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P4 Agrenska arrangeras vuxenvistelser diar vuxna med
funktionsnedsattningar bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under tre
dagar traffas ett antal vuxna med samma diagnos och/eller
problematik, i det har fallet Gauchers sjukdom. En vistelse med vuxna
med den diagnosen har arrangerats pa Agrenska 2007.

Vuxenverksamheten, som vénder sig till vuxna personer med
sallsynta diagnoser, erbjuder en unik majlighet att traffas, fa tillgang
till aktuell kunskap, utbyta erfarenheter och reflektera. Under dagarna
halls  forelasningar och  diskussioner om  funktionshindrets
konsekvenser i vardagen, psykologiska och sociala aspekter,
samverkan samt information om aktuell lagstiftning. Faktainnehallet
fran forelasningarna utgor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan
Engstrom, Agrenska. For att illustrera hur problematiken kan se ut att
vara vuxen med ett funktionshinder, finns en kortare intervju med en
av deltagarna pa vistelsen.

Informationsskrifterna publiceras dven pa Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.
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Gauchers sjukdom

Medicinska problem hos vuxna orsakade av Gauchers sjukdom

Overlakare Maciej Machaczka, Varbergs sjukhus, informerade om
Gauchers sjukdom och medicinska problem orsakade av sjukdomen.
-Sjukdomens forsta beskrivning gjordes av den franske ldkaren
Philippe Gaucher i 1882 och dérmed fick sjukdomen sitt namn efter
honom.

Guachers sjukdom ar den vanligaste lysosomala inlagringssjukdomen.
Ett genetiskt fel i arvsanlagen i kromosom 1 medfor brist pa enzymet
glukosylceramidas, ett enzym som behdvs i nedbrytningen av det
fettliknande amnet glukosylceramid.

-Glukosylceramid lagras darfor upp i en typ av celler (makrofagerna) i
olika organ. Mest drabbade ar benmérg, mjalte, lever, skelett och i
vissa fall nervsystem. Mer séllsynt kan &ven njurar, lungor och hjarta
drabbas.  Sjukdomen kan orsaka forstorade organ med
funktionsnedsattning, blodbrist, lagt antal blodplattar och laga vita
blodkroppar.

Neurologiska problem kan forekomma i olika utstrdckning, beroende
vilken typ av Gauchers sjukdom det ar fraga om. Orsaken ar den
inlagring som kan ske i centrala nervsystemet (hjarnan).

Barn, ungdomar och vuxna med typ 1 av sjukdomen (”vuxentypen’)
har en viss restproduktion av enzymet, men det récker inte for att
skydda dem mot sjukdomen. Mdojligen kan den lilla
enzymproduktionen vid typ 1 skydda nervsystemet, men det vet man
annu inte sékert.

Arftlighet

Sjukdomen ar arftlig pa ett autosomalt recessivt sétt. Detta innebar att
bada foraldrarna, till att borja med, maste ha det genetiska felet i ett av
sina tva anlag for enzymet glukosylceramidas. Déarefter maste barnet
fa de bada felaktiga anlagen for att bli sjukt. Far barnet ett friskt och
ett sjukt anlag blir det helt frisk anlagsbarare (50 % risk vid varje
graviditet) och kan darmed fora sjukdomen vidare. Far barnet
foraldrarnas bada icke-skadade gener blir det ocksa friskt och utan risk
att fora sjukdomen vidare (25 % vid varje graviditet).

-Barnen far vanligtvis samma typ av sjukdomen som nagon eller bada
foraldrarna, men det behover inte vara sa (d v s ingen séaker
korrelation mellan genotyp och fenotyp).
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Forekomst

Guachers sjukdom férekommer i hela varlden och drabbar 1/ 50 000-
100 000 nyfodda barn. I Sverige uppskattar man att cirka 50 barn och
vuxna har sjukdomen.

Gauchers sjukdom delas in i tre huvudtyper

-Sjukdomen ar livslang med olika svarighetsgrader, alltifran svara
symptom redan vid fodseln till milda symptom som debuterar i vuxen
alder, sa Maciej Machaczka.

Klassiskt, beroende pa engagemang av nervsystemet och sjukdomens
forlopp, delas Gauchers sjukdom in i tre huvudtyper.

