Dokumentation nr 428

Glukostransportprotein typ 1-
brist och pyruvatdehydrogenas-
komplexdefekt (PDH-brist)

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser A GI RENSKA

© Agrenska 2012 www.agrenska.se



Glut--brist och PDH-brist

GLUT | -BRIST OCH PDH-BRIST

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frin hela Sve-
rige. Till varje familjevistelse kommer ungefdr tio familjer med barn som har
samma sdllsynta diagnos, i det hér fallet tvd diagnoser som behandlas pa
liknande sitt: Glukostransportprotein typ1-brist och pyruvatdehydrogena-
skomplex-defekt. (I den hir dokumentationen dr bendmningarna forkortade
till glut-1-brist respektive PDH-brist). Under vistelsen far fordldrarna, bar-
nen med diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta

erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Fordldraprogrammet innehéller foreldsningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, pedagogiska frgor, psykosociala aspekter samt det stod
samhdllet kan erbjuda. Barnens program dr anpassat frdn barnens forutséatt-
ningar, mdjligheter och behov. I programmet ingér forskola, skola och fri-

tidsaktiviteter.

Faktainnehéllet fran foreldsningarna p& Agrenska ér grund for denna doku-
mentation som skrivits av redaktdr Johanna Lagerfors, Agrenska. Innan in-
formationen blir tillgénglig f6r allménheten har varje foreldsare sakgranskat
texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med sjukdomen eller syn-
dromet beréttar ett fordldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna
har i verkligheten andra namn. Sist i dokumentationen finns en lista med
adresser och telefonnummer till foreldsarna.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,

www.agrenska.se.
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Glut--brist och PDH-brist

Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Niklas Darin, overldkare, Barnneurologen pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goéteborg.

Tove Hallb6ok, overldkare, Barnneurologen péd Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goéteborg.

Anna Dahlberg, dietist, Dietistmottagningen pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goéteborg.

Veronica Hiibinette, barnsjukskdterska, Neurologmottagninge och Ketoge-
na teamet, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Gteborg.

Gerd Viggedal, neuropsykolog, Barnneurologen och Ketogena teamet pa
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Gteborg.

Barbro Westerberg, habiliteringsoverldkare, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goéteborg.

Ulrika Ferm, logoped p4& DART kommunikations- och dataresurscenter,
Goteborg.

Anna Glenvik, pedagog Agrenskas barnteam.

Marcus Berntsson, hilsopedagog, Agrenskas barnteam.

Siv Roberts, informationskonsulent pd Informationscentrum for ovanliga
diagnoser, Sahlgrenska akademin vid Goteborgs universitet.

Marika Jonsson, sjukgymnast, Barn- och ungdomshabiliteringen Lund-
bystrand, Goteborg.

Eva Johanesson Lovsund, Overtandldkare, Mun-H-Center, Hovas.
Asa Mogren, logoped, Mun-H-Center, Hovés.

Lena Romeling Gustafsson, tandskoterska, Mun-H-Center, Hovas.

Mirta Lo6f Andreasson, personlig handliggare pd Forsdkringskassan,
Goteborg.

Jenny Ranfors, jurist, Agrenska.
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Medicinsk information

Glutl-brist och PDH-brist

— Bade glukostransportprotein typ 1-brist och
pyruvatdehydrogenaskomplex-defekt ir sjukdomar som leder
till energibrist i hjarnan. De har olika orsaker men behandlas
pa liknande sitt, bland annat med specialkost.

Det séiiger Niklas Darin, 6verliikare pa Barnneurologen,
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

Cellerna &r kroppens byggstenar och de &r uppbyggda péd samma
sdtt oavsett var i kroppen de sitter. I mitten finns en cellkérna med
kromosomer som utgors av DNA-spiraler (generna).

Alla celler utom de réda blodkropparna har ocksa mitokondrier,
som bildar energi och dirfor brukar kallas cellens kraftverk. Det
finns tusentals sddana i varje enskild cell.

I mitokondrierna ska socker och fett forbrénnas till
energimolekyler, som kallas ATP. Det sker med hjélp av syret i vér
inandningsluft. Vid aerob metabolism, det vill séga nir syret
medverkar, bildas 38 energimolekyler per glukosmolekyl. Detta
fungerar inte normalt vid PDH-brist utan glukos forbrénns istéllet
utan syre till laktat (mjolksyra). D4 bildas bara tva
energimolekyler.

Béde glukostransportprotein typ 1-brist och pyruvatdehydrogenas-
komplex-defekt (i den hdr dokumentationen fortsittningsvis kallade
glut-1-brist och PDH-brist) ér drftliga &mnesomsittnings-
sjukdomar.

Glut-1-brist dr en stdrning i transporten av den viktiga energikéllan
glukos till hjarnan. Kombinationen av epilepsi,
utvecklingsforsening och forsenad motorisk utveckling bor ge
misstanke om glut-1-brist.

PDH-brist tillhor de mitokondriella sjukdomarna, vilka bestar av
over hundra olika diagnoser dar mitokondriernas funktion pé olika
sdtt dr nedsatt. Mitokondriell sjukdom ska misstdnkas vid symtom
fran méinga olika organ i olika kombinationer, som huvudvirk,
muskelsvaghet, nedsatt syn och/eller horsel.

Glut-1-brist

Glut-1-brist, som uppticktes 1991, innebir en stérning av
transporten av glukos till hjarnan. Glukos dr hjdrnans viktigaste
energikélla.
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Glut--brist och PDH-brist

Sjukdomen finns i flera varianter med varierande symtom. De
svaraste formerna medfor utvecklingsstdrning, epilepsi och
motoriska problem, medan en person med ndgon av de lindrigare
formerna kan ha normal begévning och lindriga motoriska symtom.
I Sverige kdnner man till ungefar 15 personer med syndromet, men
sannolikt finns det betydligt fler som inte fatt ndgon diagnos.

Glut-1-brist dr en érftlig sjukdom som orsakas av en fordndring av
ett arvsanlag pa den korta armen pa kromosom 1. Oftast ar
sjukdomen orsakad av en nymutation, men enstaka fall av
autosomalt dominant érftlighet och &ven — mer sillan — autosomal
recessiv drftlighet forekommer ocksa.

Det finns ocksa beskrivet enstaka fall av gonadal mosaicism, da
orsaken &dr bunden till kdnskromosomerna.

De vanliga symtomen vid glut-1-brist innefattar spadbarns-
kramper, utvecklingsforsening, forvarvad mikrocefali (liten hjirna),
rorelserubbning (ataxi, dystoni eller spasticitet) och andra
episodiska symtom som huvudvérk, férvirring och sdémnstorning.
Situationen forsamras vid fasta.

— Franvaroattacker som debuterar tidigt kan vara ett tecken pa glut-
1-brist. Ibland kan man se fordandringar av EEG men det kan létt
forvixlas med barn-epilepsi. En del barn med glut-1-brist har inte
epilepsi men kan fa en balansrubbning exempelvis vid fysisk
anstrangning, sager Niklas Darin.

Det &r viktigt att provtagning for att upptécka sjukdomen gors pa
exakt ritt sitt, vilket gor det svart att uppticka sjukdomen. Barnet
méste fasta innan man tar ryggmargsvétskeprov, och
blodsockerprov maste tas precis samtidigt.

— Vissa kan ha relativt normala sockernivéer i ryggmérgen och
blodet och d& méste man istillet undersoka sjdlva genen mer
specifikt.

Behandling av glut-1-brist

Sjukdomen behandlas med specialkost i form av ketogen kost (lds
mer under avsnittet “Behandling”), samt genom att glut-1-
hdmmande faktorer undviks. Ett sddant exempel &r
epilepsimedicinen Valproat.
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Glut--brist och PDH-brist

PDH-brist

Mitokondrierna i kroppens celler bildar energirika molekyler fran
framst kolhydrater och fett. Glukos frdn kolhydratforbranningen
bryts ned till pyruvat.

— Om pyruvatmolekylerna inte kan omvandlas via PDH-komplexet
och bilda acetyl-CoA som skall forbrinnas vidare i mitokondrien
uppstar en energibrist i hjdrnan. I stillet bildas ett 6verskott av
mjolksyra, laktat, sager Niklas Darin.

For att stidlla diagnosen PDH-brist kan man méta kvoten mellan
pyruvat och laktat i kroppen. Man kan ocksa goéra en enzymanalys i
blodpléttarna, underhudscellerna eller musklerna, eller géra en
genanalys.

Niér det sker en paverkan pa hjdrnans utveckling under fosterstadiet
har det stor inverkan hur langt in i graviditeten detta sker. Tidig
paverkan leder ofta till missbildningar i hjdrnan. Om négot stor
hjérnans utveckling under vecka 24 till 34 paverkas ofta den vita
substansen, och sker det senare &n sa édr det den gré substansen som
paverkas.

PDH-brist framtrader i fyra olika former:

Nyfoddhetsformen:
- Medfodd laktacidos.
- Avvikande ansiktsdrag.
- Fosterskada som péverkar hjarnbalken, hjarnbarken och den
vita substansen.
- Liten hjérna (mikrocefali).

Spiidbarnsformen:
- Akut hjarnstamspéverkan.
- Leigh syndrom (i de flesta fall).

Barndomsformen:
- Aterkommande balansrubbning (ataxi).
- Aterkommande motorisk paverkan.
- Kronisk nervfiberpdverkan (axonal neuropati).

Vuxenformen:
- Medfodd motorisk rubbning med nervskador (neuropati)
eller episodiska muskelspanningar (dystoni).
Behandling av PDH-brist
Sjukdomen behandlas med tillférsel av tiamin (vitamin B1) samt
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Glut--brist och PDH-brist

med specialkostbehandling (ketogen kost).

— Dikloroacetat anvénds ocksa for att fa ner kroppens laktatnivéer.
Man har provat langtidsbehandling men sett biverkningar av det.
Istdllet kan man sétta in dikloroacetat nir man uppticker for hoga
laktatnivaer for att normalisera dessa, sdger Niklas Darin.

Fragor till Niklas Darin

Hur manga barn med dessa sjukdomar finns det i Sverige?

— Det finns ungefdr 15-20 barn som har diagnosen glut-1-brist.
Dock tror jag att det verkliga antalet 4r mycket hogre, kanske ror
det sig om totalt hundra barn som har sjukdomen men inte fatt
ndgon diagnos stélld. Det finns ungefar tio barn med PDH-brist.

Bor vi géra en enzymanalys pd var dotter for att fa veta hur stor
del av enzymet som fungerar?

— Om man faststdllt diagnosen via genprov séger inte
enzymanalysen nadgot mer, och dr darfor onddig. Enzymanalys kan
inte ge ndgra svar angdende prognosen.

