andra barn
med AT och tidigt vénja sig vid att anvanda hjalpmedel.

-For att barnet med AT ska acceptera sitt funktionshinder, och vad det
medfor, kravs det bl a att barnets narstdende har bearbetat sin egen
sorg, accepterat faktum och skaffat sig god kunskap om AT.

Faktorer som gynnar social utveckling och inkludering ar bl a:

a inte for stora klasser

a ge mojlighet till forutsagbarhet

o ge sarskild information om teman som de andra eleverna arbetar
med

o fadderarrangemang for rasterna

a uteaktiviteter som alla elever klarar
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a tidig introduktion av rorelsehjélpmedel, t ex en rullstol som &r mer
lik en fyrhjuling an en rullstol, for att undvika att barnen hamnar utan-
for gruppen.

-En rullstol som ser ut som en fyrhjuling fungerar som lockbete.

o utga fran barnets starka sidor

a mojligheter for elever med funktionshinder att vara battre forbered-
da pa aktiveter, genom exempelvis tid for extratraning

o undvika att assistenter hamnar mellan barnen med funktionshinder
och deras kamrater

-Social inkludering ar svarare om barnet med funktionshindret har
begransade sociala fardigheter och ”sociala antenner”, d v s svarighe-
ter att stta sig in i andra kamraters situation. Barn med AT kan ut-
veckla “sociala antenner” men detta blir svarare om barnet har liten
acceptans for det egna funktionshindret, sa Eivind S. Sverre.

De speciella forsamringar som kommer efterhand vid AT innebér bl a
reducerad uthallighet och koncentrationsformaga. Sjukdomen kraver
mer energi for gangfunktion, kropps- och huvudkontroll, skrivning
och lasavkodning.

-Det finns mycket man kan goéra for att for att underlatta for barnen
med AT, t ex finna ut elevens starka och svaga sidor, kartldgga ele-
vens intressen, gora ett dagschema for varje veckodag. Det &ar ocksa
viktigt att undvika situationer som kan skapa otrygghet och angest.
Det finns ocksa mycket lararen kan gora for att tillrattalagga undervis-
ningen, t ex olika program for att trdna helordslasning, forstoring av
skriften nar barnet anvander hjalpmedel sdsom dator och las-TV, sa
Eivind S. Sverre.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlakare Gunilla Klingberg och logoped Lotta Sjégreen Mun-
H-Center, Goteborg, informerade om funktioner i och kring munnen.

Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt (ror mun och ansikte) kun-
skapscenter for sédllsynta diagnoser, samt nationellt resurscenter for
orofaciala hjalpmedel (trdning och stimulering av oral motorik, &ta
och dricka, munhygien/munvard, tandbehandling).

- | 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 dta. Bettavvikelser, dregling och
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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
munhalsovard, munfunktion och tandbehandling vid exempelvis atax-
ia telangiektasia.

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

Vanligt forekommande orofaciala problem vid AT ror
g munmotoriken, som kan ge

- problem att ata

- problem med kommunikationen, t ex att tala
-dregling

-Vi har inte sett nagonting som &r sarskilt typiskt i munnen hos barnen
med AT, forutom att det kan forekomma telangiektasier i munhalan.
Barnen har ocksa ofta behov av extra tand- och munvard.

De munmotoriska problemen beror pa svarigheter att koordinera mun-
rorelserna vid andning, svéljning och tal samt nedsatt muskelstyrka.
-De svaga musklerna i exempelvis lapparna gar att trana med mun-
skarm. Logoped eller talpedagog kan hjélpa till att lagga upp ett
munmotoriskt tréningsprogram. Ca 5 minuters daglig tréaning ar bra
for att halla musklerna i trim.

Nyhetsbrev nr 252 © Agrenska 2005 25



Syskonrollen

Ataxia telangiektasia

Det finns ocksa en hel del hjalpmedel som underlattar att ata, dricka,
kommunicera och skota tand- och munvarden.