Typ 1, den s k "vuxentypen” kan drabba barn, ungdomar och vuxna
med symptomdebut i alla aldrar, fran 0-90 ar. Sjukdomen, som séllan
ger neurologiska problem, & mindre vanlig hos barn och ungdomar
och mer vanlig hos vuxna.

Inlagringen av glukosylceramid sker framfor allt i mjalte, benmérg

och lever. Vanligast vid typ 1 av sjukdomen &r ett symptomfritt

forlopp under manga ar. Vanliga symptom sedan sjukdomen debuterat

ar overdriven trotthet och hematologiska symptom (i blodbildande

organ) i form av:

a forstorad mjalte (splenomegali)

a forstorad lever (hepatomegali)

o avvikande blodbild med blodbrist, 1agt antal blodpléattar och vita
blodkroppar.

Vanliga symptom i andra &n de blodbildande organen ar smarta,

deformering i skelettet, benbrott. Inlagringen av glukosylceramid kan

sdllan ocksa ske i lungor, njurar och hjarta.

Typ 2 av Gauchers sjukdom, ”smabarnstypen” &r tidig debuterande
form (0-3 manader efter fodseln) med aggressivt forlopp och
behandlas inte vidare i detta sammanhang.

Typ 3, den s k "ungdomstypen” & mycket ovanlig form av Gauchers
sjukdom forutom i norra Sverige. Sjukdomen leder till liknande bild
som vid typ 1 samt &aven praglas av forekomst av neurologiska
symtom (svarigheter att snabbt forflytta blicken i sidled; inatskelning;
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epilepsi; balanssvarigheter; mental retardation) som varierar mycket i
svarighetsgrad.

Diagnostik

Gauchers sjukdom bor misstankas vid forekomst av typiska, ovan
beskrivna symptom utan en annan forklaring.

-Diagnosen faststéalls genom att pavisa nedsatt enzymaktivitet av
glukosylceramidas i vita blodkroppar i blodet. Nar vél enzymbristen ar
bekraftad ar det mojligt att gora s k genmutationsanalys. Det finns
idag fler an 300 k&nda mutationer (forandringar i arvsmassan) som
kan leda till sjukdomen. Fem av dessa férekommer hos 75-97 % av
alla patienter med Gauchers sjukdom, sa Maciej Machaczka.

Behandling

Effektiv behandling finns idag for patienter med typ 1 och 3
(vuxentyp och ungdomstyp) av Gauchers sjukdom.

1/ Enzymersattningsbehandling (ERT)

Tillforsel av det saknade enzymet glukosylceramidas (infusioner via
dropp) imiglukeras (Cerezyme®) loser upp det inlagrade fettliknande
amnet glukosylceramid och gauchercellerna forsvinner sa smaningom.
-Biverkningar ar sallsynta men bl a klada, allergiska reaktioner och
obehagskansla i brostet forekommer. For manga racker det med denna
behandling, andra kan behdva ett tilligg av miglustat
(kombinationsbehandling).

2/ Substratreducerande behandling (SRT)

Tillférsel av miglustat (Zavesca®) oralt (kapslar) minskar bildningen
av glukosylceramid och den lilla kvarvarande enzymaktiviteten av
patientens eget glukosylceramidas racker for att bryta ner
glukosylceramid som produceras i kroppen.

-Miglustat skall anvandas for behandling av patienter som inte kan/tal
eller vill fortsatta med ERT som ar forstahandsvalet vid behandling.
Vanligt forekommande biverkningar &r bl a magbesvar, illamaende,
viktminskning, sa Maciej Machaczka.

Bada behandlingsalternativen forutsatter noggrann och regelbunden
uppféljning, bl a for reglering av dosstorleken.

3/ Behandling av symptom (kan komma i fraga i vissa fall)
a ortopedkirurgi
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a bifosfonatbehandling (hdmmar nedbrytningen av skelettet)
a borttagning av en del av mjalten (partiell splenektomi)
a levertransplantation

SmagruppsCentrum informerar

Informationskonsulent Siv Roberts, SmagruppsCentrum, Géteborg,
informerade om SmagruppsCentrum.

-SmagruppsCentrum ansvarar for arbetet med Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sma och mindre kanda handikappgrupper. Nya
texter tas fram och redan befintliga uppdateras. | databasen finns
information om drygt 200 ovanliga diagnoser. Underlagen till texterna
skrivs av landets framsta experter, kompletteras sedan av
handikapporganisationer och patientforeningar och bearbetas av
SmagruppsCentrum for att informationen ska bli lattillganglig for
allménheten. Allt material faktagranskas av en expertgrupp. Férutom
den utforliga informationstexten i databasen finns ocksd en kort
sammanfattande folder for varje diagnos.