Bér vi ha en egen ketonmdtare hemma?
— Ja, det tycker jag kan vara bra vid behandling med ketogen kost.

Emil har glukostransportprotein typ | -brist

Emil, snart fem ar, kom till Agrenska tillsammans med sin mamma
Sofia, sin pappa Anders och sina syskon Mimmi, sju ar och Molly,
tre &r.

— Nér Emil foddes var allt normalt, inga komplikationer. Men vid
tre manaders alder fick han ett epileptiskt anfall, beréttar Anders.
Niér det andra anfallet intrdffade en tid senare borjade ldkarna att
tala om barn-epilepsi, nagot som Anders sjdlv haft som barn.

— Dé trodde vi att det var ndgot som skulle véxa bort. Men nér Emil
var ett halvar gammal drabbades han av infantila spasmer och vi
blev mer bekymrade, séger Sofia.

Vid infantila spasmer har man en kontinuerlig onormal aktivitet i
hjérnan som gor att hjarnans utveckling stannar av. For att fa bukt
med detta fick Emil ligga inlagd pa sjukhus i flera manader.

— Det var en tuff tid. Vi forstod att hans anfall var symtom pa
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Glut--brist och PDH-brist

nagot, men vi visste inte vad det var, séger Sofia.

Det gjordes tester for en rad sjukdomar men de kunde avfirdas en
efter en.

— Vi hoppades att orsaken till epilepsin skulle vara nagot som gick
att operera. Att inte veta var néstan det jobbigaste av allt.

Efter ndgra ménader pa sjukhus blev Emil lite piggare, han borjade
le igen och lérde sig krypa. Samtidigt var han extremt trétt. Det
hade han varit under hela sitt liv.

— Vid tiden d4 han ldrde sig krypa kunde han bara vara vaken
ndgon timme i stoten, sedan somnade han igen. Han kunde somna
rakt pa golvet, sdger Anders.

Efter att Emil fyllt ett 4r kénde han och Sofia bestdmt att nagot var
fel. Emils utveckling gick ld&ngsamt och de tog kontakt med
sjukhuset igen. Dar inleddes en stor utredning for att ta reda pd vad
som inte stod ritt till. Efter att man métt glukoshalten i ryggmaérgen
och blodet forstod ldkarna att det rorde sig om glut-1-brist, vilket
senare ocksd bekréftades genom en DNA-analys.

— Lékarna forsokte vara positiva och sa till oss att *utvecklingen ju
dnd4 gdr framét!’. Men det var svart att glddjas at det da, eftersom
sadana kommentarer var det som fick oss att forsta att det skulle
kunna vara pd ett annat sétt. Att utvecklingen skulle kunna stanna
av eller gé bakat, sdger Sofia.

Niér diagnosen vil var satt borjade hon och Anders att soka
information om den pa internet. Eftersom den &r sd ovanlig fanns
inte mycket att 14sa, men Sofia hittade nagra videoklipp av barn
med syndromet. De hade véldigt varierande problem och det var
darfor svart att veta vad Emil hade att vénta.

— Den jobbiga ovissheten kvarstod. Vi hade fatt en diagnos men
hade @nda ingen aning om vad den skulle innebéra for oss, séger
Sofia.

Behandling

— Kostbehandling mot epilepsi beskrevs redan fore var
tidsrikning. I Baltimore i USA gjordes de forsta
behandlingsforsoken pa 1920-talet. Idag finns team for detta pa
de flesta av de svenska universitetssjukhusen, séiger Tove
Hallb6ok, éverlidkare pa Barnneurologen, Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Dokumentation nr 428 © Agrenska



Glut--brist och PDH-brist

Epilepsi dr bendmningen pa de symtom som uppstar vid en plotslig
och dvergaende rubbning i hjdrnans funktioner. Den orsakas av
samtidiga och upprepade elektriska urladdningar i ett stort antal
nervceller.

— Orsakerna bakom epilepsin kan vara vildigt manga och anfallens
uttryck kan se mycket olika ut, sdger Tove Hallbook.

Epilepsi forekommer hos omkring 10 000 barn i Sverige. I cirka 40
procent av fallen dr den associerad med andra problem, sdsom
utvecklingsstorning, beteendeproblem eller motoriska svérigheter.

Epilepsin som barn med glut-1-brist eller PDH-brist kan ha kan ge
upphov till flera olika typer av anfall. Det kan till exempel rora sig
om franvaroattacker eller stora generaliserade anfall.

Vid foljande symtom bor man misstinka glut-1-brist:

¢ Svarbehandlad epilepsi med tidig debut.

* Absensepilepsi med tidig debut.

* Tidig global utvecklingsstorning och sent tal.

* Komplexa onormala rorelser utlosta av fasta och/eller
anstrangning.

Den ketogena kostens historik

Pa 1920-talet upptackte de amerikanska ldkarna Geyelin och
Conklin effekterna av fasta hos barn med epilepsi. En av dem hade
en son med infantila spasmer, och noterade att dessa forsvann nir
pojken blev magsjuk och kriktes mycket. Forst pa 1990-talet
borjade Freeman med flera, i Baltimore, titta pa effekterna av fasta
hos barn med epilepsi. De undersokte 150 patienter vars
anfallsfrekvens sjonk da de fastade.

— Normalt omvandlas glukos till energi i mitokondrierna genom
citronsyracykeln. Fasta sianker sockernivan i blodet och stimulerar
nedbrytandet av fett. Om kroppen reducerar inskickandet av glukos
tillrdckligt lange tar nedbrytning av fett med sé kallade
ketonkroppar over, sdger Tove Hallbook.

— Vid glut-1-brist har man fel pa dverforingen av socker 6ver blod-
hjérn-barridren. Vid PDH-brist kan man inte skyffla in socker 1
citronsyracykeln, och istillet kan &mnen som é&r skadliga for
hjérnan bildas. Vid tillrdckligt stort fettintag kan ketonkroppar
fungera som brinsle i1 hjdrnan istéllet for socker.

Genom att strypa sockertillforseln och tillfora ketonkroppar far
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kroppen alltsa ett alternativt bransle. Det &r huvudprincipen bakom
kostbehandling.

Vad ir ketogen kost?

Principen med kosten ér att den ska bestd av 80 procent fett, och 20
procent proteiner och kolhydrater ssmmantaget.

— Det dr viktigt att tillsdtta vitaminer och mineraler sdsom
magnesium, kalium, fosfat, jarn, kalcium och D-vitamin. Karnitin,
ett &mne som hjélper till att fora in ketonerna i mitokondrierna,
cellernas sma energiverk, dr ocksa viktigt och fas bland annat nér
man &ter kott eller via tillskott, sdger Tove Hallbook.

Det &r viktigt att f6lja kosten strikt, med exakta menyer, for att
hjérnan ska fa hjélp att vilja ketoner som brénsle istdllet for socker.
— Vid glut-1-brist och PDH-brist ska man inte fasta igdng
ketonforbranning, det &r direkt oldmpligt. Barnen som stér pa
ketogen kost behover inte alls fasta.

En dags matintag bestar av fyra eller fem mal som &r jimnt
fordelade dver dygnet. Ater man mindre regelbundet finns risken
att kroppen producerar eget socker eftersom hjérnan vill ha det for
att rada bot pa den energibrist i hjarnan som glut-1-brist och PDH-
brist ger upphov till. Detta kan leda till 1dga ketonnivaer i blodet.

Hur gor man?

Nir ett barn ska sittas pa ketogen kost kommer familjen pé ett
introduktionssamtal. Sedan tas ett blodprov eftersom man inte vill
missa nagon sjukdom som gor att kroppen inte kan bilda ketoner,
exempelvis brist pd aminosyran karnitin.

— Vi ber ocksa familjerna fora kostdagbok dér de antecknar barnets
vikt och exakt vad barnet dter i en sa kallad kostdagbok. Detta for
att berékna barnets energiintag, sdger Tove Hallbook.

Niér det dr dags att sétta igdng med den nya kosten far alla som &r
involverade 1 barnets vardag vara med. Foréldrar, skolpersonal och
mor- och farforéldrar, till exempel. Under en uppstartsvecka far
alla ldra sig vad som géller med den nya kosten. Déarefter har
familjen regelbunden kontakt med kostteamet, framfor allt med
sjukskoterska och dietist.

— Om barnet far magsjuka eller hog feber 6kar behovet av energi,
och da &r det viktigt att veta hur man ska gora for att behélla lagom
ketos, sdger Tove Hallbook.

Uppfo6ljning hos hela teamet sker efter 1, 3, 6 och 12 ménader.
— Viktigast vid varje utvirderingstillfdlle dr att man mater
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Glut--brist och PDH-brist

kroppsvikten och blodketonerna. Men de rent praktiska aspekterna
ar ocksa viktiga, att f4 hela familjen att fungera med den nya maten
och de nya rutinerna, sdger hon.

Modifierad Atkinsdiet

Fordelningen mellan fett och proteiner/kolhydrater vid ketogen
kost dr 3:1 eller 4:1. Motsvarande siffra for de barn som istéllet far
modifierad Atkinsdiet dr ca 1:1, att jimfora med standarddiet med
en fordelning p4 omkring 0,3:1. Det innebér att en vanlig méltid
har 0,3 andelar fett per andel protein och kolhydrater ssmmantaget.

Modifierad Atkins dr som en négot friare version av ketogen kost.
Den innebdér att barnen éter cirka 10 g kolhydrater/dag och har ett
hogt fettintag dir ungefar 65 procent av kaloriintaget kommer frén
fett.

— Vid ketogen kost har man menyer som bestimmer exakt vad man
ska dta. Vid modifierad Atkinsdiet lér sig fordldrarna istéllet att
rikna kolhydrater fora kostdagbok for att halla kontroll, sdger Tove
Hallbook.

Barnen klarar sig ofta utan karnitintillskott eftersom de far i sig
tillrackligt med karnitin via kott.

Specialkostbehandling med ketogen kost och modifierad Atkinsdiet
ska séttas in sd tidigt som mojligt vid glut-1-brist och PDH-brist.

— Behovet av brénsle i cellerna dr som storst ndr man &r liten. Det
ar mer oklart hur specialkosten ska utformas for vuxna, men som
princip dr det en livslang behandling, sdger Tove Hallbook.