- Manga barn med ovanliga diagnoser behover specialisttandvard och
da traffa exempelvis en pedodontist (specialist pa barntandvard) eller
en ortodontist (specialist pa tandreglering). Barnets ordinarie tandléka-
re kan skriva en remiss till specialisttandvarden och sedan kan eventu-
ell behandling skotas av barnets tandldkare efter sérskild plan.

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandhalsovarden ar sa bra
att barnen slipper fa hal i tinderna.

-Det stélls i det har fallet sarskilda krav att varden blir sa bra som moj-
ligt eftersom barnen ofta har svarigheter att fa bort matrester mellan
tanderna. Eftersom personer med AT har en ¢kad kanslighet for joni-
serad stralning skall tandréntgen undvikas. Det gor det svarare att
upptacka karies. Darfor ar forebyggande tandvard extra viktig. Regel-
bunden och noggrann tandborstning, i kombination med att man tan-
ker pa vad barnet ater, racker ofta. Men inte sillan behdver barnet
komma till tandvarden oftare, kanske 4-5 besok/ar, for rengoring, po-
lering och kanske plastning av nya tander.

Alla barn och vuxna bor anvanda fluortandkram. Ibland &r det motive-
rat med extra fluor och det kan i sa fall ges i tablettform, som fluor-
skoljning eller fluorlackning.

-Att anvanda antibakteriella I6sningar i munvarden ar en majlighet,
men det bor i sa fall barnets tandlékare ta stallning till.

Sjukskdoterska Andreas Tallborn, Agrenska, informerade pé tidigare
familjevistelser om syskonrollen.

-Vi har p& Agrenska, under manga &r, intresserat oss for syskonens
situation och syskonrollen i familjer med barn med funktionshinder.
Syskonen och deras problem uppmarksammas séllan, darfor att famil-
jen oftast ar sa fokuserad pa barnet med funktionshindret och den fa-
miljesituation detta ger upphov till.

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

-Syskonrelationen &r i allmanhet den relation man har langst i livet.
Hur den ser ut, och vilka problem den medfor, beror pa flera faktorer,
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men diagnosen och dess allvarlighetsgrad spelar stor roll. Men det
finns bade olikheter och likheter i syskonrollen 6verhuvudtaget. Det ar
mycket syskonen uttrycker som ar gemensamt, oavsett syskonets dia-
gnos, sa Andreas Tallborn.

Foljande ar exempel pa vad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-

konsamtalen:

a att bli ”sedd” for den man &r och inte bara jamférd

o att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa

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

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

de egna slutsatser och dessa kan vara mer skrammande an det som &r

verkligt.

a att bli "inslappt” och delaktig, eftersom det &r en familjeangeldgen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

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

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

for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpa till/ slippa hjalpa till

o att fa uppskattning nar man anstranger sig

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

o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

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

a att inte behodva kanna rédsla, k&nna sig hotad eller utsatt

a att kunna ha kamrater hemma

-Inte sallan uttrycker syskonen “svara” kanslor som de forsoker for-
halla sig till sa bra som majligt, exempelvis skam, skuld, oro, rattvi-
sa/oréttvisa, bekymmer/omsorg, kréankningar. Syskon vill ofta prata
om hur det blir ”sedan”, néar fordldrarna inte finns i livet langre. Ut-
markande ar ocksa den oerhort starka lojaliteten syskon kanner for den
egna familjen och for syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn.

| slutet pa familjeveckan informeras foraldrarna allmant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foréldrar kan forhalla sig
till syskonsituationen.

-Det handlar da oftast om de ndamnda fragorna. Manga syskon uttryck-
er ocksa stor gladje och tillfredsstallelse med att fatt traffa andra sys-
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kon i samma situation, att fatt dela bekymmer och gladje med syskon
som forstar utan en massa forklaringar.

Sjukskoterska Lotta Thomasson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade pa en tidigare familjevistelse om
”Barnens Bok”.

