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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer som har barn med
funktionsnedsattning bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en
och samma vecka traffas ett antal familjer med barn som har samma
diagnos/-er, i det har fallet Sanfilippos sjukdom. Tva familjevistelser,
dar den diagnosen ingatt, har arrangerats pa Agrenska 1998 (MPS-
sjukdomar) och 2003 (MPS-sjukdomar) samt 2010 (Sanfilippos
sjukdom).

Under en familjevistelse ar fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas da omhand av séarskild personal.
Faktainnehallet fran forelasningar pa Agrenska utgdr grund for detta
nyhetsbrev som skrivits av Jan Engstrom, Agrenska. Innan infor-
mationen blir tillganglig for allménheten har féreldsarna mojlighet att
lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna.

For att illustrera hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att
ha ett barn med sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning. Sist i
nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer till
forelésarna.

Sedan &r 2000 publiceras nyhetsbreven dven p& Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.

Foljande foreldsare har bidragit till innehallet i detta nyhetshrev:
Docent/6verlédkare Niklas Darin, Goteborg, Docent Gunilla Malm,
Stockholm, specialistldkare Karin Naess, Stockholm, sjukskoterska
Vanja Aberg, Goteborg, féreningsrepresentant Veronica Hiibinette,
Myggenas, musikhandledare Linn Johnels, Goteborg, dvertandlékare
Asa Martensson, Goteborg, logoped Lotta Sjogren, Géteborg,
utredare Gunnel Hagberg, Goteborg, socionom Anders Sandegard,
Goteborg
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Sanfilippos sjukdom

Medicinsk information

Docent Gunilla Malm, tidigare verksam som Overldkare pa Barnens
sjukhus, Karolinska universitetssjukhuset, Huddinge, informerade om
medicinska aspekter pa Sanfilippos sjukdom.

1995 sokte Karolinska universitetssjukhuset pengar for utvecklandet
av sérskild kompetens nér det bl a gallde sjukdomsgruppen mukopoly-
sackaridoser (MPS-sjukdomar), dar Sanfilippos sjukdom (MPS I11) &r
en av nio beskrivna sjukdomar.

-Sedan dess har det hant mycket nér det galler kunskapsutvecklingen
pa omradet. Det finns bl a behandlingsmojligheter, enzymterapi och
benmargstransplantation, nér det galler flera av sjukdomarna i grup-
pen, men tyvarr &nnu inte nar det géaller MPS 111, sa Gunilla Malm.

Sanfilippos sjukdom, som beskrevs forsta gangen 1963, ar en av nio
séllsynta dmnesomséttningssjukdomar, som alla orsakas av olika
defekta enzymfunktioner i nagot av de tio enzym som ingar i
nedbrytningen av heparansulfat, i cellerna. Heparansulfat, som &r en
mukopolysackarid, ar ett amne som ingar i kroppens olika vavnader

Man betecknar MPS-sjukdomarna med antingen namnet pa det sak-
nade enzymet, med romerska siffror eller med namnet pa den lakare
som forst beskrev sjukdomen.

-Fyra kanda enzymdefekter, betecknade A, B, C och D orsakar
Sanfilippos sjukdom, dar typ A &r den allvarligaste typen med ett
snabbare sjukdomsforlopp &n 6vriga typer.

Nar nedbrytningen av heparansulfat i cellernas lysosomer inte sker pa
ett normalt sétt, beroende pa brist pa ett enzym/alternativt ett felaktigt
enzym, ansamlas delvis nedbruten substans i cellerna.

-Detta ger upphov till fortskridande skador, med stora variationer, i en
rad vavnader och organ i kroppen, sasom hjarta, nervsystem, and-
ningsvagar, ben, brosk och bindvav. Varierande grader av utveck-
lingsstorning kan ocksa bli resultatet av upplagringarna.

.Foljande géller alla MPS-sjukdomarna:

a Alla formerna &r autosomalt recessivt arftliga, utom MPS Il som
arvs konsbundet recessivt

a Sjukdomarna orsakas av enzymdefekter som leder till inlagring av
delvis nedbruten substans i olika organ

a Variationen i kliniken (symptombilden) &r stor
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Sanfilippos sjukdom

o Diagnos stalls pd den okade utsondringen av dermatan och/eller
heparansulfat i urinen, féljt av en analys av respektive enzym i blodet.
Vid SF utsondring av heparansulfat i urinen samt analys av fyra olika
enzym som talar om vilken undergrupp av SF som féreligger

a Fosterdiagnostik ar méjlig

| Sverige fods det cirka 1-2 barn/ar med nagon form av MPS.

-Totalt uppskattar vi att det finns cirka 35 barn och vuxna med nagon
form av MPS-sjukdom. Statistiskt sett fods det ett barn vartannat ar
med Sanfilippos sjukdom i Sverige, sa Gunilla Malm,

MPS 111, Sanfilippos sjukdom

Hos barn med MPS Il inlagras ej nedbruten heparansulfat framst i
nervsystemet och inte sd mycket i dvriga organ. Gentemot de Gvriga
MPS-sjukdomarna skiljer sig MPS 1Il pa sa satt att de utseende-
massiga karaktarsdragen &r mycket mindre framtradande. Debut-
symptomet ar en utvecklingsférsening nagon gang under de forsta
fem-sex levnadsaren, men kan ocksa visa sig senare.