Negativa sidoeffekter som kan forekomma ér:

* Dehydrering (uttorkning)

* Acidos (att kroppen far lagt ph-virde, blir sur)

* Hypoglykemi (lagt blodsocker)

* Hoga blodfetter

* Osteopeni (vdvnadsbrist)

*  Njursten

* Karnitin- och jarnbrist

* Qastrointestinala sidoeffekter (illamaende, reflux,
kdkningar, forstoppning)

De positiva effekterna innefattar bland annat forbattrad
somnkvalitet for barn med svarbehandlad epilepsi. Somnen &r
viktig for minnets funktion under utvecklingséldern.
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Glut--brist och PDH-brist

Fragor till Tove Hallbook

Blir barnen som dter ketogen kost kortvixta pa grund av sin diet?
— Kosten kan leda till en viss tillvixthdmning, men ménga av de
barn med glut-1-brist som jag har traffat hamtar upp langden
senare.

Mat och mitokondriella sjukdomar

— Att anvinda ketoner som energi istillet for kolhydrater
fungerar bara om man tar bort tillforseln av kolhydrater
eftersom hjirnan annars foredrar dem som energikilla, siager
Veronica Hiibinette, barnsjukskoterska pa
Neurologmottagningen och Ketogena teamet, Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Glut-1-brist och PDH-brist dr progressiva hjarnsjukdomar som
delvis kan behandlas med ketogen kost eller modifierad Atkinsdiet.
Tanken é&r att man “lurar” kroppen att den svilter, sa att den ska
anvénda sitt reservsystem dar ketoner — istéllet for kolhydrater —
blir energikilla. Ketoner dr en restprodukt av fett och darfor méste
man maximera fettintaget samtidigt som man minimerar
kolhydratintaget for att metoden ska fungera.

— Kostbehandlingen kan ha positiva effekter for bland annat
motoriken, humoret, vakenheten, somnen och
koncentrationsféormagan, sdger Veronica Hiibinette.

De vanligaste biverkningarna innefattar forstoppning, hypoglykemi
(1ag blodsockerhalt), metabol acidos (nir syra/bas-halten rubbas sa
att kroppen blir sur), illamdende och tillvixthdmning. Bland de mer
ovanliga finns bland annat njursten, hjartmuskelsjukdom och
benskorhet.

Uppstart av behandling

Nér en ny kostbehandling ska inforas blir barnet inlagt pd sjukhus
under en vecka. Fordldrarna far utbildning av en dietist.

Under veckan tas ménga prover. Tva till sex ganger per dag méter
man ketonnivan, sockernivan och syra/bas-kvoten. Dagligen mats
ocksa vikt, puls och andningsfrekvens.

— Viktregistrering dr viktig eftersom det dr létt att barnet ramlar ur
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ketosen om det gar upp eller ner i vikt. Ketonkontrollerna ér véldigt

tata 1 borjan, men kan sedan glesas ut, sdger Veronica Hiibinette.

Checklista hemma efter uppstart:

Blodketoner: métning tva ganger per dag forsta veckan
sedan efter 6verenskommelse. Ketonerna ska helst ligga
mellan tre och fem. Ring teamet om det gér dver fem, da
behover syra/bas-nivdn eventuellt kontrolleras.
Blodsocker: mitning tvd ginger per dag forsta veckan,
sedan efter Overenskommelse. Blodsockret ska ligga dver
2,4 — kontakta annars teamet. Om barnet har symtom som
blek, kallsvettig eller illamdende och samtidigt ligger under
3,5 1 blodsocker — kontakta teamet.

Anfallslistor: fylls i dagligen om mgjligt.

Avforing: risk for forstoppning. Ge mycket vitska och
eventuellt Movicol eller annat laxerande medel efter
samradan med ldkare.

Urinstickor: mitning av urinketoner efter
overenskommelse.

Vikt: vigning en ging per vecka — alltid samma vag.
Endast underkldder/naken. Vid stabil situation kan barnet
végas en gang varannan vecka.

Rapportera in virden en géng per vecka (senare 1 gdng per
ménad) till sjukskoterska.

Infektion/magsjuka: Tag kontakt med teamet eller
barnakuten. Var noga med att ge ordinerad vétska!
Kostregistrering: Gors tva veckor innan aterbesok.
Provtagning: Tva-tre veckor innan aterbesok.

Aterbesok under det forsta aret efter 1 manad, 3 manader, 6
manader, 9 manader 12 manader, 18 manader 24 manader.
Darefter halvarsvis.

Uppfoljning
Man gor en noggrann uppfoljning av barn som satts pa behandling

med specialkost. Den gors med hjilp av fordldrarnas upplevelser
angdende anfallssituationen och barnets utveckling.

Det &r viktigt att barnen fér i sig ordinerad mangd vétska och att de

foljer sin viktkurva, och da kan en matdagbok kan vara till hjélp.

Uppfoljningen handlar ockséd om provtagningar. Forédldrarna far

med sig en egen blodketonmétare hem for att kunna rapportera in
ketonvidrden. En stor provtagning sker var tredje till sjitte ménad,
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och man kontrollerar da bland annat EEG, bentéthet, tillvaxt.
Barnet traffar ocksé en sjukgymnast.

— For att det hér ska fungera krdvs en enorm motivation frén
barnets omgivning och det dr viktigt att se till att forutsittningarna
for att lyckas &r sa bra de kan vara. Barn som matvégrar utgdr till
exempel en enorm stress for alla fordldrar, och detta blir &nnu vérre
da det giller barn som inte fér fasta. Ibland underlittar det att sitta
in en gastrostomi, en “knapp pd magen” for att kunna ge barnet mat
genom den. En sddan &r latt att ta bort senare, sdger Veronica
Hiibinette.

Om barnet har en 14g ketosniva far man agera detektiv for att forsta
orsaken. Det kan till exempel rora sig om infektion eller feber, att
barnet tagit medicin i mixturform som innehaller socker eller att
barnet dtit ndgot utanfor dieten, antingen i smyg eller pa grund av
att nagon personal i skolan inte varit tillrackligt informerad om vad
som géller.

— Det kan ocksé handla om att man tillagat maten fel eller att man
tagit fel livsmedel. Det dr viktigt att ldsa pa forpackningen eftersom
innehallet kan skilja mellan olika méirken. Samma fabrikat kan
ocksa plotsligt fa ett fordndrat innehall, sdger Veronica Hiibinette.

Att resa med barn som gér pa specialkost

Det gar bra att resa med barn som gar pd ketogen kost eller
modifierad Atkinsdiet. Det krdver dock en del planering.

— Kom ihdg att ta med ett ldkarintyg om barnets diagnos pa
engelska, med information om vad som géller om barnet blir sjukt
utomlands. Ofta ér risken for magsjuka forh6jd ndr man reser, sdger
Veronica Hiibinette.

Akut behandling

— Det dr jatteviktigt for fordldrar att komma ihag att barnen ska ha
natriumkloriddropp och absolut inte glukosdropp vid en
akutsituation. Det dr ocksé viktigt att sdga till sjukvardspersonalen
infor en operation att dessa barn inte fir fasta — det kan ge
hjérnskador.

Darfor kan det vara fordelaktigt att fa den forsta operationstiden pa
dagen. Detta dr extra viktigt for barn med PDH-brist.

Vid feber ska barnen fa kolhydratfria, febernedséttande preparat,
exempelvis Alvedon eller Panodil stolpiller. Vid anvindning av
antibiotika skall endast sockerftria preparat anvindas.
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Ketogen kost / modifierad Atkinsdiet

— Nir vi beriknar ketogen kost for ett barn uppskattar vi
barnets energibehov utifrin kostregistrering och
rekommendation for dldern, siger Anna Dahlberg, dietist vid
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Den ketogena kosten bestar av fyra till fem lika stora méltider per
dygn, och dessa berdknas exakt. En maltid kan till exempel se ut

sahér:
* 2lgrikor
* 22gavokado
* lgdill

* 17g majonnis
* 17g Creme fraiche
* 20g Calogen (fettemulsion)

— Maltiden innehaller en energiméingd pa 325 kcal, varav 32,5 gram
fett, 6 gram protein och 2,13 gram kolhydrater. Det ger en
fordelning pd 4:1 mellan fettet respektive proteinet och
kolhydraterna sammanréknade, sdger Anna Dahlberg.

— Det dr bra med kostregistrering eftersom vi da kan fa en bild av
vilken mat barnet tycker om, och pé sé sitt utforma menyer som
han eller hon gillar.

Nackdelarna med ketogen kost dr att matlagningen kraver mycket
tid, och att det kan vara socialt begrdnsande i och med de strikta
reglerna for mattider, méltidsinnehdll och —méngd. Det blir ndgot
enklare for de barn som sondmatas.

Modifierad Atkinsdiet

Modifierad Atkinsdiet dr en friare form av ketogen kost, dir
méngden protein, fett, energi och vétska ér fri. Dock krivs det
ocksa hir att méngden fett dr véldigt stor.

— Nér barnet kommit upp i ketos dr det viktigt att det héller sig dér,
och da krivs mycket fett, siger Anna Dahlberg.

Det som ér strikt kontrollerat i dieten &r méngden kolhydrater per
dag. Ordinationerna kan variera mellan 10 och 40 gram. Madngden
som berdknats for dagligt intag ska intas jamnt 6ver dygnet, men

barnet behover inte dta pa exakta klockslag som vid ketogen kost.
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— Ett barn som ordinerats modifierad Atkinsdiet kan &ta fritt av
kott, fisk, fagel och dgg i ren form, det vill sidga icke
industriprocessad mat. Samma sak géller for olja och smdr, vatten,
kaffe, te, lightsaft och de flesta kryddor, sdger Anna Dahlberg.

Exempel pa en maltid med tre gram kolhydrater:

e Flaskfilé 1 fri méngd
* 50 g bearnaisesas

* 20 g tomat

* 50 ggurka

* 20 gisbergssallad

— Den hir méltiden ger en fordelning pad ungefér 2:1 mellan fett och
proteiner/kolhydrater.

Kolhydratrika livsmedel som pasta, ris, potatis och brod gar helt
bort, men kan ersittas med till exempel blomkalsmos eller rivna
morotter.

Specialprodukter

I fettrika specialdieter ingdr nastan alltid specialprodukter. En av
dem dr Calogen, en smaklds 50-procentig fettemulsion som I6ser
sig latt. En annan produkt dr Ketocal, som kan anvindas som
sondnéring, dryck eller blandas med annan mat. Den finns 1
smakerna vanilj och neutral, och innehaller 0,6 gram kolhydrat per
100 ml.

— Kosten dr ju kolhydratfattig vilket kan leda till brist pd vissa
vitaminer och mineraler. Dérfor kan barnen behdva tillskott av
multivitaminpreparat for att {4 i sig tillrackligt med D-vitamin,
kalcium, magnesium, kalium och fosfor, sdger Anna Dahlberg.

