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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma dia-
gnos, i det hér fallet Diamond-Blackfans anemi. Familjevistelser med
den diagnosen har arrangerats pa Agrenska 1995 och 2006.

Under en familjevistelse ar fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas dd omhand av sarskild personal. Faktainne-
hallet fran forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har foreldsarna
mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortldpande i samarbete med
forelasarna, antingen till vissa delar eller i sin helhet. For att illustrera
hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn med
sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer

till forelasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven aven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
Foljande foreldsare har medverkat vid framstéllningen av detta ny-
hetsbrev: Professor Niklas Dahl, Uppsala, professor Anders Fasth,
Goteborg, overlakare Gunnar Skeppner, Orebro, professor Goéran
Elinder, Stockholm, sjuskdterska Christina Wahlstedt, Stockholm,
sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Goteborg, sjukskdterska
Lotta Thomasson, Géteborg, specialpedagog Astrid Emker, Gote-
borg, socionom Anna Lindfors, Goéteborg, socialpedagog Patrik
Sjogren, Goéteborg, handlaggare Gunnel Hagberg, Goteborg.
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Diamond-Blackfans anemi

Inledning och historik

Genetik och klinik

DBA ér en blodsjukdom som innebar att patienten har en brist pa roda
blodkroppar. Orsaken &r en nedsatt produktion av rdda blodkroppar,
men en kontinuerlig forstorelse av réda blodkroppar kan ocksa bidra.
Resultatet blir ett lagt blodvarde, Hb. En del av barnen fods med det
laga blodvardet. Hos de flesta diagnostiseras sjukdomen fore 1 ars
alder.

DBA forekommer i alla lander pa jorden. | Sverige fods i genomsnitt
ett barn/ar ( ~1/100 000).

Tva amerikanska ldkare, Diamond och Blackfan, fodda kring sekel-
skiftet, beskrev 1938 fyra barn med likartade symptom. Da hade ytter-
ligare en amerikansk lakare, vid namn Joseph, nagra ar tidigare gjort
samma iakttagelser pa tva syskon. Darfér namns ocksa hans namn
emellanat i samband med DBA

Blodtransfusioner var lange den enda behandling sjukvarden kunde
erbjuda patienter med grav anemi (blodbrist) i denna form. En kana-
densisk lakare fann pa 1950-talet att 66 % av patienterna med DBA
var kénsliga for steroider (kortison). For de dvriga som var steroidre-
sistenta, samt for de som krévde en mycket hdg dos kortison, var blod-
transfusioner lange den enda behandlingen. Forst pa 1970-talet blev
det mojligt att géra benmaérgstransplantationer.

Idag &r begreppet benmargstransplantation ersatt med hematopoetisk
stamcellstransplantation eftersom man inte langre anvénder enbart
benmadrg som transplantat. PGD, Preimplantatorisk Genetisk Diagnos-
tik, ar ocksd en majlighet att fa ett friskt barn, som i sin tur dessutom
kan donera benmarg till ett &ldre syskon. Detta behandlingsalternativ
ar under utveckling, men redan etablerat i flera lander.

Professor Niklas Dahl, Akademiska sjukhuset, Uppsala, informerade
om genetik och klinik vid DBA. Niklas Dahl arbetar bade som klinisk
genetiker, forskare och larare for vardpersonal och lakarstuderande.
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Diamond-Blackfans anemi

(I klinisk genetik, som &r en egen specialitet sedan 1992, ingar labora-
torieanalys med bl a kromosomanalys och DNA-analys, diagnostik av
arftliga sjukdomar, information och genetisk végledning)

-Jag ar inte behandlande lakare, men traffar féraldrar och barn med
exempelvis DBA, for att forklara orsaken till sjukdomen och hur stor
aterupprepningsrisken ar. Pa stora internationella moten traffar jag
minst en gang om aret kollegor, forskare och kliniker, fran hela varl-
den och utbyter erfarenheter. Tillsammans med nagra av dessa kolle-
gor har jag varit med och skrivit en artikel som sammanfattar all aktu-
ell diagnostik och behandling vid DBA. Den artikeln, som har rubri-
ken ”Barnhematologi” och ska publiceras i en medicinsk tidskrift till
hosten, kan anvandas som ett slags vardprogram/ribba for hur barn
med bl a DBA kan diagnosticeras och behandlas, sa Niklas Dahl.

Arftlighet

Foraldrarnas arvsmassa blandas vid befruktningen sa att det komman-
de barnet far lika delar arvsmassa fran mamman och fran pappan.

-Det befruktade &gget delar sig i flera celler med identisk arvsmassa
placerad i vart och ett av cellernas cellkdrnor. Arvsmassan (DNA),
som &r uppdelad pa 23 kromosomer i dubbel uppsattning, ar nyck-
eln/koden fér méanniskans hela tillblivelse och funktion. Kromosomer-
na ar numrerade fran 1-22, (i dubbel uppséttning) plus kdnskromoso-
merna XX for flickor och XY for pojkar. Varje kromosom bér ett stort
antal anlag (gener)

| generna finns sedan all information som behdvs for att styra bildan-
det av alla de proteiner kroppen behdver.

-Processen att omvandla DNA till protein sker i sérskilda strukturer,
ribosomer, inne i cellernas s k cytoplasma. Cytoplasman ar en del av
cellerna mellan cellkdrnan och cellmembranet. | varje cell stangs eller
satts vissa gener av eller pa beroende pa vad som ska produceras.
Stamceller, déremot, ar inte programmerade (differentierade) och kan
fas att bilda exempelvis en mogen blodcell, sa Niklas Dahl.

Genetiken, arftligheten, spelar roll i nastan alla sjukdomar en manni-
ska kan drabbas av, t ex omsattningssjukdomar, DBA, ungdomsdiabe-
tes, cancer, hogt blodtryck, hjart- och kérlsjukdomar, osv.