Sjukdomen kan indelas i fyra olika stadier:

o ett forsta stadium dar utvecklingen ter sig normal de forsta 2-4 aren
a ett andra stadium dé&r den forsenade utvecklingen blir uppenbar och
symptom pa hyperaktivitet visar sig, fran 3 ar till tidiga tonaren

o ett tredje stadium under tonarsperioden dar inldarda fardigheter
forloras efter hand

o ett fjarde stadium med stillasittande och passivitet innan
barnen/ungdomarna avlider

-Det finns en stor individuell variation vid Sanfilippos sjukdom bade
mellan olika individer och beroende pa vilken av undergrupperna (se
nedan) det ar frdga om, sa Gunilla Malm.

Sjukdomen delas in i fyra undergrupper; A, B, C och D, var och en
orsakad av olika kanda enzymdefekter.

Typ A: Denna typ, som ar vanligast i Sverige, anses vara den
svaraste formen med tidigaste insjuknandet.

-Men det finns ocksa inom gruppen en mildare form med langre
Overlevnadstid

Typ B: Denna typ, som ar ovanlig i Sverige, anses ha ett langsamt
sjukdomsforlopp.

Typ C: ar en mellanform mellan typ A och typ B.

Nyhetsbrev nr 370 © Agrenska 2010 4



Sanfilippos sjukdom

Typ D: ytterst sallsynt typ med bara ett fatal fall rapporterade i
vérlden.

-Jag vill aterigen betona att variationerna inom varje grupp kan vara
mycket stora.

Diagnos

Diagnosen stélls oftast nar barnen ar i 4-5 arsaldern, men dessfor-
innan kan foraldrarna ha upplevt olika problem i flera ars tid.
-Diagnosen ar latt att stalla, men det krdvs att man misstanker
amnesomsattningssjukdom och darfor tar speciella urinprov och
blodprov (som ger svar pa vilket enzym det ar fel pa), sa Gunilla
Malm.

Tidiga problem

Exempel pa tidiga problem vid Sanfilippos sjukdom &r tata infektioner
I de ovre luftvdgarna, oroninflammationer, mag-tarmproblem med
vattniga diarréer, navelbrack eller ljumskbrack.

-Detta ar problem som manga smabarn har och darfér misstanker man
sallan Sanfilippos sjukdom i tidig alder.

Inte lika tidiga problem

Né&r barnet blir lite storre tillkommer en forsening i utvecklingen med
forsenat tal, forsenad forstaelse, Overaktivitet, koncentrations-
svarigheter och svarigheter att uppfatta faror.

-Tillsammans ger detta ofta fdréldrarna oro. Den sena diagnosen
beror oftast pa att de utseendemassiga dragen inte &r speciellt
framtradande. Manga lakare kanner igen barn med MPS I, men har
betydligt svarare att kdnna igen barn med MPS I1l. Det ar ofta forst
nar beteendeproblemen blir mer framtrddande som det underlattar att
stalla diagnosen, sa Gunilla Malm.

Utvecklingsforseningen blir alltmer tydlig efter sjukdomsdebuten.
Barnen forlorar s smaningom sina inlarda fardigheter sdsom tal och
formagan att forstd tal. En utvecklingsstorning blir ocksa mer
uppenbar. | en sen fas av sjukdomen slutar vissa barn att ga.

Manga barn utvecklar en epilepsi under den senare delen av sjuk-

domsforloppet, ofta under den period nér forlust av tal eller mentala
funktioner &ger rum
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Sanfilippos sjukdom

En horselnedsattning kan bero pa tata éroninfektioner, men kan ocksa
vara orsakad av en horselnervpaverkan av sjukdomen.

Barnen kan ha en 6kad blédningsbenégenhet som dock sallan stéller
till problem annat an vid operationer.

-Enzymdefekten medfor att barnen ansamlar heparinsulfat som
orsakar en nedsatt koagulationsférmaga i blodet.

Manga barn med Sanfilippos sjukdom utvecklar hoftproblem som kan
leda till smértor och att de haltar.

-Lindriga felstallningar i ryggraden, sasom kyfos och skolios,
forekommer ocksa, sa Gunilla Malm.

Somnproblem &ar mycket vanligt férekommande vid Sanfilippos
sjukdom, framférallt hos de lite &ldre barnen.

-Dessa problem beror pa biologiska forandringar av somnménstret nar
hjarnans funktion férsamras.

| Sverige finns for narvarande 10 kanda personer i aldrarna 4-30 ar
med Sanfilippos sjukdom.

Broderna Joakim, 12 ar och Joel 6 ar, har Sanfilippos sjukdom

Broderna Joakim, 12 ar och Joel, 6 ar har Sanfilippos sjukdom.
Broderna kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med mamma
Johanna och pappa Tomas.

Johannas graviditet med Joakim var normal.

-Men tre dagar efter fodseln fick han hdg feber. Man kunde konstatera
att han smittats av den s k GBS-bakterien (Grupp B-streptokocker)
och behandlades darfér med antibiotika under nagra veckors tid, sager
Johanna.

Darefter intraffade ingenting ovanligt de forsta smabarnsaren mer an
att Joakim fick ovanligt manga 6roninflammationer.