Tio gram kolhydrat — en vanlig dagsranson for ett barn som gar pa
modifierad Atkinsdiet — motsvarar till exempel 1 potatis, 2 dl
hallon, en halv pannkaka, 4 normalstora tomater eller 3,5 dl
vispgradde. En person som &ter normalkost far i sig mellan 200 och
400 gram kolhydrater per dag.

— Vissa livsmedel finns i1 kolhydratfattiga varianter. En vanlig
brodskiva innehéller exempelvis 15 gram kolhydrat, medan en
skiva Low Carb-brdd endast innehaller 2,7 gram kolhydrat, sdger
Anna Dahlberg.

— Andra tips dr vaniljglass fran Alvestaglass, som innehéller ett
halvt gram socker per hundra gram glass. Och sjograsnudlar och sé
kallade miracle noodles som innehaller tvé respektive noll gram
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kolhydrater per hundra gram. Det &r extra bra for storre barn som
vill ha storre mingder mat for att bli mitta. Generellt vill jag ocksa
tipsa om LCHF-recept, som ju ocksa de bygger pa att begrinsa
kolhydratméngden.

Emil borjar ata ketogen kost

Redan innan Emils foréldrar fick ett definitivt besked om
diagnosen kénde sig ldkarna dvertygade om att det var glut-1-brist
det rorde sig om. Emil fick dd borja med ketogen kost, som néstan
helt utesluter kolhydrater.

— Det blev stor skillnad pé en géng. Epilepsin forsvann helt och det
var inga storre problem att f& Emil att acceptera den nya kosten.
Det extra kranglet kidndes just dé latt att handskas med eftersom
lattnaden att hitta ndgot som hjélpte Emil var sé stor, sdger Anders.
Men det var mycket nytt att 14ra. Nér kosten skulle introduceras var
Anders och Sofia hemma i nagra veckor for att ldra sig hur de
skulle gora. De fick recept och menyer av en dietist, som var ett
stort stod for familjen under den tiden. Henne kunde de ringa nir
som helst om de behovde hjélp.

— Emil &t néstan alltid bra i borjan. Problemet var att han inte drack
tillrdckligt, och da var det véldigt svart att f4 i honom den exakta
méngd dieten kraver. Ett tag kom han ocksé in i trotsadldern och
borjade spotta ut maten over bordet. Da var vi tvungna att samla
upp allt igen vildigt noggrant vilket inte var s roligt, sdger Sofia.
Vid nagot tillfdlle fick Emil magsjuka. P4 sjukhuset fick han en
sond som han rev ut pa vigen hem. Det var ocksa krangligt att ta
med all mat till forskolan varje dag, vilket Emils foréldrar gjorde
eftersom den var knepig att tillaga pa rétt sétt med exakta méngder.

Nér Emil var tva ar bestaimde sjukvardsteamet och familjen att han
istdllet skulle ga dver till en modifierad Atkinsdiet, en ndgot friare
variant av diet men med samma grundtanke. Kolhydraterna végs
fortfarande noggrant och Anders och Sofia haller ocksa koll pa hur
mycket fett Emil fér i sig.

— Men skillnaden #r att han kan #ta fri mingd protein. Ar han
hungrig kan han dérfor fa extra kott till exempel, sdger Sofia.

Emil dter 4 gram kolhydrater per maltid, och 5,5 maltider per dygn.
— Han mér lika bra av den hér dieten som han gjorde av den
ketogena kosten. Hans virden har fortsatt att vara bra, sdger
Anders.
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Neuropsykologisk bedomning

Gerd Viggedal, neuropsykolog vid Barnneurologen och
Ketogena teamet pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg, informerar om neuropsykologens
roll.

Neuropsykologens roll vid ketogen kost eller modifierad Atkinsdiet
ar att gora en neuropsykologisk bedomning eller
utvecklingsbeddmning fore uppstarten. En bedomning gors ocksa
vid uppfoljningen som genomfors sex manader efter dietens start,
samt ytterligare en gang tva ar efter uppstarten. Bedomningen gors
for att se vilken effekt dietbehandlingen haft for barnens kognitiva
utveckling.

Olika bedomningsmetoder

En psykologbeddmning utgér ifran barnets dlder och forméga. En
utvecklingsbeddmning gors péd barn upp till ungefar fyra &r. Pa barn
fran fem ar och uppat kan man gora en begévningsbedomning eller
en neuropsykologisk bedomning.

— De angivna aldrarna &r sa kallade funktionsaldrar som inte alltid
staimmer med barnets kronologiska dlder. Med det menar man att vi
anvénder test som &r anpassade efter funktion, inte efter den
faktiska aldern. Ett tiodrigt barn kan ju till exempel befinna sig pé
en femarings niva, och ska di testas utifran sin egen
funktionsforméga for att ge ett réttvisande resultat, sdger Gerd
Viggedal.

Utvecklingsbedomning

Vid en utvecklingsbeddmning anvénds framfor allt Griffiths
utvecklingsskala ddr man tittar pd grovmotorik, personlig social
utveckling, horsel och tal, samordning mellan 6ga och hand,
finmotorik och praktiskt resonerande.

— Angéende de motoriska momenten handlar det for mig som
neuropsykolog frimst om att se att barnet klarar de moment som
ingdr i testet, jag tar inte hansyn till Aur. Det tittar istillet en
sjukgymnast pa.

Begivningsbeddomning

De mest anvinda begdvningstesten d&r Wechslerskalorna, som
bestar av tester anpassade for olika &ldrar. Det dr bdde sprakliga
och icke-sprékliga tester, samt tester som méter snabbhet och
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arbetsminne.

Resultaten jamfors med &ldersrelaterade normer och riaknas
samman till en generell intelligenskvot (1Q), verbal 1Q,
performance 1Q, snabbhetsindex och arbetsminnesindex.

Neuropsykologisk utredning

Den neuropsykologiska utredningen avser mita begidvning (1Q),
verbal forméga, visuospatial och visuokonstruktiv formaga,
koncentrations- inlérnings- och uppmaérksamhetsféorméiga samt
motoriska fardigheter, inklusive finmotoriska fardigheter. Man
tittar ocksé pd formagan att planera och utfora uppgifter (sa kallad
exekutiv forméga).

Syftet med utredningen dr generellt att hitta barnets starka och
svaga sidor samt forklara och forsta eventuella beteendeavvikelser
for att kunna utforma vilfungerande pedagogiska modeller. For
barnen med modifierad Atkinsdiet dr syftet att géra en bedomning
av hur barnets utveckling paverkas.

— Jag har sett en positiv utveckling av bade sprak, motorik,
koncentration och inldrning hos flera av barnen med glut-1-brist
och PDH-brist, bade vid sexménaders- och tvaarsuppfoljningen,
sdger Gerd Viggedal.

Fragor till Gerd Viggedal

Ser du ndgon skillnad i bedomningarna av barn med glut-1-brist
och barn med PDH-brist?

— Nej, det dr svirt att sdga. Jag har sett klara forbéttringar efter att
ketogen kost satts in hos barn med bada diagnoserna.

Finns det nagot samband mellan specialkost och utveckling?

— Vi har sett positiva resultat av modifierad Atkinsdiet. Jag gor en
beddmning av huruvida barnet bibehaller sin niva och
utvecklingstakt, eller forbéttrar den. Det dr jéttebra om det inte
halkar efter sina jamnariga.
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Habiliteringens roll for behandling, rad och stod

— En forsta kontakt med habiliteringen tas ofta nir det
uppticks att ett barn har en forsenad motorisk eller kognitiv
utveckling. For att fa hjilp av habiliteringen Kkrivs ingen
orsaksdiagnos, det ricker med en funktionsdiagnos som
exempelvis rorelsehinder eller autism, siger Barbro
Westerberg, habiliteringsoverlikare pa Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus i Goteborg.

Sverige var tidigt ute med en pionjdrverksamhet som startade pa
1950-talet i Goteborg och Uppsala, med habiliteringscentrum for
personer med olika former av cerebral pares.

Det som utmérker habiliteringens arbetssétt dr att personalen
arbetar i team dér exempelvis ldkare, sjukgymnaster, logopeder och
psykologer ingdr. Dessa kommer tillsammans med fordldrarna
fram till vad barnet behover for insatser inom varje omrade.

— Maénga barn med glut-1-brist eller PDH-brist soker vérd for
infantila spasmer. Det finns en ldng rad sjukdomar som vi inom
sjukvarden kan misstinka i den situationen och dessa tva tillhor de
mer ovanliga, siger Barbro Westerberg.

Grundtanken med habiliteringen &r att underldtta for alla formégor
som barnet har. Ordet habil betyder ”gora skicklig”. For att tillhora
en habilitering ska man ha behov av fler dn en av habiliteringens
kompetenser.

— For barn med glut-1-brist eller PDH-brist &r sjukgymnaster,
specialpedagoger och senare ocksa arbetsterapeuter de mest
praktiskt viktiga kontakterna. De kan bidra med tréning av
motoriska fardigheter och med lektraning, vilket ér viktigt eftersom
vissa barn kanske inte orkar leka pa egen hand pa samma sétt som
andra, sdger Barbro Westerberg.

Det &r vanligt att fordldrar till barn med funktionsnedsattningar
borjar med att fokusera pa de motoriska svérigheterna. Men
kommunikation ar ocksé jitteviktigt. Att hitta ratt
kommunikationshjdlpmedel dr en betydelsefull del av
habiliteringens verksambhet.

— For dem som inte borjar tala tycker jag att man tidigt ska koppla
in en logoped och en specialpedagog. Det dr lagom fran tre ars
alder ungefdr. Alla kan kommunicera men det dr mycket viktigt att
hitta ritt metod, sdger Barbro Westerberg.
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Pa habiliteringen kan man fa hjilp med att testa och utveckla vilka
kommunikationssitt som fungerar bést for varje barn.
Utvecklingsnivan varierar for barnen med de hér syndromen och
det gér inte att séga pa forhand vilka svarigheter de kommer att ha.

Utvecklingsforsening dr ett uttryck som anvdnds nér man tror att
det finns sannolikhet att barnet kommer komma ikapp andra
jdmnariga. Nar man misstinker att det inte kommer att hiinda séger
man istillet utvecklingsstorning.

— Det dr viktigt att kénna till barnets utvecklingsniva for att kunna
anpassa pedagogiska insatser i forskola och skola, sdger Barbro
Westerberg.

Det gors alltid minst tvd bedomningar, ibland fler, for att resultatet
ska bli sd tillforlitligt som mojligt. Infor skolstarten dr det bra att se
over vilka insatser som kan komma att behovas, sdsom en
resursperson, sirskola, individuell studieplan eller andra typer av
anpassningar.