-Genetiken kan ge forutsattningarna for att en manniska ska fa en be-
stamd sjukdom, men darutéver har miljon och hur vi lever ofta bety-
delse fér om och hur sjukdomen ska utvecklas.
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Fel av olika slag uppstar da och da i arvsmassan. Det kan handla om
"stora” fel sasom en extra kromosom som vid Downs syndrom dar
barnen fods med tre kromosomer 21.

-1 andra fall kan det vara nagot mindre fel pa en eller flera samverkan-
de gener. Monogena sjukdomar, daribland DBA, orsakas av en muta-
tion i en enda gen. Men det &r troligt att det finns ytterligare en eller
flera gener som fungerar som modifierande faktor, d v s lindrar eller
forvérrar symptombilden.

Vid DBA racker det att fa den skakade genen i enkel uppsattning for
att man ska fa sjukdomen. Vid familjar nedarvning inom en familj har
den ena foraldern sjukdomen (10-20 % av fallen), men ibland med sa
milda symptom att den aldrig har diagnosticerats. Eftersom samma
foralder har en frisk gen ar risken att barnet ska fa den sjuka genen 50
% vid varje graviditet.

-Desto vanligare ar det emellertid att felet uppstar spontant i en sper-
mie eller &ggcell innan befruktningen (80-90 % av fallen). Personer
med samma genfoérandring har sallan exakt samma symptom och hel-
ler inte samma allvarlighetsgrad, trots att genfdéradndringen &r den-
samma. Varfor det ar sa vet vi inte, sa Niklas Dahl.

DBA orsakas av en skada i en gen pa kromosom 19, den s k RPS19-
genen. Ungeféar 25 % av alla personer med DBA har en mutation i
RPS19. Skadan kan sitta pa olika stéllen i genen.

Diagnoskriterier

Diagnoskriterierna fér DBA ér:

o makrocytar anemi, d v s brist pa réda blodkroppar som ar forstorade
o fa eller inga forstadier till roda blodkroppar i benmérgen

o normal kromosomstabilitet (skiljer DBA fran Fanconianemi)

a andra celltyper i benmargen i stort sett normala

stodjande diagnoskriterier ar:

a RPS19-mutation

a familjehistoria

a forhojt fetalt Hb (fostrets hemoglobin)

o |agt antal retikulocyter (forstadier till de roda blodkropparna)

a medfédda missbildningar t ex kortvuxenhet, ansikte/huvud, tummar,
hé&nder, armar, njurar, urinvégar, hjarta)
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Hanna har DBA

Behandling

Diamond-Blackfans anemi

Hanna har DBA. Nar hon forsta gdngen kom till Agrenskas familje-
vistelse 1995 var hon 7 ar. Hon kom den gangen tillsammans med
pappa Jan, mamma Elisabet och syster Andrea, 14 ar. Brodern Niklas,
22 ar, var inte med pa familjevistelsen. Alla delar av fallbeskrivning-
en, utom kapitlet "Hanna idag” grundar sig pa samtal med Jan och
Elisabet under familjevistelsen 1995.

Hanna, 18 &r, kom ocksa till Agrenskas familjevistelse 2006 tillsam-
mans med pappa Jan. En kortare intervju gjordes da med henne och
hennes pappa och den &r sammanfattad i kapitlet "Hanna idag”.

Elisabets graviditet med Hanna var inte lik graviditeten med Andrea.
-Jag madde mycket samre, blev valdigt stor och hade ont. Dessutom
hade jag laga blodvarden. Innan forlossningen ens borjat kande jag
mig trott, berattar Elisabet.

Forlossningen gick bra, men blev extra jobbig eftersom Hanna hade
navelstrangen runt halsen.

-Hon var mérkbla nar hon foddes, men hamtade sig snabbt. Vi tyckte
att hon sag lite annorlunda ut. Hon var kort och tjock och hade en
marklig kvalitet och farg pa sitt har. Dessutom var hon valdigt blek,
hade alldeles vita naglar och var inte alls lik vara andra barn. Vi miss-
tankte omedelbart att nagonting var fel, sager Jan.

Hanna foddes ocksa med en hoftledsluxation, hoftkulorna var ur led
och darfor fick hon genast en skena som holl héftlederna pa plats.
Hannas HB var normalt. Eftersom hon at bra och gick upp i vikt fick
hon komma hem efter nagra dagar.

Niklas Dahl informerade ocksa om behandling vid DBA.

-1 forsta hand provar vi att ge stereoider (kortison), men undviker att
ge det till barn under sex manader och tvekar att ge det till barn under
ett ar. Varfor kortison fungerar bra for manga vet vi inte idag.
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Diamond-Blackfans anemi

| andra hand, om barnet uppvisar tecken pa kortisonresistens, efter
behandling med hoga doser kortison, dvergar man till blodtransfu-
sioner (se mer om blodtransfusioner i séarskilt kapitel).
-Kortisonresistens kan komma och ga. Det ar darfor inte sakert att
resistensen finns kvar for all framtid. D och da bor man prova att ge
kortison for att se om resistensen avtagit eller férsvunnit.

Mediciner mot biverkningar ingar i behandlingen:

a desferalbehandling mot upplagringen av jarn (se sarskilt kapitel)

a bisfonatbehandling for att motverka urkalkning

-Dessutom ingar i behandlingen regelbundna medicinska kontroller
minst 1 gang/ar, sa Niklas Dahl.

Hanna blir plotsligt mycket dalig

Fyra veckor efter hemkomsten blev Hanna plotsligt mycket dalig.
-Hon tappade andan och blev helt livlos. Vi fick “skaka” igang henne.
Till att borja med trodde vi att hon hade fatt solsting, eftersom det var
valdigt varmt just da, sager Elisabet.