-Nér han var tre ar blev han "torr”, d v s slutade anvéanda blgja. Men
strax darefter ville han inte ga pa toaletten utan ha en bloja att kissa
och bajsa i. Nar vi tog upp det pa BVC tyckte man inte att det var
nagot stort problem, men vi tyckte det var ett markligt beteende, sager
Johanna.
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Sanfilippos sjukdom

Joakim remitteras till BUP

Arftlighet

Tomas och Johanna nojde sig inte med BVC:s svar och begarde och
fick snart en remiss till BUP.

-P4 BUP undrade man om det fanns andra problem och efter en del
funderande insdg vi att det nog gjorde det, bl a en ovanlig
aggressivitet, hyperaktivitet, brakighet och hogljuddhet. Vi hade ocksa
markt att hans horsel var forsamrad och det trodde vi kunde bero pa
alla éroninflammationer, men kanske ocksa GBS-bakterien som man
hittat i horselgangarna. Vi fragade 6ronlakaren om detta men fick
valdigt svavande svar, sdger Johanna.

P4 BUP beslutade man lite senare att gora en s k video-play-
undersokning, d v s en dold videoinspelning pa Joakim nér han lekte.
Pa BUP gjordes ocksa en utvecklingstest.

-Testen visade att Joakim |ag rejalt efter andra jamnariga barn i sa gott
som alla avseenden. Men talutvecklingen var i stort normal, han lag
bara nagot efter jamnariga barn. Da var han cirka 5 ar gammal och
forberedelserna infor skolstart hade pabdrjats.

Sanfilippos sjukdom &r arftlig och arftligheten ar s k autosomal
recessiv.

-Det innebér att bada foraldrarna ar friska, men bar pa anlaget till
sjukdomen. Deras barn blir sjukt endast om det arver bada foraldrar-
nas sjuka anlag,. Alla bar vi pa minst ett tiotal arftliga sjukdomsanlag
(av flera hundra), som far betydelse forst nar man traffar ndgon med
samma anlag. Risken att tva personen med samma anlag traffas okar
om personerna &r slakt med varandra, sa Gunilla Malm.

Risken att fa ett sjukt barn vid recessiv nedarvning ar 25 % vid varije
graviditet. Chansen att fa ett anlagsbarande barn ar 50 % vid varje
graviditet. | 25 % av fallen ar barnet varken anlagsbarare eller sjukt.

Autosomal betyder att det sjuka anlaget inte sitter pa nagon av
kdnskromosomerna.

Ett stort antal mutationer/forandringar i arvsanlagen kan orsaka
Sanfilippos sjukdom.
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Sanfilippos sjukdom

-Det gar inte att enbart med kdnnedom om vilken mutation ett barn har
forutsdga vilken sjukdomsbilden blir, sa Gunilla Malm.

Joakim remitteras vidare till barnhabiliteringen

Medicinsk behandling

Pa BUP skrevs en remiss till barnhabiliteringen dar ytterligare prover
och tester gjordes.

-Vi fick s& smaningom veta att Joakim hade en enzymbrist, men man
kunde inte saga vad den berodde pa. For att kunna svara pa den fragan
kravdes fler undersokningar och provtagningar. Det lade man pa oss
att bestdmma huruvida det skulle goras eller ej. Vi ville veta vad den
berodde pa och efter ytterligare provtagningar fick vi beskedet att
Joakim hade Sanfilippos sjukdom och att den var arftlig. Beskedet
fick vi pa telefon och det kéandes absolut inte bra, séger Johanna.

Docent/6verlédkare Niklas Darin, Barnneuro/Habilitering, Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus, Goteborg, informerade om medi-
cinsk behandling vid Sanfilippos sjukdom.

-Sanfilippos sjukdom, beror pa att lysosomerna ("ater-vinnings-
stationer”) i cellerna inte fungerar som de ska. Nedbrytningen av olika
amnen, i det har fallet heparansulfat (en mukopolysackarid med langa
kolhydratkedjor), sker inte pa ett normalt satt. Resultatet blir en
ansamling av mukopolysackarider i cellerna, en ansamling som
fortskridande skadar vavnader och organ i kroppen, sa Niklas Darin.

Den behandling som kan erbjudas & bl a symptombehandling
rorande

a nervsystemet, epilepsibehandling, behandling av karpaltunnelsyn-
drom

a ¢ron, nasa, hals, insattning av dréneringsror i trumhinnan,
antibiotikabehandling av inflammationer och infektioner, borttagande
av tonsiller och polyper, insattande av horapparat

a lungor, andningsgymnastik, CPAP, bronkvidgande medicin, anti-
biotika, behandling av andningsinsufficiensen (begransad andnings-
funktion)

a hjarta, klaffprotes, endokarditprofylax (se kapitlet Funktioner i och
kring munnen), ACE-hdmmare, betablockerare

o anestesi, adekvat utford bedovning i samband med kirurgiska in-
grepp och vissa andra medicinska atgarder

a skelett, kirurgi, kontrakturprofylax

o buk, behandling av diarré, ljumskbrackoperation
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Joakim far en bror

Sanfilippos sjukdom

o sémnsvarigheter, medicinering med melatonin och benzodiazepin

a epilepsi,, EEG-registrering forebyggande medicinering, anfalls-
brytande medicinering/operation

-Epilepsi &r inget storre bekymmer for de flesta med Sanfilippos
sjukdom, sa Niklas Darin.

o beteendestorning, antipsykotiska ldkemedel,

-Beteendestorningarna minskar och férsvinner med tiden. Beteende-
terapi ar ofta ineffektiv.