Pa habiliteringen forsoker man att samordna besoken till de olika
kontaktpersonerna sa att familjerna slipper komma sa manga
génger. Ibland kan habiliteringspersonalen ocksd géra hembesok
eller vid behov f6lja med pa moten med skolpersonal eller andra
personer i barnets vardag.

— Ibland ordnar vi ocksd mdten med forédldrarna och mor- och
farfordldrar eller néra anhoriga. Da kan man prata om hur barnet
mdr, vad funktionsnedsdttningen innebér nu och i framtiden och
hur det paverkar varje persons roll gentemot barnet. Sddant som
inte alltid ar s4 latt att veta hur man ska tala om i vardagen. Ett
sadant mote kan underlétta for alla 1 barnets omgivning, séger
Barbro Westerberg.

Habiliteringspersonalen kan ocksé hjélpa till att skriva de intyg
som behdvs for ansdkningar om ekonomiska bidrag fran
Forsékringskassan, sdsom véirdbidrag.

— Vi gbr en medicinsk beskrivning, vad barnet har for diagnos och
vad den innebdr. Men det dr fordldrarna som vet alla detaljer 1
vardagslivet, vilka behov som finns i hemmet och hur de ser ut. Det
papekar vi ofta for Forsékringskassan, sdger Barbro Westerberg.
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Fragor till Barbro Westerberg

Kommunikation

Hur pdaverkar det barnet att ha gastrostomi ("knapp pda magen”)?
— Det dr viktigt att stimulera munnen @ven nir man har gastrostomi.
Men knappen ér en jéttebra 16sning for att minska stress vid
matningsmomentet. Nar barnet inte ldngre har behov av knappen dr
det l4tt att ta bort den.

— Hur kommunikationen fungerar hos personer med ovanliga
diagnoser varierar stort. Minga barn forstar fler ord éin de
sjdlva kan uttrycka och en del har inget eget tal. Men med
hjilp av olika hjilpmedel och strategier kan kommunikationen
for personer med kommunikationssvarigheter forbéttras, siger
logopeden Ulrika Ferm som arbetar pA DART
Kommunikations- och dataresurscenter i Goteborg.

Kommunikationshjélpmedel syftar till att forstarka, utvidga,
utveckla och underlédtta kommunikationen. Det finns manga olika
sétt att kommunicera, forutom genom tal dven genom gester,
mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och bilder — sa
kallad Alternativ Kompletterande Kommunikation, AKK.

— Alla ménniskor kommunicerar, det borjar redan under tiden
barnet ligger i sin mammas mage. Oavsett om en person formedlar
sig pa ett medvetet eller omedvetet plan handlar det om
kommunikation. Det dgnar vi oss at for att till exempel fa nérhet,
for att f4 behov uppfyllda och for att 14ra oss nya saker, séger
Ulrika Ferm.

Niér en familj far ett barn med funktionsnedséttning 4r det minga
saker som ska tas om hand. Ofta prioriteras det som handlar om
matningen — eftersom den &r livsviktig — och dven det som handlar
om motoriska fardigheter.

— Det dr naturligt att det blir s, men glom inte att ocksa hitta
strategier for kommunikationen. Det dr jétteviktigt att sa tidigt som
mdjligt ge barnet mojlighet att kommunicera med sin omgivning.

AKK kompletterar — det himmar inte
Aven den som har ett tal kan ha nytta av ett alternativt
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kommunikationssitt. Det finns ingen risk att man himmar talet
genom att ldra sig kommunicera pd andra sétt — forskningen visar
tvartom att talutvecklingen forstirks om den far stdd i andra typer
av kommunikation. Att visa en bild tillsammans med talade ord
skapar tydlighet eftersom bilden finns kvar i handen en léngre
stund.

— Det dr viktigt att dokumentera barnets signaler nér tal saknas.
Notera hur barnet ser ut nédr han eller hon ar glad, ledsen eller vill
ndgot. Om man vill kan man skriva ner informationen i ett sa kallat
kommunikationspass, en bok som i jag-form beskriver hur just den
hér personen kommunicerar. Det kan underlitta for skolpersonal,
assistenter och andra som kommer i kontakt med barnet, sager
Ulrika Ferm.

Kommunikationssvérigheter kan visa sig pa olika satt, till exempel
genom:

* Uttryckssvarigheter: att ha svart att formedla sig.

* Forstéelsesvarigheter: att ha svért att forstd spréak.

* Pragmatiska svarigheter: att inte riktigt forsta hur spraket
ska anvindas i samspel med andra.

Nir ett nytt hjdlpmedel ska introduceras ar det viktigt att det inte
blir for krangligt i borjan. Det dr dirfor bra att borja i en situation
som barnet gillar, da blir det lattare att ldra in det nya. For att barnet
ska forsta vad man ska anvinda tecken, bildkartor och olika
kommunikationshjdlpmedel till — och vad de betyder — behdver
omgivningen agera forebild. En bra forebild 4r man genom att sjélv
anvinda samma kommunikationssétt som barnen, exempelvis att
peka pa bilder.

— Nér barnen fér se hur fordldrarna gor forstdr de lattare hur de kan
anvénda bildkartan, tecknen eller vad det nu handlar om. Tank pa
att upprepa saker méinga génger, dven om det kénns lite tjatigt.
Upprepning ar viktigt for alla barn och extra viktigt for barn som
befinner sig pa en tidigare utvecklingsniva, sidger Ulrika Ferm.

Vi anvinder kommunikation for att paverka var omgivning.
Imitation &r bra att anvidnda dven 4t andra héllet, det vill séga for att
bekrifta for barnet att det lyckats formedla nagot.

— Genom att du imiterar det som barnet gor, eller hur barnet later,
visar du att barnet lyckats paverka dig, sdger Ulrika Ferm.

— Det &r 14tt hént att man kommunicerar mindre med ett barn som

Dokumentation nr 428 © Agrenska

24



Glut--brist och PDH-brist

har kommunikationssvarigheter eftersom man inte far den respons
man kanske forvintar sig. Att det blir s dr oturligt eftersom dessa
barn behover extra mycket stimulans!

AKK dir till for alla som har behov av ett alternativt sétt att uttrycka
sig. Forutom bilder, tecken, symboler, kommunikationsapparater
och datorer finns idag ocksa appar till smarta telefoner och
surfplattor som kan anvédndas i samma syfte.

Ofta behdver omgivningen fundera pa och eventuellt fordndra sitt
eget siatt kommunicera for att underlétta for personen med
kommunikationssvérigheter. En tumregel kan vara att anvénda sig
av en responsiv kommunikationsstil, som ser ut séhir:

1. Titta och lyssna: Se vad barnet gor, var uppmérksam pa signaler.
2. Vinta och forvinta: Visa att du véntar dig ett svar eller en
reaktion. Att vénta dr ofta nyckeln for att fa till en kommunikation,
ibland 4r tid allt som krdvs.

3. Tolka och bekrdfta: Tolka och bekréfta vad barnet gor,
kommentera vad du ser.

— Det kanske viktigaste budskapet dr att inte ge upp. For en del
barn kan det ta 14ng tid innan en ny kommunikationsmetod bdorjar
fungera som man 6nskar och da giller det att man inte slutat
forsoka under den tiden, sdger Ulrika Ferm.

Hir kan man fa information och tillging till AKK-hjilpmedel:

* Logoped, arbetsterapeut eller pedagog pa habiliteringen kan
hjélpa till att skapa det bild- eller teckenstdd som behovs i
borjan. Logopeden forskriver ocksa talande
kommunikationshjdlpmedel samt parmar och fickor for
bildstddet.

* DART lédgger ut en del symbol- och bildkartor pd webben.
Adressen dr www.dart-gbg.org.

* Hjilpmedelsinstitutet — HI — som ér ett statligt
hjélpmedelsinstitut.

* SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten).

* Hjilpmedelscentralen.

* Datatek / bibliotek.
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Emil kommunicerar med tal och tecken

Motorik och rorelse

Emil gér i en vanlig forskola dér han har en resursperson. Tre olika
personer, som alla kan hans rutiner vil, turas om att vara med
honom pé forskolan.

— Det har fungerat jéttebra, vi kéinner oss trygga med att vem som
helst av dessa tre kan ta hand om Emil. Han har varit dér i tre &r nu
och personalen har lart sig teckensprék for att kunna kommunicera
med honom, séger Sofia.

Pa forskolan anvénder pedagogerna teckenstdd pd samlingarna med
hela gruppen och de andra barnen tycker att det dr jatteroligt.

Sofia och Anders har ocksa anvint tecken som stdd for talet nér de
kommunicerat med Emil. De har gatt flera teckenutbildningar.

— Vi forsokte med bilder ocksa ett tag, men det kéndes inte som att
han var mogen for det. Vi hade svért att fa honom att titta pa
bilderna, sidger Sofia.

— Dé var det svért att motivera sig. Tecknandet fungerade bittre,
Emil tecknade en hel del sjdlv samtidigt som han kunde séga
enstaka ord med talat sprak.

Under det senaste dret har Emils talutveckling fatt fart och nu
bildar han hela meningar. Det har inneburit att tecknandet avstannat
alltmer, bade fran hans egen och frin forédldrarnas sida.

— Numer tecknar han bara enstaka ord, som till exempel fargerna,
sager Sofia.

— Minga barn med de hir sjukdomarna har problem med
kommunikationen. Det kan vara svart for dem att forsti varfor
sjukgymnastik och annan trining ir bra. Men da giller det att
na fram till barnen och méta dem pa ritt niva.

Det siiger Marika Jonsson som ir legitimerad sjukgymnast pa
barn- och ungdomshabiliteringen Lundbystrand i Goteborg.

Hos en sjukgymnast kan barnen bland annat fa motorisk traning
och hjélp med att utreda orsaker till eventuella motoriska

svérigheter.

For varje barn gors en individuell analys av de grovmotoriska
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formagorna/svérigheterna. D4 tittar man bland annat pa
ledrorlighet, muskeltonus, muskelstyrka, huvudkontroll, balans, hur
kroppen svarar pd belastning och vilken viljemaissig rorelseforméga
barnet har i olika positioner.

En del av barnen med glut-1-brist eller PDH-brist har
kontrakturproblem, vilket innebér att de inte kan ta ut rorligheten i
lederna fullt ut. Det kan till exempel bero pd att ligament, muskler
eller senor &r for korta och darfor blir ndgot ithopdragna.

— Detta forsoker vi jobba med redan pa ett tidigt stadium, till
exempel med trining, ortoser, korsetter och liknande, sdger Marika
Jonsson.