Det blev akutfard med ambulans till sjukhuset. Blodprov visade att
Hanna bara hade 55 i Hb och hon skrevs in pa sjukhuset for utredning.
-Dagen efter fick vi beskedet att Hanna hade nagon form av anemi,
DBA var en diagnos av flera som ndmndes. Senare samma dag kom
lakarna fram till att det troligen var DBA. Nagon information om
sjukdomen fick vi inte och inte heller fick vi veta ndgonting om pro-
gnoserna for sjukdomen, sager Jan.

Hanna remitterades till ett storre specialistsjukhus for ytterligare ut-
redning. Dér fick Jan och Elisabeth veta lite mer om DBA. Hanna,
som hade fatt en blodtransfusion, piggnade till och madde snart lite
battre.

-En behandling med kortison sattes ocksa in direkt och den behand-
lingen fungerade bra. Det visade sig genom att graden av retikulocyter
i blodet okade, en séaker indikation pa att kortisonet haller tillbaka an-
tikropparna, séger Elisabet.
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Epidemiologi, diskussion behandling, uppfoljning

Overlakare Gunnar Skeppner, , Barn- och ungdomskliniken, Universi-
tetssjukhuset Orebro, informerade om epidemiologi, behandling och
uppféljning.

-Mitt intresse for DBA vécktes pa 1990-talet och det resulterade i en
avhandling 2002. Sedan dess har det hant ytterligare viktiga framsteg
pa omradet. Vi pa barn- och ungdomskliniken hare ett nara samarbete
med Niklas Dahl i Uppsala och tillsammans har vi utvecklat ett litet
vardprogram for barn och ungdomar med DBA.

Hér foljer en kortfattad sammanfattning av forutsattningar och inne-
hall i detta vardprogram:

o medfodd storning i formagan att bilda réda blodkroppar

o diagnos ofta under forsta levnadsmanaden och séllsynt efter ett ar

o ofta grav anemi, ibland mattlig

a 1/3 kortvuxna

o 40 % har nagon missbildning, ffa i skelettsystem, tumme, underarm,
njure, hjarta, eller centrala nervsystemet

a incidens 1/100 000

a familjar arftlighet i cirka 20 % av fallen, ofta kopplat till kromosom
19

a defekter i forstadierna till roda blodkroppar, vilket forhindrar ut-
mognaden

Behandling
Se sarskilt kapitel ”Behandling”

Komplikationer

a regelbundna blodtransfusioner innebar risk for jarninlagring i flera
organ.

-Jarnutsondrande behandling, som sker pa natten, &r ganska jobbigt,
men valdigt viktigt. Tar vi bort jarnet i blodet innan transfusionen,
fungerar inte blodkropparna. 60 % av alla barn 6ver 10 ar med sjuk-
domen far komplikationer av jarnbelastningen. MR-undersokning &r
en bra metod att fa reda pa hur mycket jarn som lagrats in i hjartmus-
keln. MR plus biopsi kan anvandas i samma syfte nar det galler le-
vern.

a malignitet (dodlighet) p g a sarkom (elakartad tumdr) & hogre &n
hos normalbefolkningen, 4/100 istéllet for 1/100

a sekundar kronisk benmargssvikt

a individuella problem p g a misshildningar
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Diamond-Blackfans anemi

Diagnoskriterier

huvudkriterier

a kronisk anemi med retikulocytopeni (bristande nybildning av rdda
blodkroppar i benmargen)

a uteslutning av Fanconianemi

a uteslutning av kronisk infektion med parvovirus

bikriterier
o hogt MCV (ett matt pa de réda blodkropparnas medelstorlek)
a RPS 19-mutation

Uppfdljning
a individuellt program
o kortisonbehandlade patienter kommer pa klinisk kontroll med blod-
provstagning var 3-6:e manad
a transfusionsberoende patienter
-Hb och retikulocytkontroll fore varje transfusion
-var 3: manad klinisk kontroll och blodprov
-var 12:e manad blodprov, 6gonkontroll, hérselkontroll plus forsok
kortison
-var 24:e manad ultraljudundersékning av hjartat
o vid behov utvardering av jarninnehall i lever, hormonell utredning
och bentéthetsutredning

Desferalbehandling

Professor Goran Elinder, Sachsska Barnsjukhuset, Stockholm, infor-
merade pa en tidigare familjevistelse om desferalbehandling (uppdate-
rad 2006).

For manga blodtransfusioner ger s smaningom ett 6verskott av jarn i
kroppen.

-Kroppens storsta forrad av jarn finns i blodet. Normalt har en vuxen
manniska cirka 5 g jarn i kroppen. En enda blodtransfusion ger 300
mg. Jarn i sig ar valdigt reaktivt och retar vavnader. Levern och hjart-
muskeln kan retas till arrbildning (fibros), vilket innebér att hjértat
forlorar sin kontraktionskraft och levern kan overga till skrumplever.
Kroppen har inget naturligt sétt att utsondra Overskottsjarn, sa Goran
Elinder.
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Genom att méta ett protein i blodet, ferritin, kan man fa ett matt pa hur
stor jarnupplagring en patient har i kroppen.
-Om ferritinvérdet dverstiger 1000 mMol/l bdr man behandla med
Desferal, vilket sanker halten jarn i kroppen.

Behandlingen med Desferal sker subkutant, d v s en nal under huden
slapper in Desferal under lang tid, t ex under natten.

-Det ar viktigt att Desferalet gar in under lang tid. Helst skulle vi vilja
sprida behandlingen kontinuerligt 6ver hela dygnet, men det &r prak-
tiskt omojligt.

Levern &r ett av de organ som har stor bendgenhet att lagra in jarn.