Framtida behandling

| dagsléget finns det, som namnts, verksamma enzymerséttnings-
behandlingar vid nagra MPS-sjukdomar.

-Ett stort problem handlar om att na in i hjarnans celler, att passera
blod-hjérnbarriaren. Injektioner intracerebralt/intreventriculart har
visat pa lovande resultat hos méss med MPS I1I.

(Blod-hjarnbarridren ar tatt sammanfogade kapillarvaggar i hjarnans
blodkarl som minskar mojligheten for vissa substanser att na in i
nervcellerna)

o benmargstransplantation har visat sig vara ineffektiv

o transplantation av blodstamceller fran navelstrangsblod har givit
vissa positiva resultat

o substratreduktionsbehandling med genistein, d v s forsok att
reducera det substrat som lagras upp i olika organ vid Sanfilippos
sjukdom, har visat pa minskad inlagring i levern hos rattor

a genterapi, d v s forsok att reparera mutationen i arvsanlagen, har inte
haft ndgon storre framgang hittills

Veronica Hibinette, ordférande i MPS-foreningen i Sverige, informe-
rade ocksa under vistelsen om framtida behandlingsmojligheter.

Joakim fick diagnosen Sanfilippos sjukdom i oktober 2006, nar han
var 8 ar. Tva ar dessforinnan foddes Joakims bror Joel.

-Joels tva forsta ar var inte heller de sarskilt ovanliga, jamfort med
andra jamnariga barn. Nar Joakim fick sin diagnos, och vi forstod att
den var arftlig, bestamde vi oss anda for att ta reda pa om Joel hade
samma arftliga sjukdom som sin bror. Och det visade han sig ha. Men
precis som med Joakim var han symptomfri de forsta aren. Det var ett
tufft besked och en tuff tid. Bade jag och Tomas madde véldigt daligt,
men nagon hjalp att ta oss igenom krisen fick vi inte, sager Johanna.
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Sanfilippos sjukdom

Joakim medicineras och borjar skolan

Joakim idag

Nar Joakim fatt sin diagnos provade man att ge honom amfetamin
(Ritalin®) i sma, ickeberoende, doser mot hyperaktiviteten, uppmark-
samhetsstorningarna och koncentrationssvarigheterna.

-Men de var inte till ndgon nytta, tvartom sa tyckte vi att han blev
samre. Vi fick ocksa melatonin mot sémnstorningarna, men inte heller
hér hjalpte medicinen, sager Johanna.

De problem Joakim hade paverkade inte till en borjan valet av
skolform.

-Aren innan skolstart hade Joakim varit hos en dagmamma som hade
flera andra barn och det fungerade bra. Darfor valde vi att lata Joakim
borja i normalklass. Pa grund av horselnedsattningen, som forvarrats,
fick Joakim en horapparat, men den anvande han inte sa ofta eftersom
han inte gillade den.

Joakim gick tre ar i normalklass, sexarsverksamheten, ettan och tvaan.
-Det fungerade inte bra, han var for speciell och passade inte in. Han
forstod sig inte pa de andra barnen och de férstod sig inte pa honom.
Han larde sig inte heller att l&sa, skriva eller rdkna och blev mer och
mer efter och utanfor. Sista aret i grundskolan, d v s i andra klass, fick
han sérskolematerial att arbeta med, och det hjalpte kanske en del.
Under hostterminen det aret fick Joakim diagnosen och da fick vi, och
skolan, svar pa manga av vara fragor varfér han var som han var,
séger Johanna.

| tredje och fjarde klass gick Joakim i sérskola och det fungerade
valdigt bra i tredje klass, men samre i fjarde klass pa grund av
olyckliga omflyttningar mellan olika skolor.

- Fran och med femte klass, (d v s fran och med hésten 2009) gar han i
en traningsskoleklass och det ar vi ndéjda med. Joakim kanner att han
hor hemma dér och trivs och gor stora framsteg, sager Johanna.

Joakim har idag en lindrig utvecklingsstorning, horselnedséttning,
uppmarksamhets- och koncentrationssvarigheter och hyperaktivitet.
-Han har ocksa problem med hofterna, luxationer ar pa vag, mer pa
vanster sida an hoger sida och darfor haltar han idag lite l&tt.
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Joel idag

Sanfilippos sjukdom

Joakims talutveckling var, som namnts, nagorlunda normal ganska
lange, men lite sen.

-De tva senaste dren har dock talet successivt forsamrts, bade nar det
galler det egna talet och talforstaelsen. Nar man talar till honom idag
kan han sitta och stirra och sedan svara pa nagot helt annat. Han blir
svarare och svarare att hantera och man drar sig t ex for att ge sig ut
och resa med honom. Man drar sig ocksa for att traffa vanner och
bekanta och efter ett tag &r en del vanner borta.

Joakim har idag kontakt med kurator, logoped, specialpedagog och,
mera séllan, en lakare pa barnhabiliteringen.

-Pa skolan har man borjat anvanda tecken som stod for Joakim, men
nagra sadana initiativ har inte logopederna pa barnhabiliteringen tagit
nar det galler Joakim, men val nar det galler Joel. Overhuvudtaget har
det blivit svarare att fa hjalp fran habiliteringen, eftersom de tydligen
maste spara pa allt, sager Johanna.