Forsdmrad ledrorlighet paverkar sittandet, stdendet,
huvudkontrollen och 6kar dessutom risken for skoliosutveckling.
— Om ett barn sitter med huvudet aningen snett ser det kanske inte
ut att gora sd mycket. Men pa sikt kan sddana saker fa stor
betydelse. For att motverka skolios fir vissa barn en korrigerande
korsett att ha pa 23 timmar av dygnet. Nér barnet vil vuxit fardigt
ar det mycket liten risk att det utvecklar skolios.

Triffa sjukgymnasten ofta

Det &r bra att ha en tdt sjukgymnastkontakt under aren som barnen
véixer mycket. Barnet utvecklas hela tiden och det géller att
hjédlpmedel och annat dr anpassat for just den aktuella nivén, sd att
barnet inte missar tillféllen att tréina sina formagor.

— Barnen med just de hér diagnoserna kan till exempel ha fétt en ny
kostanpassning och blivit piggare av det. Da géller det att vi ser
over stodinsatser och utformning av hjdlpmedel igen sé att de
passar den nya situationen, sdger Marika Jonsson.

Barn som inte ror sig s& mycket har ofta ett favoritldge nir de
sover, vilket innebér att de sover i samma stéllning varje natt. Det
kan vara skadligt for kroppen, och darfor dr det bra att forsoka
variera barnens sovposition i den mén det gar.

— Anviénd kuddar for att dndra ldge sa att barnet ligger bekvamt.
Kanske kan det ligga pa hoger sida varannan dag och pa vénster
sida varannan?

Marika Jonsson betonar vikten av att barnen far rora pa sig mycket
dven dagtid. Det &r bra dels for andningens skull, men ocksa for att
skapa smaértlindring, 6kad blodcirkulation, férbittrad mag- och
tarmaktivitet och minska risken for benskorhet.

— Man fér testa sig fram for att hitta aktiviteter som passar just ens
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eget barn. Ridning och simning eller vattenlek fungerar bra {or
ménga barn med funktionsnedséttningar, sdger hon.

Taktil stimulering, som massage, gor att kroppen bildar oxytocin
vilket man blir lugn av. Att kdnna pa féreméal som dr gjorda av
olika material och har olika form &r en annan typ av
sinnesstimulering som ocksa dr jattebra.

— Taktil stimulering kan vara nédstan vad som helst. Att 14ta barnet
vara barfota pa gréset, kdnna pa slajm och lera eller rulla sig i sand
ar nigra exempel.

Ergonomi — att hitta hjdlpmedel och metoder som skonar kroppen i
olika situationer — &r viktigt for alla manniskor och bra for att
kroppen ska hilla i lingden. For fordldrar till barn med sdrskilda
behov, som kanske behover lyftas mycket, dr det extra viktigt att
vara medveten om sin lyftteknik. Nar man vil far ont 1 ryggen kan
det vara for sent att géra ndgot at det. Tank pa foljande vid lyft och
forflyttningar for att skona din egen kropp:

e Hall barnet ndra din egen kropp.

* BO§j pa knéna, inte pé ryggen.

e Khnip vid lyft.

* Undvik vridningar under lyften.

* L&t barnet hjélpa till sjélv s mycket som mgjligt.

* Anvind tillgidngliga hjdlpmedel som exempelvis lyftar, gé-
bilten, handtag pa vdggen och snurrbara bilbarnstolar.

Fragor till Marika Jonsson

Finns det risk att barnet inte trdnas om det har en sittstillning som
dar alltfor bekvim?

— Ingen sittstéllning &r bra nog att sitta i timme ut och timme in.
Det ér jitteviktigt att hela tiden testa nya saker sa att man ger
barnet mojlighet att utvecklas, trdna kroppen och léra sig nya saker.

Hur vet ni vad som beror pd hjdlpmedel/trdning och vad som beror
pd att barnet utvecklas?

— Det vet vi inte alltid. Man méste prova sig fram. Men vi har en
stor kunskap om vad som brukar hjilpa mot olika problem, och var
kompetens ligger i att veta vilka metoder eller hjdlpmedel man kan
prova. Sedan dr utvdrdering A och O f0r att se till att man verkligen
uppnér det dnskade resultatet.
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Agrenskas pedagogiska program

Hos personalen pi Agrenska finns en bred kompetens och en
stor erfarenhet av barn med sillsynta diagnoser. Barnteamet,
som ir med barnen medan forildrarna gar pa foreldsningar
under familjevistelserna, ser till varje barns individuella behov
och ir noga med att anpassa schemat s att det blir en bra
vecka for barnen.

— Barn med glut-1-brist eller PDH-brist har olika kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svérighetsgrad. Med detta
som utgdngspunkt har vi utformat programmet for barnen och
ungdomarna. Aven syskonen har sitt eget program under
familjevistelsen, sdger pedagogen Anna Glenvik som arbetar i
Agrenskas barnteam.

Barnteamet skaffar, infor varje familjevecka, kunskap i form av
medicinsk information och anvdnder information man fétt genom
samtal med foréldrar och skolpersonal. Man viger ocksa in
Agrenskas tidigare erfarenheter av barn med den aktuella
diagnosen.

Ett 6vergripande mél for veckan ir att barnen ska kénna sig
delaktiga. Pedagogiken utgér fran ICF, som ér ett
klassifikationsredskap dér man bedomer den totala livssituationen
for personer med funktionsnedséttning. Det dr framtaget av
Virldshilsoorganisationen, WHO.

— Péverkansfaktorer for delaktighet handlar dels om kroppsliga
faktorer, men ocksd om omgivningsfaktorer. Forr fokuserade man
mest pa fysiska forutsédttningar och hinder for varje barn. Men idag
utgér pedagogiken framfor allt frdn omgivningen, hur den kan
anpassas fOr att barnet ska bli delaktigt och utvecklas. Vi forsoker
se mdjligheter istéllet for att lata oss begrénsas av de hinder som
finns, sdger Anna Glenvik.

Ett av malen under familjeveckan ar att stimulera kroppens olika
sinnen. Det gors bland annat med hjélp av taktil stimulans, sang,
musik och lek med rytminstrument.

— Vi har ocksa en samling varje morgon dér varje dag har sin egen
farg och doft. De far dofta pd en flaska som innehaller lavendel,
tallbarr eller pepparmynt, till exempel, sdger Anna Glenvik.

— For de yngre barnen har vi en viska dar mjukisdjuret Kalle kanin

Dokumentation nr 428 © Agrenska



Glut--brist och PDH-brist

bor. Barnen blir delaktiga genom att de far knacka pa viskan sa att
Kalle kommer fram och pratar med var och en. Nir samlingen &r
slut sédger han hejdé och hoppar ner i vdskan igen. Detta ger en
tydlig borjan och slut pd samlingen.

Eftersom ménga personer med de hir syndromen har inlérnings-
och koncentrationssvérigheter bygger Agrenskas pedagogik pa att
motverka dessa. Nedan foljer nagra exempel pa strategier som
anvénds:

* Strukturerade scheman, dir manga rutiner aterkommer.

* Tydliga och anpassade arbetsuppgifter.

* Bildschema for dagens aktiviteter.

* Tidshjilpmedel.

* Roliga aktiviteter for att hja motivationsnivan.

* Variation i aktiviteterna. Gruppaktiviteter varvas med sjélv-
standiga aktiviteter, liksom lugna lekar varvas med mer mo-
toriskt kravande.

— De hér dtgirderna ér egentligen bra for alla. De allra flesta vuxna
har kalendrar, scheman och god kunskap om vad som forvéntas av
dem pé jobbet varje dag. Specialpedagogik for barn med sérskilda

behov bygger pad samma principer om tydlighet och struktur, sdger
Anna Glenvik.

Barnen med glut-1-brist eller PDH-brist har ofta specialkost och
ménga rutiner kring matsituationen som maste foljas. Da blir det
viktigt att planera aktiviteter pa ett bra sdtt utifrdn dessa forutsétt-
ningar. Ddrmed missar inte barnet nagot roligt pa grund av att de
behover gé ifrdn och dta en viss tid.

— Man kan ocksé forsoka foga samman momenten, som att lata
barnen leka med ndgot samtidigt som de stitranar i sina staskal,
sdger Anna Glenvik.

Ett annat viktigt m4l under veckan &r att stimulera kommunikation
pa olika sdtt. Det gors genom en tydlig struktur i sdvil aktiviteter
som miljo, dir barnen forbereds och kan kédnna igen sig.

— Dé dkar mdjligheterna till god kommunikation. Vi ér lyhdrda for
barnens egna sétt att formedla sig, genom minspel, ljud,
ogonpekning eller pa andra sitt. Det dr viktigt att ge tid, invénta
svar och ge bekriftelse.

For att stdrka sociala samspel och kamratrelationer introducerar
barnteamet gemensamma lekar dir barnen far uppleva att de lyckas
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och dir de fér positiva forstirkningar. P4 Agrenska finns en stor
méngd kommunikationshjélpmedel, till exempel dockan Maja som
ar en teckendocka vars hdnder man kan styra med sina egna.

Anna Glenvik beréttar ocksd om vilket stdd skolan eller férskolan
kan erbjuda. I den nya skollagen — som trddde i kraft juli 2011 —
betonas barnens ritt till anpassat stod.

— Nér man ska gora ett atgérdsprogram for barnet ar det viktigt att
vara s noggrann som mdjligt i beskrivningar av mél och metoder.
Bestidm gdrna en enda konkret sak och se till att den fungerar. Det
finns en risk att tjusiga formuleringar annars blir for generella och
att det da inte sker nagon riktig forandring.

Det kan vara bra att ta hjilp av Specialpedagogiska
skolmyndigheten, SPSM (www.spsm.se) eller av kommunens
resursteam.

— Det dr viktigt att skolmiljon ger barnet stimulerande upplevelser
och erfarenheter, da kickas den “’goda cirkeln” igdng. Den innebédr
att lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna
initiativ, vilket i sin tur gér henne eller honom mer delaktig och
aktiv. Da uppmuntras utvecklingen, sdger Anna Glenvik.

Under varje familjevistelse pa Agrenska ir det viktigt att diven
syskon far kiinna sig betydelsefulla. En syskonrelation ir inte
lik ndgon annan relation man har i livet, den ir ofta livets
lingsta och innehéller néstan alltid bade positiva och negativa
inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning kidnner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
madste hitta ett satt att forhalla sig till den, sdger Marcus Berntsson
som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar féljande:

* Syskonen har ofta en bristfillig kunskap om sin
brors/systers diagnos och fordldrarna dverskattar ofta hur
mycket de vet om den.