- En leverbiopsi, en mycket liten bit av levern som tas ut och under-
soks, ger ett mer exakt matt pa hur mycket jarn som finns upptaget i
kroppen. Mjalten kan ocksa ta upp mycket jarn. Idag vet vi valdigt lite
vilka biverkningar desferalbehandling under lang tid kan ge. Det ver-
kar som om kroppen uppfattar allt lagt Hb som jarnbrist och lagrar
upp jarn. Darfor ar det nog bra att ligga lite hdgre i Hb, t ex mellan
100-120 (normalt for en 10-aring ar 130 plus /minus 10), sa Goran
Elinder.

Hanna mar battre och utvecklas normalt

Sedan diagnosen blivit klar och behandlingen med kortison startat,
togs blodprov var och varannan dag. Nagra fler blodtransfusioner be-
hovde Hanna inte fa de forsta tre aren. For det mesta lag HB-vardena
over 100, men ibland kunde de sjunka till 80.

-Hanna utvecklades normalt och blev en s6t och god tjej som kunde ga
nar hon var ett ar gammal och borjade pa daghem ett halvar senare.
Det vi minns mest fran de har forsta aren ar att Hanna blev sa
valdsamt sjuk vid vanliga infektioner, som hon ocksa fick ovanligt
ofta. Det slutade alltid med att vi maste fa hjalp pa sjukhus vid sadana
tillfallen, sager Jan.

Hanna behover hogre dos kortison och far en blodtransfusion

Nar Hanna var ungefar fyra ar gammal blev man tvungen att hoja do-
sen kortison rejalt, fran 5 mg/varannan dag till 20-30mg/varannan dag.
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-Hanna fick ocksa en blodtransfusion vid den tiden. Efterhand som
hon behandlades med den hdga dosen blev hon betydligt rundare i
ansiktet och hon fick ofta maginfluensa med svara diarréer. | Gvrigt
hande inget sarskilt fram tills Hanna var nastan 7 ar gammal, sager
Elisabet.

Hanna svarar allt samre pa kortison

I juni 1995 beslét Hannas lakare att Hanna skulle behandlas med en
extraordindr dos kortison.

-Vi fick beskedet ena dagen och ndsta morgon skulle behandlingen
starta. Som vi upplevt s& manga ganger tidigare var det sa brattom att
vi inte hade mojlighet att satta oss in i fordelar och nackdelar med
behandlingen. D&rfor protesterade vi inte, sdger Jan.

Hanna fick 1000 mg kortison/dag de forsta tre dagarna, darefter 900
mg fjarde dagen, 600 mg femte dagen, 300 mg sjatte dagen och déref-
ter successiv ytterligare nedtrappning.

-Den behandlingen blev Hanna svart sjuk av. Hon fick en utomor-
dentligt svar huvudvark, kunde inte rora sig, svettades och kunde inte
sova. Vi fick veta att om vi avbrot behandlingen skulle det medfora
stora risker for var dotters hélsa.

Hannas Hb paverkades inte alls av den stora dosen kortison. Istallet
borjade man ge Hanna blodtransfusioner regelbundet var tredje vecka.
-Blodtransfusionerna hdjde Hannas blodvarde till 120 direkt. Sedan
sjunker det langsamt. Andra veckan &ar det nere pa 107 och tredje
veckan, innan nasta transfusion &r det nere pa 80, sager Elisabeth.

I och med att man startade med regelbundna blodtransfusioner, fick
Hanna ocksa Desferal fem nétter i veckan.

| september 1995 missténkte Jan och Elisabet att Hanna hade infekte-
rats av parvovirus, ett virus som finns normalt i omgivningen och som
kunde vara orsaken till Hannas standiga diarréer.

-Vara misstankar bekraftades efter en undersokning som ocksa visade
att Hanna bara hade en njure, sdger Jan.
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Ungefar vid den hér tiden gjordes en kromosomundersokning pa Han-
na. Undersdkningen visade att kromosom 19 delvis hade bytt plats
med en av Hannas X-kromosomer.

-Detta resultat kan mdéjligen vara till hjélp i sokandet efter orsakerna
till DBA. Fler barn med sjukdomen ska undersékas med anledning av
Hannas resultat, sager Elisabet.

Hematopoetisk stamcellstransplantation

Professor Anders Fasth, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Goteborg, informerade om hematopoetisk stamcellstransplantation, i
fortsattningen forkortat SCT.

-DBA dr en sjukdom som &r mojlig att bota med en stamcellstrans-
plantation, men det har sina risker och darfér maste ni foraldrar infor-
mera er noggrant och darefter fundera pa vad som passar ert barn bast,
sa Anders Fasth.

Det som tidigare bendmndes benmaérgstransplantation kallas numera
hematopoetisk stamcellstransplantation eftersom det &r fraga om
transplantation av blodstamceller fran olika kallor; benmarg, cirkule-
rande blod eller navelstrangsblod.

-Att hamta stamceller fran benmarg kan vara en smartsam och
omstandlig procedur och gors darfér med donatorn sovd. Det kan vara
mer praktiskt ar det att ta stamceller fran cirkulerande blod, efter det
att benmarg stimulerats s att fler stamceller kommer ut i blodet. Na-
velstrangsblod &r rikt pa stamceller, cirka 25 % av det blodet bestar av
stamceller. Fradn en navelstrang och medfdljande moderkaka &r det
mojligt att, i basta fall, samla 100 ml blod efter det att barnet avnavlats
pa vanligt satt. Denna lilla méangd gor att patientens vikt blir avgoran-
de for om man kan anvénda navelstrangsblod. For patienter dver cirka
40 kg &r antalet stamceller for fa.

| Goteborg bygger man just nu upp en bank for navelstrangsblod.
-Fordelen med navelstrangsblod ar bl a att man inte behover vara sa
noga med att vavnadstyperna dverensstdmmer ndr man anvander na-
velstrangsblod, sa Anders Fasth.

| Sverige transplanteras ungefar 40 barn/ar med stamceller fran ben-

marg, navelstrangsblod eller cirkulerande blod. Infér en transplanta-
tion utreds barnet for att klarlagga att det verkligen orkar med en
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transplantation och att det inte finns skador pa inre organ, exempelvis
orsakade av upplagrat jarn. Om det finns skador maste, i vissa fall,
forbehandlingen infor transplantationen anpassas, sa att patienten mar
sa bra som mojligt. Exempelvis kan det bli nodvandigt att forbattra
barnets néaringssituation.