SmagruppsCentrum ar ett nationellt informationscentrum for alla
ovanliga diagnoser, en verksamhet som finns vid Sahlgrenska
akademin pa Goteborgs universitet.

-Verksamheten kan liknas vid en sambandscentral som samlar in,
sammanstéller och formedlar kunskap, svarar pa fragor och hjalper till
med informationssokning. Alla som soker information, eller har fragor
om en ovanlig diagnos, kan ta kontakt med oss och det ar
kostnadsfritt, sa Siv Roberts.

Information frAn Forsakringskassan

Forsakringskonsulent  Birgitta  Patriksson,  Forsakringskassan,
Goteborg informerade om Forsakringskassan och dess uppgifter.

Forsakringskassan, som ar en ny statlig myndighet sedan 1 januari
2005, administrerar de forsakringar och bidrag som ingar i
socialforsakringen. Forsakringskassan har 16 000 medarbetare. | varje
lan finns ett lanskontor. Totalt finns cirka 330 forsékringskontor.
Huvudkontoret ligger i Stockholm.

-Forsakringskassans uppgift ar att besluta om rétten till erséattning vid
sjukdom eller foraldraledighet, uppmérksamma behov av
arbetslivsinriktad  rehabilitering och samordning av  sadan.
Forsakringskassan arbetar ocksa for att forebygga sjukskrivning och
sjukersattning.
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Forsakringskassans arbetsomraden ér:
o halso- och sjukvard

a ekonomisk familjepolitik

o ersattning vid arbetsoférmaga

a ekonomisk &ldrepolitik

o handikappolitik

En sjukloneperiod innehaller en karensdag (dag 1), sjuklon (dag 2-14)
som arbetsgivaren betalar samt sjukpenning (dag 15- framat) som
Forsakringskassan betalar.

-Ett lakarintyg ( f o m dag 8) ger inte automatiskt réatt till sjuklon eller
sjukpenning. Att vara sjuk ar inte detsamma som att inte kunna arbeta.
Det ar formagan att arbeta som avgér om man har ratt till sjukpenning,
inte sjukdomen eller symptomen i sig. Det ar Forsakringskassan som
bedomer arbetsformagan. En forsakringslakare kan vid behov tolka
underlagen, t ex lakarintyg, och avgora arbetsformagan.

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

-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
inkomstprovat 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
personlig hygien, pa- och avkladning, att dta 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 ersatter i sadana fall assistansen de 20
forsta timmarna/vecka. Nar det galler barn maste dess behov av hjalp
och vard under storre delen av dygnet vara av betydligt storre
omfattning &n for friska barn.
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Handikappersattning kan man fa fran Forsakringskassan om man &r
sjuk eller har ett funktionshinder. Galler frdn och med juli manad det
ar man fyller 19 ar. Det kravs att man behéver mer tidskravande hjalp
av annan person for att klara sin vardag, arbete eller studier eller att
man har betydande merkostnader for att fa ersattningen

-Om man ar dov eller gravt horselskadad &r ersattningen minst 14 000
kr/ar och som mest 27 400 kr/ar.

Ansokan om handikappersattning gors pa blanketten Ansdkan
handikappersattning som man kan fa fran Férsékringskassan

Aktivitetsersattning (tidigare kallad fortidspension) kan man fa om
man ar mellan 19-29 ar och om arbetsformagan ar nedsatt pa grund av
ett funktionshinder.

Aktivitetsstod kan man fa om man deltar i nagot
arbetsmarknadspolitiskt program t ex arbetslivsinriktad rehabilitering,
arbetspraktik mm. Erséttningen ar i regel densamma som det belopp
man skulle ha fatt i arbetslshetsersattning.

Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade, LSS.
LSS &r en réttighetslag, d v s beslut om insatser kan 6verklagas.

Avsikten med LSS é&r att ge ménniskor med funktionshinder mojlighet
att leva som andra. Ansokan ldmnas till sarskild tjansteman i
kommunen, s k LSS-handlaggare.