Joel har betydligt senare talutveckling jamfort med Joakim och pa
forskolan och habiliteringen har man en tid anvént tecken som stod.
-Det fungerar sadar har hemma. Tomas och jag tycker inte att vi fatt
hjélp att lara oss tecken som st6d och vi har vél heller inte orkat ta itu
med det sjdlva. | skolan anvander man det som hjéalp i kommunika-
tionen. Men i takt med att Joel fortfarande utvecklar sitt tal, sa
forsvinner motivationen att teckna.

Joel och Joakim é&r i vissa avseenden ganska lika, men ocksa valdigt
olika, tycker Johanna och Tomas.

-Om Joakim &r den “negativa” polen, dar det & mycket strul och nej,
s ar Joel den motsatta polen, positiv till det mesta. Joel har ocksa
koncentrations- och uppmarksamhetsproblem och problem med
Overaktivitet, men jag upplever att problemen &r lindrigare. Men det ar
mycket en kénsla och jag vet inte om det stammer i verkligheten. Det
skiljer ju trots allt sex ar i alder mellan pojkarna och det kan ha
betydelse, sdger Johanna.

Aven nar det galler utvecklingsstorningen s tycker foraldrarna att
Joels utvecklingsstorning &r lindrigare an Joakims.

-Det ar dags for Joel att borja skolan till hésten och i dagslaget vet vi
inte vilken skolform som passar honom bdast. Men jag tror att vi véljer
en skola dar det finns vanlig grundskola och sarskola pa samma stalle.
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Omvardnad

Sanfilippos sjukdom

Da behover han inte byta skola om han borjar i normalklass och sedan
behover byta till sérskola, sdger Johanna.

Joel har, precis som Joakim enbart haft ett flertal 6roninflammationen
under tidiga smabarnsaren, men inte senare, och heller inga andra
inflammationer.

Bade Joakim och Joel har avlastning, Joakim 7 dygn/manad och Joel 3
dygn/manad.

-Alla mar bra av detta, pojkarna trivs att vara pa korttidsvistelserna
och vi kan dra andan och hdmta kraft, sager Johanna.

Sjukskdterska/verksamhetschef Vanja Aberg, Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus, Goteborg, informerade om omvardnad vid
Sanfilippos sjukdom.

Vanja Aberg inledde med att visa en bok ”Det &r nu som réknas”, en
handbok i medicinsk omvardnad for barn och ungdomar med svara
flerfunktionshinder, av Ann-Kristin Olund. Boken kom ut 2003 pa
forlaget Stockholm Gothia.

-1 all omvardnad har kommunikationen stor betydelse och sarskilt stor
betydelse nar det galler personer med svara flerfunktionshinder. Syn,
horsel, kansel, lukt och smak har stor betydelse fér en bra
kommunikation. Foér barn med Sanfilippos sjukdom &r hdorselned-
sattning vanligt forekommande och behéver behandlas. Teckensprak
och tecken som stod ar ocksa hjdlpmedel som kan forbattra
kommunikationen.

Andningen paverkas negativt om luftvagarna drabbas av inlagrings-
problem sasom vid Sanfilippos sjukdom i slutet av sjukdomsskedet.

-Rosslighet och slemstagnation, 6kad andningsfrekvens, sharkning,
somnapné och trotthet, angest och oro ar vanligt forekommande. En
val fungerande andning kommer alltid forst. Har barnen problem med
andningen far det konsekvenser, bland annat ofta i form av aptitloshet.

Nedsatt hostformaga ar vanligt hos barnen. Manga behdver darfor
forst i slutet av sjukdomsskedet inhalera bronkvidgande, slemlésande
och antiinflammatoriska mediciner, samt utéva andningsgymnastik.

-1 detta skede av sjukdomen kan de ocksa behéva CPAP, en apparat
som trycker in luft med &vertryck, for att forhindra apnéer och
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snarkning. For att motverka forstoppning ar det viktigt att barnen far i
sig tillracklig méngd vatska.

Har barnen dalig blodcirkulation, som kan orsaka kalla, bleka och
svullna hander och fotter, kan de behdva sjukgymnastik, vattengympa
och att man smdorjer och masserar hander och fotter.

Nedsatt svalg- och munmotorik, kan medféra felsvaljning med mat
som hamnar i lungorna, vilket kan orsaka lunginflammation, hosta,
matvégran och dregling.

-Det ar viktigt att barnets luftvagar ar sa rena som majligt innan man
satter igang matningen och att barnet har en bra atstallning. Maten kan
vara mosad eller passerad och drycken fortjockad, det underlattar for
barnet. Har man problem att fa i barnet tillrackligt mycket mat genom
munnen kan man anvénda néssond eller gastrostomisond, t ex en PEG
genom magsacken. Man kan ocksa naringsberika maten med sarskilda
energitillskott.

Signaler pa smarta och obehag ér:
a hogre puls

o sémnsvarigheter

a blekhet

a apati

Foreningsinformation

Veronica Hubinette, barnsjukskoterska och ordférande i MPS-
foreningen, informerade om foreningen och dess arbete.
-MPS-foreningen bildades efter en vistelse p& Agrenska 2004. Med en
forening okar mojligheterna att paverka kunskapsutvecklingen i
samhallet.