-Samtidigt ska ju barnet inte ma sa bra att en transplantation upplevs
som onddig. | vissa fall, exempelvis vid leukemi med aterfall, ar valet
inte sa svart, da finns inte mycket annat att gora dn en transplantation.
Men i ert fall, nar det galler barn med DBA, ar det inte lika enkelt

Efter utredningen krévs mycket information och diskussion for att
klargdra risker och fordelar med att vélja transplantation framfor att
avsta fran transplantation.

-Viljer man transplantation maste den gamla benmargen tas bort och
detta gors med cellgift (cytostatika). Idealt skall den behandlingen sla
ut enbart benmargen och ingenting annat, men det & omgjligt att upp-
na i praktiken. Nar forbehandlingen &r klar vantar man ett dygn for att
cytostatikan skall forsvinna ur kroppen och inte skada de nya cellerna.
Darefter tillfors de nya stamcellerna som flyter runt i kroppen och
stannar upp nér de kénner igen sig i benmérgen och utvecklare ett nytt
blodsystem. Tecken pa det kan man se redan efter ungefar 14 dagar.
Men det kan ta upp till ett & innan immunsystemet fungerar normalt,
sa Anders Fasth.

Efter transplantationen behandlas barnen med mediciner for att for-
hindra avstotningsreaktioner och forebygga infektioner. Men biverk-
ningar i form av harbortfall och avstétningsreaktioner &r nastan alltid
oundvikliga. Barnen blir ocksa mycket infektionskansliga eftersom det
inte finns nagra vita blodkroppar som kan skéta immunforsvaret.

Vanligt forekommande SCT-komplikationer &r:

a akuta biverkningar (utslag i huden, tarm och leverproblem)

a infektioner (sérskilt de forsta tre veckorna)

o avstotningsreaktioner (ej sa svara vid perfekt HLA-matchning)

o aterfall i den sjukdom for vilken transplantationen gjordes (galler
vid leukemi och andra cancersjukdomar)

a sena komplikationer

SCT-infektionerna delas in i tre faser:

o aplasifasen, efter transplantationen

a tidigt efter det margen tagit emot stamcellerna
o sen fas (fran 4 man och kanske resten av livet)
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-For att forhindra infektioner isoleras patienten och behandlas fore-
byggande med olika antibiotika. Storsta risken &r patientens egna virus
och bakterier som finns kvar pa kroppen och far en extra chans nar det
inte finns nagot immunfoérsvar som haller dem i schack. Eftersom de
nya stamcellerna ar helt "outbildade” riskerar barnet att fa alla barn-
sjukdomar tillbaka och darfor maste barnet vaccineras om, sa Anders
Fasth.

Nar det galler DBA mer specifikt informerade Anders Fasth ocksa
mer ingdende om PGD (Preimplantatorisk Genetisk Diagnostik) med
HLA-typning. Det ar en metod som anvands nar det inte finns nagot
HLA-identiskt syskon eller annan lamplig givare i de manga register
som finns varlden Gver.

-Metoden innebér provrérsbefruktning déar befruktade embryon dia-
gnostiseras for att ge mojlighet att vélja ut ett embryo som bade ar
friskt och HLA-identiskt med syskonet som behdver stamceller.

Forutom de etiska problemen som &r forknippade med metoden
(svensk policy ar att PGD endast bor anvandas nar det galler allvarliga
genetiska sjukdomar for vilka det saknas bot och lindring pa annat
satt) dr det en lang vég att ga.

-Eftersom PGD med HLA-typning inte &r reglerad i lag har vi valt att
avsta fran att kombinera PGD med HLA-typning i Sverige. Men dven
om det blir tillatet kan det innebara svarigheter av olika slag. Med en
bra navelstrangsbank kanske vi slipper ta till PGD.

Forekommande sena effekter efter SCT vid DBA kan vara:
o sekundéara tumorer

a minskad tillvaxt

o kognitiva effekter (paverkan pa inlarningsformagan)

a forsenad pubertet

a infertilitet

a endokrina problem (inre sekretoriska kortlar)

Niklas Dahl informerade ocksa om prognosen vid DBA.

o 80 % av patienterna svarar pa stereoider inledningsvis

o 30-40 % é&r transfusionsberoende under lang tid

o 15-20 % far en spontan remmission, (tillfallig forbattring) under sex
manader eller mer och slipper behandling darfor att de behaller sitt
hemoglobinvérde
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a stamscellstransplantation botar sjukdomen om den lyckas

-Vid HLA-identisk donator &r 6verlevnaden 90 %, vid icke fullt HLA-
identisk donator ar den bara 17 %. Ovriga avlider, vilket visar hur
allvarlig sjukdomen &r, sa Niklas Dahl.

a gravida kvinnor med DBA bor ha intensifierad évervakning (vecko-
kontroller) eftersom de har en hogre missfallsfrekvens an normalt

o 3 % av alla patienter med DBA far cancer fore 30ars alder, jamfort
med under 0,5 % i kontrollgrupp

Niklas Dahl berattade ocksa om en del av de forskningsresultat, han
och ett antal kollegor fran olika centra i Europa, uppnatt och som ska
publiceras i en medicinsk tidskrift inom kort.

| benmérgen sker en differentiering till olika celltyper, det gar att utla-
sa av benmérgsprov.