* Information dr inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstatt och hur det tolkat
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informationen om funktionsnedsittningen och vad den
innebar.

* Att forstd och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt da frdgor och funderingar foréndras.

— Maénga syskon ér rddda att funktionsnedséttningen smittar, andra
har en kénsla av skuld och tror att de sjélva kan ha orsakat skadan.
En tvilling till en tjej med cp-skada trodde till exempel att hon tagit
allt syre fran sin syster under graviditeten, sdger Marcus Berntsson.
Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekriftade. Genom att involvera syskonen kan man skapa
forstaelse och 6ka mojligheterna till problemldsning.

— Det dr viktigt for syskonen att kdnna att de ocksa far egentid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
bestd av tid som ’4ndé blev over’.

Redan i vildigt ung &lder ar syskon till barn med funktions-
nedsdttning duktiga pa att uppfatta andras behov av hjilp. De har
ménga varfor-frigor som behdver svar, men det dr viktigt att
bemota barnet pd ritt niva.

Efter niodrséldern far barn en mer realistisk syn pé tillvaron én de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppméarksammar
omgivningens reaktioner.

— I den éldern kan det kénnas jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. Barnen noterar blickar och
borjar fundera pa hur de ska forklara for andra. Da dr det bra att ha
ett gemensamt sdtt i familjen angédende hur man forklarar hur
situationen ser ut for barnet som har en funktionsnedséttning. Det
kan vara att sdga namnet péd diagnosen, eller kanske att syskonet
har ’trétta ben’ eller nagot liknande, sdger Marcus Berntsson.
Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att forildrarnas ska orka. De
funderar ocksé over drftlighet och existentiella frdgor som varfor de
sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det.

Under familjevistelserna p4 Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifrdn kunskap, kinslor och
bemastrande.

Kunskap ges utifran frigor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det dr ofta littare for dem att formulera fragor i
grupp, som sedan besvaras av en lékare, sjukskoterska eller annan
kunnig person.

— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte har orsakat funktions-
nedséttningen och hjidlper dem med strategier for hur de ska hantera
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frigor frAn omgivningen. Nir de dker frin Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

Kdnslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dir alla ska
kénna sig bekviima med att prata fritt.

— Vi gor olika aktiviteter med barnen och ungdomarna for att bli
sammansvetsade som grupp, da blir det mycket léttare att prata om
personliga saker. Det ér viktigt att inte avvisa jobbiga kdnslor utan
att istéllet prata om dem och vad de stér for.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pa sddant
som kan kallas for ”daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg dver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pd samma sitt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
fér prata om dem blir de ganska tunga att bara. Dessutom undviker
ménga barn att prata med foréldrarna om det som &r jobbigt med
syskonet, eftersom de inte vill belasta fordldrarna mer fler tunga
saker. Darfor géller det att skapa strategier for hur man ska prata
om det som kénns svdrt.

Under veckan gor barnen och ungdomarna en beréttelsebok dér de
skriver om sig sjilva, om sjukdomen de eller syskonet har och om
vad man kan séga till andra som frigar om sjukdomen. En vning
som ofta anvénds dr “cirkeln”, ddr man ska fylla i kdnslor och hur
stor andel av en sjdlv som bestér av glddje, ilska och andra kénslor.
— De hér 6vningarna blir ofta en bra ingéng till fortroliga samtal.
Med de dldre syskonen har vi ’kinslokort” och andra spel och
ovningar som far igdng snacket. Det dr vanligt att forsta varvet
handlar om vardagliga saker, men att man efter en stund kommer in
pa det som handlar om ens syskon, sdger Marcus Berntsson.

Han beskriver ockséd ménga positiva aspekter for syskon till barn
med funktionsnedsittning.

— Maénga far en storre respekt for andra méanniskor. De lér sig tidigt
att ta ansvar, kéinna empati och forstielse. Dessutom nidmner manga
att det dr harligt att fa gé forbi kon pé Liseberg. Sddana saker kan
spela stor roll i ett barns tillvaro!

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
www.syskonkompetens.se
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Emil och hans systrar

Emil har tva syskon, storasyster Mimmi som é&r sju ar och
lillasyster Molly som ér tre. Syskonen gillar varandra och fungerar
véldigt bra tillsammans, sdger Sofia och Anders.

— Samtidigt gér Emils funktionsnedséttning att han ofta hamnar
véldigt mycket i centrum. Framfor allt dr det hans storasyster som
mérkt av det. Manga saker som hon vill ha hjilp med hinner vi inte
med, vilket ger oss ddligt samvete ibland, sdger Sofia.

— Hon har fatt klara sig sjdlv ganska mycket och passar ofta sin
lillasyster medan vi dr upptagna med Emil. Samtidigt &r vi noga
med att lata henne vilja och inte stélla ndgra krav pé att hon ska
hjélpa till med det. Sdger hon nej pushar vi aldrig, sdger Anders.

Sofia och Anders forsoker att skapa egentid for varje barn och
kanske framfor allt for Mimmi, som de tror fatt sta tillbaka en del
pa grund av lillebrors sjukdom. Ibland forsoker de fa tid att den ena
fordldern dker skidor med henne en dag, eller gér ndgon annan
aktivitet tillsammans.

— Mimmi #r jitteduktig pa allt som rér Emils sjukdom. Ater vi
taccos en kvill sa vet hon precis vad han far dta och inte &ta. |
borjan, nér han fick specialkost, kom hon och berittade om han
hade stoppat i sig en brodsmula eller liknande fran golvet, sdger
Sofia.

— Idag kan hon frdga om vissa livsmedel innehaller kolhydrater
eftersom hon vet att Emil inte fér &ta det.

Det hiander att Mimmi hittar pé bus for att fa fordldrarnas
uppmaérksambhet, eller sa hittar hon pa att hon har ett sdr ndgonstans
for att det ska vara lite synd om henne ocksa.

— Nér hon fick vattkoppor var hon jattelycklig over att & vara
hemma och mysa, sdger Sofia.

Alla tre barn leker mycket tillsammans och har stor glidje av
varandra.

Munhalsa och munmotorik

— Barn med sirskilda behov rekommenderas ha en tidig
kontakt med tandvirden, giirna med en barntandvards-
specialist. Om det finns svarigheter med tal, sprik och dtande
behovs aven kontakt med logoped.
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Det siger overtandlikare Eva Johanesson Lovsund och
logoped Asa Mogren som arbetar pA Mun-H-Center.

Manga syndrom manifesterar sig orofacialt, det vill sidga paverkar
funktioner i munnen och ansiktet. Mun-H-Center &r ett nationellt
orofacialt kunskapscenter vars syfte dr att samla, dokumentera och
utveckla kunskapen inom detta omrade nér det giller séllsynta
diagnoser.

Denna kunskap sprids sedan for att bidra till ett béttre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berorda
patientgrupperna och deras anhoriga. Mun-H-Center &r ocksé ett
nationellt resurscenter for orofaciala hjalpmedel for personer med
funktionsnedséattningar.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center triffat manga personer med séllsynta diagnoser
och kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av
diagnoserna. Fordldrar far innan vistelsen fylla i ett frigeformulér
om tandvard och munhygien och eventuell problematik kring
munmotorik och munhilsa.

Tandlékare och logoped frdén Mun-H-Center gor under
familjevistelsen en dversiktlig undersdkning och beddmning av
barnens munforhallanden. Dessa observationer och uppgifter i
frageformuldret dokumenteras i en databas. Familjerna

bidrar pd sé vis till 6kade kunskaper om munnen och dess

funktioner vid sillsynta diagnoser. Denna information sprids via
Mun-H-Centers webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-

appen:

Tand- och munvird

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden ér sa bra att
personen kan bevara en god munhélsa. I den regelbundna
undersokningen pa tandklinik bor dven ingé kontroll av kékleder
och tuggmuskulatur. Bettutveckling, munhygien och eventuell
medicinering dr andra viktiga faktorer att uppmérksamma. Vissa
mediciner kan ge muntorrhet och 6kad risk for karies, hal i
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tanderna.

Munhilsa hos barn med glut-1-brist eller PDH-brist
Mun-H-Center har inte tidigare haft patienter med glut-1-brist eller
PDH-brist, dock nagra barn med andra mitokondriella sjukdomar.
Enstaka noteringar fran fordldrar till barn med glut-1-brist och
PDH-brist visar att barnen liksom andra barn kan vara oroliga infor
den nya situation ett tandldkarbesok kan innebéra. De har ingen
kénd kariesproblematik men gnisslar ibland tinder dag- eller
nattetid. Manga har gastrostomi — “knapp pd magen” — och
epilepsi.

— Vid tandbehandling av barn med epilepsi dr det viktigt att
anfallsutlosande faktorer som trotthet, stress, smarta, ljus och ljud
minimeras, siger Eva Johanesson Lovsund.

Biverkningar som forekommer hos barn som éter ketogen kost ar
till exempel illamaende, reflux och krakningar samt minskade
nivéer av blodplittar.

En god forebyggande tandvard innebér bland annat téta besok,
polering och fluorbehandling av tinderna. Alla bor anvédnda
fluortandkrdm, som sedan individuellt kan kompletteras med andra
fluorprodukter efter rekommendation av ansvarig tandldkare. For
barn som inte tycker om tandkrdmssmaker finns sirskilda
tandkramer utan smak. Det vara svart att hitta munvardspreparat
utan innehall av kolhydrater och sockeralkoholer for barn som gér
pa strikt ketogen kost.

— Dé fir man vara fiffig och hitta andra 16sningar. En bra metod for
att forebygga karies dr att plasta in tuggytorna pa nya kindténder.
Da fyller man i gropiga tdnder med ett tunt plastlager som skyddar
mot bakterier, sdger Eva Johanesson Lovsund.

For att underlétta tandborstningen tipsar hon om att std bakom
barnet och anvinda den egna kroppen som stdd.

— Da blir det ldttare att borsta och man kommer at battre. Nar man
ska borsta tdnderna pé véldigt smé barn kan det vara léttare att
lagga dem ner pa en sing eller en matta.

Det finns méinga olika typer av borstar att vilja bland for att
underlitta tandborstningen, samt bitstdd och andra hjélpmedel.

For att forbereda barnet infor en tandldkarundersdkning kan det
vara bra att redan hemma visa bilder pd rummet, stolen och
exempelvis en munspegel s att barnet kdnner igen sig nér det vél
ar dags.
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— Man kan ocksa ta det i sm4, sma steg dir barnet far vinja sig vid
situationen i sma doser under en hel dag, sa kallad 1000-inldrning.

Att tdnka pa:

* Ta tidigt kontakt med barntandvérdsspecialist.