Foreningen arbetar for att forbattra livsvillkoren for diagnosbérarna
och deras familjer genom att forséka Oka kunskapen om MPS
sjukdomarna i sjukvarden, samhéllet och hos familjerna.
-Malséttningen med foreningens arbete &r bl a att diagnosbararna far
god vard, ratt behandling och habilitering. Vi arbetar for tidigare
diagnostisering och snabbt insatt behandling.

Foreningen formedlar ocksad information om den pagaende forsk-
ningen pa omradet och nya behandlingsron. Veronica Hibinette

informerade pa familjevistelsen ocksa oversiktligt om foreningens syn

Nyhetsbrev nr 370 © Agrenska 2010 13



Sanfilippos sjukdom

pa eventuella framtida behandlingsmojligheter nar det galler
Sanfilippos sjukdom.

-Vi deltar i manga internationella konferenser for att halla oss ajour
vad som hander pa omradet. En annan viktig funktion féreningen har
ar att se till att familjerna far traffas och utbyta erfarenheter for att pa
sa satt minska kanslan av ensamhet. Vartannat ar arrangerar vi
familjekonferenser, dar aven norska och danska MPS familjer bjuds
in, sa Veronica Hibinette.

For den som vill veta mer om foreningen och dess arbete hanvisas till
foreningens hemsida: www.mpsforeningen.se

Musikterapi och musik som kommunikation

Musikhandledare Linn Johnels, Eldorado, Géteborg, informerade om
musikterapi och musik som kommunikation.

-Eldorado erbjuder aktivitet, kunskap och kultur for personer med
intellektuella funktionsnedsattningar pa en tidig utvecklingsniva. Den
har gruppen ar valkommen att besoka vara olika aktiviteter, ta del av
olika kulturevenemang, lyssna pa musik i vart musikkafé eller bara
umgas.

I musiken kan alla métas och delta efter sina férutsattningar.

-Teorier om tidigt samspel och kommunikation ar grunden for vart
arbete med personer som befinner sig pd en tidig intellektuell
utvecklingsniva. Det &r aven viktiga moment i musiken. Det handlar
om lek, humor, spanning, forvantan och ar tillampbart i alla aldrar,
séger Linn Johnels.

Linn Johnels visade darefter, med hjdlp av ett antal illustrativa
videofilmer vilken betydelse musik kan ha. Tyvarr gar det inte att har
beskriva detta i ord.

Agrenskas erfarenheter av barn med Sanfilippos sjukdom

Specialpedagog AnnCatrin  Rojvik, Agrenska, informerade om
Agrenskas erfarenheter av barn med Sanfilippos sjukdom samt
pedagogiska mal och metoder for barnen.

-Sanfilippos sjukdom ar kombinationer av symptom som kan fore-
komma i varierande svarighetsgrader och darfor blir konsekvenserna
av sjukdomen ofta komplex.
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Pedagogiken vid séllsynta funktionsnedsattningar utgar fran indi-
videns forutsattningar, generell specialpedagogik och specifika
kunskaper om diagnosen.

-Innan familjen kommer hit till Agrenska laser vi relevant medicinsk
information, inhdmtar specifik information om barnet fran familjen
och skolan/forskolan och kombinerar detta med tidigare erfarenheter
pé& Agrenska, sa AnnCatrin Réjvik.

For att stimulera och stédja kommunikationen kravs

a en tydlig och strukturerad milj6 dar barnet kan forberedas och kénna
igen sig, t ex i matsituationen eller skolsituationen

o kroppsprak, bildstod och tecken som stod

a att samma personal foljer barnet under hela vistelsen

o att man invantar och ger bekraftelse pa barnets signaler

a att kommunkationen forstarks genom lek

For att starka socialt samspel och kamratrelationer kravs

o att man ar lyhord for elevens kanslolage, trotthetsniva och even-
tuella uppseglande konflikter

o att man ger vuxenstod nar sa behdvs i t ex olika aktiviteter och under
tiden mellan olika aktiviteter

o samarbetsovningar och gemensamma lekar dar var och en deltar pa
sina egna villkor och ofta far uppleva den positiva kanslan att lyckas

@ att man ger positiv forstarkning

Funktioner i och kring munnen

Overtandlikare Asa Martensson, logoped Asa Mogren och
tandskoterska Lena Gustafsson, samtliga Mun-H-Center, Goteborg,
informerade om funktioner i och kring munnen.

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

- | 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 nira samarbete med Agrenska sedan manga 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
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sarskilda frageformular till foraldrarna om barnets tandvard och
munhygien samt eventuell problematik kring munmotorik och
munhélsa.

Mun-H-Centers tandlakare och logoped gor ocksa under familje-
veckan en oversiktlig undersékning av barnens munférhallanden.
Saval observationerna vid undersokningen som uppgifterna i
frageformularet dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center.
Familjerna bidrar pa sa vis till okade 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
munhalsovard, munfunktion och tandbehandling.

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

Problem relaterade till tandvard som kan forekomma vid Sanfilippos
sjukdom ér:

e Om barnet har beteendestorningar kan det finnas svarigheter
att acceptera tand- och munvard.

e Det ar viktigt att tandvarden kanner till att sjukdomen kan ge
forsamrad koagualtion och déarmed forlangd blodningstid.

e Okade risker vid narkos p& grund av daligt utvecklade
halskotor med svag och instabil bindvav samt tranga luftvagar.

e Biverkan av mediciner kan ge muntorrhet.

e Barn med Sanfilippos sjukdom och hjartfel kan behova
antibiotika i forebyggande syfte (profylaktiskt) vid blodiga
ingrepp i munhalan. Darmed undviker man att bakterier fran
munhalan ges mojlighet att orsaka svara infektioner i hjartat.