LSS &r 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 begdvningsméssigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, féranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

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

I den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att man
ska komma ifraga for stod och hjalp.
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| den nya lagen talas om de tio rattigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avl@sarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

a poende i1 familjehem eller i bostad med sarskild service fér barn och
ungdom

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

a daglig verksamhet

For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stdd och hjalp skriftligt.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i
kommunerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stéd
fran samhillet.

Tand- och munhalsa

Overtandlikare Birgitta Johansson Cahlin och tandhygienist Mia
Zellmer, Mun-H-Center, Goteborg, informerade om tand- och
munhalsa.

Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt (mun och ansikte)
kunskapscenter for séllsynta diagnoser.

- 1 Mun-H-Centers uppgifter ingar bl a att samla in, bearbeta och
sprida information med inriktning pa problem som har med munnen
att gora, exempelvis att prata och att dta. Bettavvikelser, dregling och
behov av sarskild munvard ar ocksd vanligt férekommande vid
ovanliga medfédda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nara samarbete med Agrenska sedan ménga 4r.

- Under Agrenskas familje- och vuxenvistelser delar vi med oss av de
kunskaper vi redan har om diagnosen.

- Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjélp av sérskilda frageformular
om tandvard och munhygien samt eventuell problematik kring
munmotorik och munhalsa.

Nyhetsbrev nr 299 © Agrenska 2007 9



Gauchers sjukdom

En av Mun-H-Centers tandlakare och tandhygienister gor ocksa en
oversiktlig undersokning. Saval observationerna vid undersdkningen
som uppgifterna i frageformularet dokumenteras i en databas pa Mun-
H-Center. Malet ar att pa sa vis kunna bidra till 6kade kunskaper om
munnen och dess funktioner vid séllsynta tillstand och sjukdomar.

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

| Mun-H-Centers uppgifter ingar ocksa utbildning, handledning,
konsultation, viss behandling, forskning och metodutveckling.
Information finns pa www.mun-h-center.se Dar finns &ven
information om hjalpmedel varav en del finns till forsaljning.

Vid undersokning har man funnit att det kan férekomma en nedsatt
gapformaga och ibland vid typ 3 lindriga tugg- och
svaljningssvarigheter .

Eftersom det &n sd lange endast finns ett fatal undersokningar
registrerade i databasen vid Gauchers sjukdom kan man inte utldsa om
det finns mer specifika orofaciala problem eller tandproblem.

Egenvarden ar alltid viktig, d v s tandborstning morgon och kvall,
alltid anvanda fluortandkrdm och att dessutom anvénda olika
hjalpmedel for att halla rent mellan tanderna t.ex. tandstickor,
mellanrumsborstar eller tandtrad. Extra fluortilligg kan vara aktuellt
sasom fluorskoljning, fluortabletter eller fluortuggummi.

- En mjuk tandborste med ett relativt litet borsthuvud ar bra for att
komma at alla tandytor. El-tandborste kan ocksa vara bra att anvanda.
- Bloder tandkottet nér man borstar eller petar mellan tdnderna kan det
vara tecken pa inflammation i tandkéttet som orsakas av att det ligger
kvar bakteriebelaggningar pa tanderna. For att laka behdver man vara
annu noggrannare med sin munvard. Nar man kanner med tungan pa
tandytorna ska de kannas glatta nér de ar bra rengjorda. Det &r dven
viktigt att tanka pa kosten, att inte ata mer dn 5 ggr/dag.

Regelbundna besok hos tandlékare/tandhygienist ar viktigt for att

kontrollera att allt & bra i munnen och for att avlagsna eventuell
tandsten samt att fa fluorbehandling.
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Lars har Gauchers sjukdom

Lars, 56 ar, har Gauchers sjukdom typ 1, d v s den lindrigaste typen av
Gauchers sjukdom. Inledningsvis vérjer sig Lars mot klassificeringen,
som han tycker ar omodern.

-Idag finns det inte nagra riktigt klara granser mellan de tre typerna
och den s k vuxenvarianten, typ 1, ar inte en typ som enbart drabbar
vuxna. Numera pratar man mer om olika mutationer, det finns 300
idag, och mutationen avgor mer vilka symptom man far, sager Lars.

Nar fick du dina férsta symptom?

-De fick jag redan forsta levnadsaret. Jag har fatt titta pd mina
journaler nér jag var ett ar, d v s 1951, och dar star det att mjalte och
lever &r forstorade. Men man kunde inte stalla ndgon diagnos och det
foranledde heller inga atgarder. Nar jag var fem-sex ar gammal
noterade sjukvarden att mjalten var mycket forstorad, da stack den
fram under revbenskanten. Darefter foljde en massa utredningar pa
flera storre sjukhus. Diagnosen man stallde da var mjaltforstoring.