-Barnens Bok ér ett litet och behandigt fotoalbum som innehaller in-
formation om barnet och barnets funktionshinder. Meningen med bo-
ken, som egentligen ar ett arbetsmaterial som foraldrarna fyller i med
uppgifter, ar att underlatta for foraldrarna i kontakten med sjukvarden,
kommunen, skolan och andra institutioner som barnet kommer i kon-
takt med.

Den prototyp till Barnens Bok som Lotta Thomasson visade foraldrar-
na kan innehalla

a personliga uppgifter, namn, fodelsedatum, foto, grunddiagnos,
tilldggsdiagnos, dverkanslighet, kommunikationsmetod, 6vriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

a barnets mediciner, aktuella mediciner, styrka, dos, vem som ordi-
nerat dem, hur de ska intas, mm

a barnets mat, vad barnet &ter/inte &ter, hur mycket, mag-tarm-
problem

a specialbehandling, ex RIK

a hjalpmedel, ex stol, korsett, tippbrador, séng, sdngutrustning mm

a skola, personlig assistent, gruppbostad, vad barnet tycker om att
goral/inte gora, habiliteringsteam, viktiga telefonnummer, fler fo-
ton, osv

-Barnens Bok har jag tdnkt mig som en ldnk mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foraldrarna vill férmedla och istéllet for att sjalva alltid behdva
beratta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de dverldmna bo-
ken till personal som barnet méter. Boken ska darfor alltid vara dar
barnet ar och bor hallas aktuell av foraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte ar nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.
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Information fr&n Agrenskas barnteam

Samhallets stod

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, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sager Astrid Emker.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade pa tidigare familje-
vistelser om samhallets stod och inledde med att informera om lag-
stiftning for alla (Lagen om allméan 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 foraldrarna att ta reda pa vilken hjalp
som dr mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.
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-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stod 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 hjélpa 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 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

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.

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 &ndrar standigt i lagarna och inte
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar férandras utan
att detta framgar tydligt. Bast dr 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. Avsi-
ketn med LSS &r att ge ménniskor med funktionshinder maéjlighet att
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leva som andra. Ansokan 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 utvecklingsstérning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.

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

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

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

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avldsarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

a pbostad 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 stod och hjalp.

| varje enskilt fall gors en individuell bedémning av LSS-hand-
laggaren i kommunen.
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-Som ansokande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig noja 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 samhallets stéd. Den heter "Rattig-

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

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

Information fran forsakringskassan

Gunnel Hagberg fran Forsékringskassan, Goteborg, informerade pa en
tidigare familjevistelse om de ekonomiska stdd familjer som har barn
med funktionshinder kan fa fran forsékringskassan, d v s vardbidrag,
handikappersattning, bilstod, personlig assistans och tillfallig férald-
rapenning.

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

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (98 500 kr/ar,
2005), tre fjardedels (73 875), halvt (49 250) och en fjardedels
(24 625). 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-
ménna kommunikationsmedel.

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

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stdd som ger personen med
funktionshinder rétt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
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
barn har ocksa ratt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis fordldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Gunnel Hagberg.

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

Frambu, center for sallsynta funktionshinder
internetadress: www.frambu.no
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artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.lakartidningen.se

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

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

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)
Internetadress: wwwa3.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/searchomim.html

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Professor Anders Fasth

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031-343 40 00

Dr Asbjorg Stray-Pedersen
Rikshospitalet
Barnekliniken

N-0027 Oslo

Norge

Tel: 0047 2307 5564

Overlékare Ruth Riise
Rikshospitalet
N-0027 Oslo

Norge

Tel: 0047 2307 0000

Professor Jan Ygge
S:t Eriks 6gonsjukhus
Polhemsgatan 50

112 82 Stockholm
Tel: 08- 672 36 62

Docent/sjukgymnast Eva Beckung
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg
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