-Vid DBA uppstar en tidig storning, redan i forstadierna i erytropoe-
sen, tillverkningen av roda blodkroppar. | nagra fall har vi sett att det
skett ett utbyte av material mellan den ena kromosom 19 och X-
kromosomen. Nagot som intresserat oss var att ta reda pa vad som
fanns exakt dar kromosomen hade gatt av och det vi fann var att det
var pa platsen for RPS19-genen. Med hjélp av insamlade uppgifter
fran hela Europa upptackte vi bl a att 25 % hade en mutation i den del
av genen som kodar for ett &ggvitedmne som finns hos stora delar av
manskligheten, men vi vet fortfarande inte vilka uppgifter detta aggvi-
tedmne har. Detta bekréftade i vart fall att det &r mutationer i RPS19-
genen som orsakar DBA, sa Niklas Dahl.

Andra fragestallningar som forskningen var inriktad pa och delvis
givit svar pa var foljande:

a varfor ar just erytropoesen drabbad vid DBA?

a finns det inte tillrackligt med ribosomer fér normal blodbildning vid
DBA?

o hur ska man komma vidare i forstaelsen av sambandet mellan gen
och blodbrist?

a vilken blir effekten om man stoppar in RPS19-genen i stamceller

a vilka ytterligare uppgifter har RPS19-genen?

a vad kan djurmodeller bidra med?
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Hanna, november 1995

Hanna, maj 2006

Efter hogdosen kortison blev Hanna mycket dalig. Skelettet och sér-
skilt hoftkulorna blev deformerade.

-Hon klarade plétsligt inte ens att kla sig, att 4ta och att ga. Det var ett
fruktansvart bakslag och det kandes som om vart barn hade behandlats
med en metod som absolut inte var tillrackligt utprovad, sager Jan.

En langsam rehabilitering av Hannas tillstand sker idag. Hon har bor-
jat ga kortare strackor.

-Men det verkar som om hon har ont i hela kroppen och att vi gor
henne illa nér vi t ex forsoker lyfta upp henne, sdger Elisabet.

Hanna har nyligen fatt en port-a-cath inopererad, vilket underlattar
mycket nar hon far blodtransfusioner.

Hosten 1995 borjade Hanna skolan och pa fritidshem.
-Skolstarten har gatt mycket bra och Hanna far med sig speciella laxor
de dagar hon ar pa sjukhuset for att fA blodtransfusioner, sager Jan.

Tva ganger i veckan gar Hanna pa vattengymnastik och det tycker hon
mycket om. Men fortfarande kan hon inte boja sig ordentligt, inte tor-
ka sig sjalv efter badet och inte heller klé sig.

-Det vi hoppas pa nu &r att Hanna ater blir kanslig for kortison och
hennes egen blodbildning kan fungera lite battre.

Hanna skelar med 6gonen och har idag glaségon med starka och
tjocka glas.

-Vi har inte fatt nagot riktigt besked vad hennes synfel beror pa, men
vi tror att kortisonet kan ha bidragit pa nagot satt. Deferalbehandling-
en kan ocksa ge viss dimsyn, har vi hort. Dessa problem lar forsvinna
efterhand och det hoppas vi att de gor, séger Elisabet.

Efter bestket pd Agrenska i november 1995 gick Hannas Hb upp och
ned, utan att man alltid riktigt forstod orsaken.

-Under en lite langre period lag mitt Hb pa 120 och jag fick transfu-
sioner var 4:e vecka. Sedan foll det och jag var tillbaka pa transfusio-
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ner var tredje vecka igen. Pa nagot satt vande jag mig snart vid att
alltid ligga lite 1agt i blodvarde och att jag da blev trottare an annars.
Till viss del hjalpte det att sova mer under sadana perioder. Det som
blev lidande var kamratrelationerna pa fritiden, eftersom jag sarskilt
veckan innan transfusionerna var sa trott att jag inte orkade gora na-
gonting annat &n att sova nar jag kom hem fran skolan, berattar Han-
na.

Skolarbetet gick bra fér Hanna trots att hon var borta relativt ofta pa
grund av sin sjukdom.

-Det enda jag fick lov att vara lite forsiktig med var vissa fysiska ak-
tiviteter, t ex att dansa som jag tycker valdigt mycket om. Sommarlo-
ven med familjen planerades nastan helt utifran nar jag skulle fa mina
transfusioner, sager Hanna.

Under hela uppvéxten tycker Hanna att det funnits tva Hanna, den
friska Hanna (mellan transfusionerna) och den sjuka Hanna (vid trans-
fusionerna).

-Men hela tiden har sjukdomen anda varit en ofrankomlig del av mig
sjalv, nagonting jag aldrig blir av med.

Det lockar inte Hanna att prova med kortison igen eftersom hon blev
sa sjuk nar hon fick kortison som sjuaring. Darfor vet hon idag inte
om ater ar kanslig for kortison och har en battre egen blodbildning.

Nar Hanna var 15 ar paborjades behandling med tillvaxthormon.

-Det blev tva ratt jobbiga ar med en spruta tillvaxthormon varje dag.
Men det resulterade i att jag blev nagot langre &n jag annars skulle ha
blivit, sdger Hanna.

Hanna har klarats sig bra med sin enda njure och inte haft nagra pro-
blem av den orsaken.

-Jag kanner av min sjukdom bl a med att jag ar stel och ofta har ont i
kroppen. Mina hoftledskulor &r inte riktigt runda och det inskranker
rorligheten. Jag simmar och cyklar och rér pa mig sa mycket jag orkar
och kan, och det hjalper. P4 gymnasiet gar jag pa estetiska program-
met med mycket teater, musik och dans och det senare far jag nasta
undvara helt och det &r synd for jag gillar verkligen att dansa, séger
Hanna.

Inom en snar framtid ska Hanna besdka universitetssjukhuset for kon-
troll av jarnupplagringen i olika organ.
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Behandling, balanserat styrkort

Sjukskoterska Christina Wahlstedt, Sacchsska Barnsjukhuset, Stock-
holm, informerade om behandling och balanserat styrkort.