-Eftersom sjukvarden beddmde att det handlade om en cancertumor
ville man omedelbart ta bort den, men andrade sig och lat den vara
kvar, som tur var, sager Lars.

Vilka problem hade du under uppvéaxten?

-Inga sarskilda problem mer &n att jag inte kunde vara med och spela
fotboll eller delta i andra idrottsaktiviteter p g a risken att mjélten
kunde spricka, vilket skulle kunna ha skett om jag fatt en hard boll i
magen. Men jag akte skidor, vilket inte alls var helt riskfritt, och
simmade garna.

Lars far diagnosen Gauchers sjukdom

Nar Lars var i tjugoarsaldern fick han diagnosen Gauchers sjukdom
och i samband med detta tog man bort hans mjalte.

-Nar man drog ut en visdomstand slutade jag inte bléda och da
bestdmde man sig for att ta bort mjélten. Det var dumt, man hade inte
behovt gora det. Senare kunskap har visat att man inte behdver ta bort
den forran det har blivit infarkter i den. Efter operationen satte sig
gauchercellerna i skelettet istallet och tio ar senare fick jag stora rygg
och hoftproblem. Pa den tiden fanns annu ingen behandling, den kom
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forst 1992 nar jag var 40 ar och jag var bland de forsta som fick
behandlingen med enzymer.

Innan dess hade Lars en hel del ortopediska problem, med bl a
armbrott, knackt bréstben och kotproblem.

-Jag fick ocksa hoftproblem, men de fick vanta och istéllet
prioriterades kotproblemen, varen 1989. Nagot ar senare fick jag
ocksa en ny hoftled. Nar de ortopediska operationerna genomfordes
hade jag inte en aning om att en medicin var sa nara forestaende.

Sjukdomen paverkade inte Lars yrkesval

Lars utbildade sig till violinist, spelar idag i en symfoniorkester och
undervisar elever och detta yrkesval paverkades inte av sjukdomen.
-Jag hade blivit violinist &ven om jag inte haft sjukdomen. Spelandet
har varit bra for det har inneburit att jag behallit en bra rérlighet i
armarna.

Lars idag

Behandlingen med ERT (SRT provades nagra manader, men
avslutades eftersom Lars fick s& svara biverkningar) som innebéar
intravends behandling ndgon timme en gang i veckan, har stoppat upp
inlagringen av ny fettvavnad, men ocksa paverkat redan inlagrad
vavnad sa att exempelvis Lars lever numera har normal storlek.
-Behandlingen har fungerat bra pa mig. Men 1998 kom anda ett litet
bakslag i 0 m att jag fick nekroser (lokal vavnadsdod) i bada armarna.
Behandlingen ar inte lika effektiv nar det galler inlagringen av
fettvédvnad i skelettet. Nekroserna innebar ingenting for mitt spel och
mycket lite i 6vrigt ocksa, de medfor att jag inte kan halla armarna
over huvudet och det kan man leva med, sager Lars.

Ryggoperationen (steloperation) som gjordes 1989 innebér att Lars
ofta har lite ont i ryggen.

Ar det ndgonting du vill géra, som sjukdomen sétter stopp for?
-Det &r i och for sig ganska mycket. Jag skulle exempelvis vilja kunna
motionera mer, ga pa langpromenader eller cykla. Det senare vagar
jag absolut inte utsatta mig for, eftersom ett fall fran cykeln skulle fa
katastrofala konsekvenser for mitt skelett. Det sker ingen férsamring
orsakad av sjukdomen, det som hander &r vél att den aldersrelaterade
forsamringen kanske kommer lite tidigare.

Hade du traffat ndgon annan med sjukdomen innan du kom till
Agrenska?
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-Min bror har ocksa sjukdomen, samma form som jag men varre
drabbad. Dessutom kanner jag tva kvinnor (systrar) med sjukdomen
hér i stan. Med det arftlighetsmonster som galler for sjukdomen borde
endast var fjarde graviditet resultera i ett sjukt barn. Men det verkar
inte stimma. Det tycks som om nagonting spelar in som medfor att
syskon far sjukdomen oftare an forvantat, sager Lars.
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