Barn med Sanfilippos sjukdom far ofta éatsvarigheter och
talsvarigheter.  Svarigheter att kontrollera saliven kan ocksa
forekomma. Manga barn behover hjalp av Alternativ Kompletterande
Kommunikation (AKK) som tecken som stod (TSS) eller bilder.

Munhélsan ar dock ofta mycket god hos barn med Sanfilippos
sjukdom.
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Nar det galler den forebyggande tandhélsovarden ar det viktigt att
barnen far behandling av specialisttandlakare och far komma ofta pa
kontroller och tandhalsovard for att bevara en god munhalsa.

Vardprogram och diskussion kring detta

Specialistldkare Karin Naess, Barnens sjukhus, Karolinska sjukhuset,
Huddinge, informerade om vardprogram for Sanfilippos sjukdom och
ledde en diskussion kring detta.

-Ett vardprogram kan innehalla rekommendationer hur en patient
med t.ex Sanfilippos sjukdom bor utredas, behandlas och féljas upp.
Detta for att &ven patienter med ovanliga sjukdomar ska garanteras
samma vard oavsett var i landet man bor och vilken doktor man
traffar.

Vid ovanliga sjukdomar som Sanfilippos sjukdom bor finnas ett
kunskapscenter dar erfarenheter och uppdaterad kunskap samlas och
gors tillganglig for sjukvard och allméanhet.

-Pa ett sadant center kan man informera om aktiv forskning och
behandlingsstudier och dar skulle familjer kunna fa kontakt med andra
familjer med barn med samma sjukdom. Pa centret bor det ocksa
finnas ett samlat stallningstagande till avancerad behandling

| vardprogrammet bér inga rekommendationer for provtagning och
undersokning for att stélla en séker diagnos nar det finns misstankar
att det ror sig om Sanfilippos sjukdom.

-Dér bor inga bedémning av utvecklingsniva, urinprov och blodprov
for enzymbestdmning och genetiska undersokningar, sa Karin Naess.

Efter diagnos bor foljande undersokningar/beddmningar goras:

a kroppsundersékning

a beddmning av neurologiska/neuropsykiatriska avvikelser

a horselundersékning

a synundersokning

a orofacial undersokning (se kapitlet Funktioner i och kring munnen)
a psykologbedémning

o arliga uppfoljande kontroller/undersokningar hos neurolog, horsel-
lakare, tandl&kare, ortoped, dietist m.fl.

-Det ar viktigt att uppmérksamma och behandla alla symptom som hér

till diagnosen, exempelvis luftvagsinfektioner, andningsbesvar, leder,
och brack.
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| vardprogrammet bor inga information om de speciella krav som
stélls vid narkos.

Information fran forsakringskassan

Information fran Forsakringskassan (fran 2008, med
viss uppdatering 2010)

Gunnel Hagberg, utredare pa Forsékringskassan i Goteborg
informerade om vilket stéd familjer med barn med funktions-
nedsattning kan fa fran Forsakringskassan.

Texten ar uppdaterad med hyperlankar 2010. Genom att klicka pa de
understrukna rubrikerna sa kommer du direkt till mer information pa
Forsakringskassans webbplats. Det gar ocksa bra att ga in pa
www.forsakringskassan.se .

Inledningsvis lamnas information om organisationen “Forsakrings-
kassan Sverige”. Forsakringskassan har gjort en stor omorganisation,
for att alla skall fA& samma service och direktiv. Tanken med
omstruktureringen har varit att modernisera och méta ny teknik samt
kundernas nya krav. Bland annat har Internettjdnsterna utokats. Man
réknar med att allt fler arenden enbart eller delvis hanteras via
Internet.

Stod for barn med funktionsnedséattning

N&ar man har barn med funktionsnedsattning kan man ansoka om:
Vardbidrag, Bilstdd och Assistansersattning. Fran och med juli det ar
han/hon blir 19 ar kan ungdomar med funktionsnedsattning sjalva
ansoka om handikappsersattning och aktivitetsersattning.

Din ansOkan

Ett utredningssamtal tillsammans med en handlaggare brukar
komplettera den skriftliga ansdkan. Till ansokan skall man bifoga ett
utforligt medicinskt intyg utfardat av behandlande l4kare. Né&r alla
handlingar inkommit tar handlaggaren kontakt med sdkanden for att
boka tid for utredningssamtal, vilket kan ske pa Forsakringskassan, i
hemmet eller via telefon. Fr o m arsskiftet 2008 fattas besluten av en
beslutsfattare/tjansteman.