-Pa Sacchsska barnsjukhuset har vi just nu sex barn som behdver
blodtransfusioner och av dessa har fyra stycken DBA. Pa dagsjukvar-
den arbetar atta sjukskdéterskor. Vi ger blodtransfusioner ungeféar var
tredje vecka och transfusionerna ges pa tva timmar. For att kunna ge
en sa god vard som majligt har vi tillsammans utarbetat ett balanserat
styrkort, sa Christina Wabhlstedt.

Balanserat styrkort, som &r ett instrument att arbeta efter, innehaller
bl a

o visioner, d v s att ge kvalificerad medicinsk vard med en helhetssyn
pa patienten och dennes familj

a perspektiv

o strategier, delmal

o framgangsfaktorer, for att nd malen

o maétetal, t ex arskontroller, behandlingsdagar, skolfranvaro

a aktiviteter, enkéter, checklistor

o utvardering, en gang/ar

-For att slippa upprepa méangder av information varje gang barnet
skrivs in kan en sarskild kom-ihag-lista vara till stor hjalp. I den kan
finnas information om desferalbehandling, ordination for blodtransfu-
sion, lever-, mjélt-, hjartstatus, tillvéxtkurva osv, sa Christina Wahl-
stedt.

Familjesituationen, syskonrollen

Sjukskdterska Andreas Tallborn Dellve, Agrenska, informerade om
familjesituationen och syskonrollen.

-P& Agrenska har vi intresserat oss for familjesituationen och syskon-
rollen i familjer med barn med funktionshinder, med inriktning pa
stress och vélbefinnande samt habiliteringsprocessen. I de forsknings-
projekt som jag ingatt i ville vi ocksa ta reda pa vad som ar gemen-
samt for familjer med barn med ovanliga funktionshinder i férhallande
till situationen dar funktionshindret & mer vanligt.
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Att klara av, bemastra, en familjesituation som startar i kaos i 0 m att
man far ett barn med ett ovanligt funktionshinder, ar en process utan
nagra givna losningar.

-Det stalls stora krav pa att hitta drivkrafter till forandring, att ga fran
kaos till bemastring och en insikt om vad som behdver gbras. Men
detta ar sallan nagon ratlinjig process. Nar man tycker att man precis
hittat bra I6sningar kan man, av olika skal, falla tillbaka i kaos, sa
Andreas Tallborn Dellve.

Kaossituationen innebér ofta

a att man saknar kontroll 6ver sitt liv

o kanner brist pa kompetens att hantera situationen
a k&nner existentiell radsla

o att man bara fokuserar pa sjukdomen

a ovisshet

a social isolering

Vandpunkten kan komma

a genom Kritiska reflexioner

-egna

- med hjélp av assistent

- med tiden

- p g a 6kad egenkompetens

-nar barnet mar battre

-Den kan ocksa komma genom meningsskapande normalitet, livskun-
skap/larande och en ny sékerhet.

Bemastring innebar att man skaffat en kontrollerad struktur pa sitt liv,
dar det exempelvis kan inga att som foraldrar forsoka ta reda pa sa
mycket som mojligt om barnets sjukdom.

-Det finns strategier for bemaéstring, d v s olika sétt att angripa pro-
blemen pa. Ett satt ar att fokusera pa ett problem i taget och forsoka
finna l6sningar som fungerar. Ett annat, mindre konstruktivt satt, ar att
undvika allt som har med barnets sjukdom att géra. Ytterligare ett satt
ar att bara sta ut med situationen, sa Andreas Tallborn Dellve.

Bakgrunden till ett av forskningsprojekten med inriktning pa familje-
situationen, var att det ofta ar svart for foraldrar till barn med ovanliga
funktionshinder att fa bra och relevant information och att manga kéan-
ner sig véldigt ensamma.
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-Det kréavs ocksa mer aktiva och kompetenta foraldrar som inte séllan
fungerar som advokater for sina familjer, vilket ofta &r ett stort pro-
blem. Det kravs ocksa mer kunskap, mer delaktighet i habiliterings-
processen och kunskap hur man bast forhandlar med sociala myndig-
heter och stodinstanser.

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

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

Né&r det galler halsa och véalbefinnande tyckte mammor att de hade
samre hélsa och mer halsoproblem an papporna fore familjeprogram-
met. Efter programmet hade inte hélsan forbéattrats, men tréttheten
hade minskat och stodet fran partnern okat.

Kunskap om barnets funktionshinder har stor betydelse nér det galler
formagan att hantera vardagliga problem som horde samman med
barnets funktionshinder.

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

-Det &r svart att vardera vad som ar "basta” strategin. | allmanhet ar de
aktiva val varje individ gjort bast pa sikt, bade nar det galler den egna
hélsan och familjens hélsa, sa Andreas Tallborn Dellve.

Sammanfattningsvis kan man séga att ett intensivt kunskapsprogram
kan vara till god nytta for foréldrar, sarskilt for papporna och for hel-

tidsarbetande foraldrar av bada konen.

| projekten ingick ocksa att utvardera kvalité och delaktighet i habili-
teringsprocessen fore och efter ett kunskapsprogram.

Nyhetsbrev nr 272 © Agrenska 2006 20



Diamond-Blackfans anemi

-Fore programmet skattade foraldrar till barn med ovanliga funktions-
hinder att deras delaktighet i habiliteringsprocessen var lagre i forhal-
lande till kontrollgruppen (féraldrar till barn med mer vanligt fore-
kommande funktionshinder). Efter programmet okade kraven pa en
bra habiliteringsprocess och ndrmade sig kontrollgruppens krav.

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,
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 Dellve.