Vardbidrag och merkostnader

Vardbidrag kan foraldrar soka for barn mellan 0-19 ar om
funktionsnedsattning eller sjukdom foreligger, som kraver extra vard
och tillsyn och/eller merkostnader. Ett krav &r att den sarskilda
insatsen behovs under minst sex manader. Vid annat samhallsstod,
exempelvis om barnet bor hos stodfamilj paverkas nivan pa
vardbidraget
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Exempel pa merkostnader;
e Lakemedelskostnader som ryms inom ramen for
hogkostnadsskyddet.
e Slitage av klader.
e Extra kostnader for okat tvattbehov.
e Specialkoster
e Behandlingsresor/behandlingsbesdk

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer (2010),
Y4 - 2 208 kronor per manad
Y, - 4 417 kronor per manad
% - 6 625 kronor per manad
1/1-8 833 kronor per manad

Vardbidraget dr pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss del kan
erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Bidraget
omprévas normalt vartannat ar och betalas ut till och med juni det ar
barnet fyller 19 ar.

Avslag och omprévning

Far man avslag kan é&rendet omprovas vid Forsdkringskassans
omprovningsenhet. Vid avslag kan &rendet 6verklagas i Lénsrétt,
Kammarrétt och Regeringsratt.

Bilstod

Bilstod ar ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Féralder kan fa bilstod
om barnets funktionsnedsattning medfor att familjen inte kan dka med
allménna kommunikationsmedel. Funktionsnedséttningen ska vara
bestdende eller i vart fall berdknas vara under minst nio ars tid.
Dérefter finns det mojligheter att ansdka om ett nytt bidrag. Bidraget
bestar av ett grundbidrag samt ett inkomstprévat anskaffningsbidrag.
Dessutom kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning

Assistansersattning-LASS dar ett ekonomiskt stdd som ger personer
med svara funktionsnedsattningar ratt till personlig assistent for att
kunna leva ett mer sjalvstandigt liv.

Personlig assistans kan beviljas av kommunen eller Forsékrings-
kassan. Kommunen har ansvaret da de grundlaggande behoven uppgar
till hogst 20 timmar per vecka samt for att hjélpbehovet tillgodoses.
Staten har ansvaret i de fall dar de grundlaggande behoven overstiger
20 timmar
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Personlig assistans till barn
For att assistans till barn skall kunna utga kravs det att vardbehovet ar
betydligt storre an vad som normalt ingar i fordldraansvaret.

Tillfallig foraldrapenning/TP

Tillfallig foraldrapenning &r ersattning for inkomstbortfall nér en
foralder maste avsta fran arbete for bland annat vard av sjukt barn,
behandlingshesok eller kurs av sjukvardshuvudman, Ersattningen kan
utga maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vardbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig foraldrapenning inte
betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov som ger ratt till
vardbidrag.

Ersattningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa
fall upp till 16 ar. Det finns dven mojlighet att fa tillfallig
foraldrapenning for barn med allvarlig sjukdom och en pagaende
akutbehandling till dess barnet fyller 18 ar. Speciellt lakarutlatande
kravs.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. Tillfallig fordldrapenning
kan utga upp till 21/23 ar. Foréaldrarna till dessa barn har ocksa rétt till
tio kontaktdagar/barn och ar. Kontaktdagar kan uppbéras till 16 ar.

FOr unga vuxna galler:
Aktivitetsersattning
e Fr.o.m. det ar man fyller 19-29 ar
e Om arbetsformagan &r nedsatt eller man behover forlangd
skolgang pa grund av funktionshinder
e Artidsbegransad langst 3 ar i taget

Handikapperséttning
e Fran och med juli de ar man fyller 19 ar
e Behov av hjalp av annan i den dagliga livsforingen sasom
personlig omvardnad, av- och pakladning, matlagning,
hushallsarbete
e Merutgifter
e Skattefri ersattning
Mer information
Det finns manga bra lankar pa Forsakringskassans egen webb. Har har
du en 6versiktlig lanksamling med namn ”Alla férmaner” .

Under denna rubrik berattade Anders Sandegard, som &r socionom
och assistansansvarig pad Agrenska Assistans, om samhillets dvriga
stod samt svarade pa foraldrarnas fragor, detta aterges dock inte har.
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Soker du information om samhallets stod sa ga garna in pa var
webbplats under fliken Vagledning.

"Véagledning séllsynta diagnoser riktar sig till bade professionella och
personer som sjdlva har diagnos och deras anhdriga. Kvaliteten pa
information man hittar idag pa Internet varierar. Denna vaglednings-
funktion skall verka som en lots for att hitta aktuell och kvalificerad
information”. Nedan underrubriker finns att hitta dér;

Arbete och sysselsattning
Klagomal, ersattning
Anhorigstod

Bidrag och erséttningar
Hjalpmedel

Halso- och sjukvard
Lagar och styrdokument
Personligt stod

Resor

Tandvard

Tolkar

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Docent/dverlakare Niklas Darin

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Docent Gunilla Malm

Karolinska universitetssjukhuset, Huddinge
141 86 Stockholm

Tel: 08- 58 58 00 00

Specialistldkare Karin Naess

Karolinska universitetssjukhuset, Huddinge
141 86 Stockholm

Tel: 08- 58 58 00 00

Sjukskdterska Vanja Aberg

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Foreningsrepresentant Veronica Hibinette

MPS-féreningen
mps.foreningen@gmail.com
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Musikhandledare Linn Johnels
Eldorado

Omvégen 2 G

412 75 Goteborg

Tel: 031- 367 94 20

Overtandlakare Asa Méartensson
logoped Lotta Sjogren
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Utredare Gunnel Hagberg
Forsakringskassan
Funktionshinder

Box 8784

402 76 Goteborg

Socionom Anders Sandegard
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00
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