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

konsamtalen:

a att bli ”sedd” for den man ar 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 ar en familjeangelagen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

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

habiliteringen osv. Syskonens kunskap ar 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
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a att inte behodva kanna rédsla, k&nna sig hotad eller utsatt
a att kunna ha kamrater hemma

-Inte séallan uttrycker syskonen “svara” kanslor som de forsoker for-
halla sig till sa bra som mojligt, exempelvis skam, skuld, oro, rattvi-
sa/orattvisa, bekymmer/omsorg, krénkningar. 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 Dellve.

I 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-
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,
tilliggsdiagnos, dverkanslighet, kommunikationsmetod, évriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

a pbarnets mediciner, aktuella mediciner, styrka, dos, vem som ordi-
nerat dem, hur de ska intas, mm
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o 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 tankt mig som en l&nk mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foréldrarna vill formedla och istéllet for att sjalva alltid beh6va
berdtta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de 6verlamna bo-
ken till personal som barnet moter. Boken ska darfor alltid vara dér
barnet ar och bor hallas aktuell av foraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte & nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.

Information fran Agrenskas barnteam

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

-Infor vistelserna tar tva stycken ur barnteamet kontakt med foraldrar
och skolpersonal och inhdmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen laser tillganglig information om funktionshindret och infér
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, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, WHO:s klassifikation av hélsotillstand. Det noggranna férbered-
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elsearbetet ger bade barnen och Agrenskas personal trygghet under
familjevistelserna, sdger Astrid Emker.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade pé en tidigare famil-
jevistelse om samhéllets stdd och inledde med att informera om lag-
stiftning for alla (Lagen om allman forsékring, Socialtjanstlagen,
Halso- och sjukvardslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stéd 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 hjélp
som ar mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa 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 6verklaga)

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

a  Forvaltningslagen, AFL-lagen om allmén forsékring. (Se sarskilt
kapitel)
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Darutover 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 ar inte enkelt gjort. La-
garna ar inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man har.
De ar mer resonerande och Overgripande och darmed svara att tolka..
For att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man lasa forarbeten
till lagarna och domstolsutslag.

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

LSS ar en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas. Avsi-
ketn med LSS &r att ge manniskor med funktionshinder mdéjlighet att
leva som andra. Ansdkan lamnas till sérskild tjansteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.

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

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

o personer med betydande och bestdende 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 rattigheterna:
o radgivning och annat personligt stod
a personlig assistans
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a ledsagarservice

a kontaktperson

a avl@sarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

a postad med sérskild service for vuxna eller annat sarskilt 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 hjalp i lagen fran
1994. For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor
personkretsen och att man ans6ker om stdd och hjalp.

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

-Som ansokande forédldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig noja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan overklaga 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-
hallet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhallets stod. Den heter "Rattig-

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

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

Socialpedagog Patrik Sjogren, Agrenska, gav ungefarligen samma
information som ovanstaende. Dessutom gav han om féljande tips till
foraldrar i moéten med myndigheter och organisationer:

-Ni foraldrar ar experter pa era barn. Det innebar att ni inte ska lata er
tystas i motet med andra experter. De behdver er kunskap likavéal som
ni behodver deras.

- Utga fran att alla vill ditt barn val
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- Lyssna aktivt pa representanter for myndigheter och organisationer
nar ni traffas pd maoten for att se vad ni kan komma Gverens om och
hitta l6sningar pa.

-Var alltid val forberedd infor méten med myndigheter och organisa-
tioner. Gor ett forslag pa dagordning med punkter pa sadant som ni
vill ska behandlas.

-Krav att fa tillgang till tolk om ni har svart med spraket. Ta garna
med nagon egen “expert” eller “stédperson”, men meddela detta i for-
vag.

- Godtag aldrig muntliga beslut pa telefon, varken positiva eller nega-
tiva beslut. Begar alltid skriftligt beslut, inklusive motiveringar for
beslutet, sa att ni kan dverklaga.

- Krév att olika myndigheter samarbetar om ni tror att det darmed kan
bli en béttre 16sning pa problemen.

Information fran forsakringskassan

Handl&ggare Gunnel Hagberg, Forsakringskassan, Goteborg, informe-
rade om det ekonomiska stdéd familjer som har barn med funktions-
hinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handikapper-
séttning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig foraldrapenning.
-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav ar att den sarskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (99 252 kr/ar,
2006), tre fjardedels (74 436), halvt (49 620) och en fjardedels
(24 816). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprdvas 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 &r ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Foréalder kan fa bilstéd

om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan aka med all-
méanna kommunikationsmedel.
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-Funktionshindret ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det mojligheter att anséka om
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 stod som ger personen med
funktionshinder ratt 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 galler 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 nér en
foralder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersatt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ ar och barn. Erséttningen 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. Fér dem kan ersattning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Foréaldrarna till dessa
barn har ocksa rétt 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
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Frambu, center for sallsynta funktionshinder
internetadress: www.frambu.no

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.lakartidningen.se

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

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

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

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Professor Niklas Dahl
Rudbecklaboratoriet
Akademiska barnsjukhuset
751 85 Uppsala

Tel: 018-611 00 00

Professor Anders Fasth

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overlakare Gunnar Skeppner
Barn- och ungdomskliniken
Universitetssjukhuset USO
701 85 Orebro

Tel: 019- 60 21 000

Professor Goran Elinder
Sachsska barnsjukhuset
118 83 Stockholm
Tel: 08-616 40 00
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Sjukskoterska Christina Wabhlstedt
Sachsska Barnsjukhuset

118 83 Stockholm

Tel: 08- 616 12 01

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve
specialpedagog Astrid Emker
socionom Anna Lindfors
socialpedagog Patrik Sjogren
Agrenska

Box 2059

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Sjukskoterska Lotta Thomasson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Handlaggare Gunnel Hagberg, Goteborg
Forsakringskassan

405 12 Goteborg

Tel: 031- 700 66 09
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