* Informera tandvérden om hur just ditt barn reagerar vid
speciella situationer for att ni ska kunna bemotas pa bista
satt.

* Ha en forstarkt forebyggande tandvard.

¢ Skola in barnet i tandvarden for att forbereda det pa ett bra
stt.

Munmotorik

— Om muskelspinningen i kroppen i 6vrigt dr 14g, och den
motoriska utvecklingen forsenad, brukar det vara samma sak med
munnens muskulatur. Det paverkar inte bara dtandet utan ibland
ocksa talet, siger logoped Asa Mogren.

Nedsatt motorisk forméga kan ocksé leda till svirigheter att
kontrollera saliven och medfora dtsvarigheter sdsom sug- tugg- och
svéljproblem. Dessa beror pé fysiska begriansningar, men ocksa pa
ork, aptit, andningsforméga, oviljan att dta och pa barnets
allméantillstand.

For att motverka &tsvarigheter dr det viktigt att anpassa
sittstéllningen och matningstekniken for att barnet ska kunna &ta
och dricka pa ett bra och sékert sétt. For en del barn ar det
avgorande vilken konsistens maten har. Det finns minga
hjélpmedel och strategier att ta till.

— Man kan till exempel anvidnda sensomotorisk traning i form av
munmassage for att stimulera dtutvecklingen och for att forebygga
overkinslighet i munnen, séiger Asa Mogren.

Emil nu och i framtiden

Emil dr en glad, social och sprallig kille. Han tycker att det ar roligt
med musik och dans, gillar fysiska aktiviteter som tafattlekar,
klattring och allmint bus. Han élskar att dka ivdg pd utflykt, tréiffa
folk och fé vara i centrum.

For Emils pappa Anders dr det forst nu pd senare tid som tankar om
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framtiden kommit alltmer.

— Nasta ar ska det bildas en forskolegrupp for dldre barn pa
forskolan och det ér klart att vi har funderingar kring om Emil ska
vara med dér eller inte. Och hur det senare kommer att bli i skolan.
Men det finns ingen som kan veta var i utvecklingen han ligger om
tvi-tre-fyra &r, sidger han.

Sofia hade tidigare mycket tankar om framtiden, som var Emil
kommer att bo nér han blir vuxen. Men nu har hon landat lite mer i
situationen, bdrjat sldppa sddana funderingar for att istéllet
fokusera pd vardagen.

— Naésta steg for oss blir att {4 till en utvecklingsbedémning av
Emil. Vi vet inte riktigt nnu hur hans utvecklingsniva ser ut
jamfort med andra jdmnériga. Kanske kommer han att gd i en
vanlig klass 1 framtiden, med stodinsatser och specialhjélp for att
klara skolan, eller s& kommer han att gé i en specialskola. Det vi
vet nu dr att Emil forstir betydligt mer 4n vad han sjdlv kan
uttrycka, sidger Sofia.

Information fran Forsakringskassan

Forsikringskassan ger stod till personer med
funktionsnedsittning och till forildrar som har barn med
funktionsnedsittning. Mirta Loof Andreasson, som éir
personlig handliggare pa Forsikringskassan i Goteborg,
informerade om det ekonomiska stod dessa familjer kan
erbjudas.

Stod for personer med funktionsnedsittning

De som har barn med funktionsnedsittning kan anséka om
vérdbidrag, bilstdd och assistanserséttning. Fran och med juli det &r
de blir 19 ér kan funktionsnedsatta ungdomar sjdlva ansdka om
handikappersattning och aktivitetserséttning.

Ansokan

Nér man skickar en ansokan till Forsakringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfiardat av behandlande ldkare bifogas. Intyget
ska beskriva barnets funktionsnedsattning. Nir alla handlingar
inkommit tar handléggaren, helst inom en vecka, kontakt med
sokanden for att boka tid for utredningssamtal. Detta kan ske pa
Forsékringskassan men ocksa i hemmet eller via telefon.
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Handldggaren utreder drendet och ldgger ett forslag till beslut, och
beslut fattas till sist av en sdrskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omprovas vid Forsdkringskassans
omprovningsenhet. Far man avslag dér kan drendet 6verklagas i
Forvaltningsritten, ddrefter i Kammarrétten och Hogsta
Forvaltningsdomstolen. Dessa avgdr dock om provningstillstand
lamnas eller inte. Detta innebdr att Forvaltningsrétten kan bli den
slutliga instansen.

— Eftersom Forsdkringskassan gor en individuell provning 1 varje
enskilt fall ar det viktigt att man Gverklagar beslut man inte &r n6jd
med. Overklagan behdver inte vara komplicerad, det ricker med ett
brev dir man pa ett enkelt sitt forklarar varfor man dr missnojd
med beslutet, sdger Gunnel Hagberg.

Mer info och blanketter for ansokan finns pd
www.forsakringskassan.se

Vérdbidrag

Vardbidrag ar till for dem som vardar ett sjukt barn eller barn med
funktionsnedsdttning. Det kan betalas ut frén att barnet ar nyfott till
och med juni det &r det fyller 19 ar.

For att man ska kunna {4 virdbidrag méste barnet behova sérskild
vérd och tillsyn under minst sex manader. Véard- och
tillsynsbehovet innefattar exempelvis medicinering, hjalp med
kommunikationen, aktivering, trdningsprogram och tillsyn for att
avstyra farliga situationer.

Vardbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Det kan alltsa ges 4ven om ingen faststilld
diagnos finns. Nér annat samhaéllsstdd finns, exempelvis om barnet
bor hos stodfamilj eller dker pé korttidsverksamhet, paverkas nivan
pa vardbidraget. Om barnet beviljas assistanserséttning omprovas
vardbidraget.

Vardbidraget finns i fyra nivaer: helt, tre fjirdedels, halvt eller en
fjardedels bidrag. For 2013 ger det foljande belopp:

Helt vardbidrag 9 271 kr/ mén 111 300 kr/ar
Tre fjardedels vardbidrag 6 953 kr/mén 83 400 kr/ar
Halvt vardbidrag 4 636 kr/man 55 600 kr/ar
En fjardedels vardbidrag 2 318 kr/man 27 800 kr /&r
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Utover vardbidraget — som dr en ersdttning for den extra
arbetsinsats funktionsnedséttningen medfor for fordldrarna — kan
familjen ocksa i vissa fall fa ersdttning for merkostnader. Det
innebdr att om det finns merkostnader pa 18, 36 eller 69 procent av
prisbasbeloppet, som godkints av Forsdkringskassan, kan denna
del av vardbidraget skattebefrias.

Det finns dven mojlighet att f4 merkostnadsersittning utdver
beviljat vardbidrag. Det sker om tillsyns- och vardbehovet for ett
barn &r s stort att familjen far ett helt vardbidrag och dessutom har
merkostnader pa minst 18 procent av prisbasbeloppet.

Merkostnader innefattar exempelvis:

* Likemedelskostnader som ryms inom ramen for
hogkostnadsskyddet.

* Slitage av kléder.

* Extra kostnader for okat tvittbehov.

e Specialkoster.

* Behandlingsresor/behandlingsbesok.

* Kostnader for kommunikationstraning, motorisk traning
med mera.

Merkostnaderna ér de extra kostnader familjen har till f6ljd av
barnets funktionsnedsittning, alltsd inte den totala kostnaden for
varje kategori.

Vardbidraget &r skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestdende funktionsnedsittning kan bli beviljade
vardbidrag pa “obegréinsad tid”. Forsdkringskassan foljer da upp
vérdbehovet genom att gora efterkontroller.

Bidragstagarna dr skyldiga att anmaéla fordndrat vardbehov eller om
man beviljats annat samhéllsstod.

Assistansersittning

Assistansersittning dr ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de allra svaraste funktionsnedsattningarna rétt till personlig
assistent for att kunna leva ett mer sjélvstandigt liv.

Personlig assistans kan ansokas hos kommunen eller
Forsdkringskassan. Kommunen har ansvaret dé de grundlidggande
behoven uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att
hjélpbehovet tillgodoses. Staten (Forsidkringskassan) kan bevilja
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assistansersittning for personlig assistans nir de grundldggande
behoven overstiger 20 timmar per vecka.

Personlig assistans till barn
For att assistans till barn ska kunna utga krivs det att vardbehovet
ar betydligt storre an vad som normalt ingar i fordldraansvaret.

Tillfallig foridldrapenning

Tillféllig fordldrapenning dr ersittning for inkomstbortfall nir en
fordlder méste avsta fran arbete for bland annat vérd av sjukt barn,
behandlingsbesdk eller kurs av sjukvirdshuvudman. Erséttningen
kan utgé maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vérdbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig fordldrapenning
inte betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov.

Erséttningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 &r och i
vissa fall upp till 16 &r. Det finns d&ven mojlighet att fa tillfdllig
fordldrapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagaende
akutbehandling dér det foreligger hot mot barnets liv, till dess
barnet fyller 18 ar. Speciellt lakarutldtande krévs da.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sérskilda regler. Tillfdllig
fordldrapenning kan i dessa fall utga upp till 21-23 ars alder.
Foréldrarna till dessa barn har ocksa ritt till tio kontaktdagar per
barn och ar, vilka kan anvéndas for att ge fordldrarna mojlighet att
lara sig mer om hur de kan stddja sitt barn. Det kan exempelvis ske
genom kurser eller besoksdagar i skolan. Man kan {3 tillfallig
fordldrapenning for kontaktdagar fram

tills barnet fyller 16 ar.

Bilstod
Bilstod ar ett bidrag for inkdp av bil (genom grundbidrag och
anskaffningsbidrag), eller anpassning av bil.

Foréldern kan fé bilstod om barnets funktionshinder gor att
familjen har vdsentliga svarigheter att forflytta sig med barnet eller
att 8ka med allménna kommunikationsmedel.
Funktionsnedsittningen ska vara bestdende eller i vart fall berdknas
vara under minst nio ars tid. Darefter finns det mojligheter att
ansoka om ett nytt bidrag.

Bilstodet bestar av ett grundbidrag pa 60 000 kronor, ett
inkomstprovat anskaffningsbidrag pd maximalt 44 000 kronor samt
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ett bidrag for anpassning av bilen. For anpassningen finns inget
kostnadstak.

Bilen far inte vara kopt innan beslutet &r fattat. Efter beslut har
familjen sex manader pa sig att inforskaffa den nya bilen eller
genomfora anpassningen. Familjen véljer sjélv bil men blir
aterbetalningsskyldig om den séljs inom nio ar efter att beslut om
bilstod fattades.

— Vill man kopa en ny bil inom den tiden kan man f6ra en dialog

med sin handldggare, siger Gunnel Hagberg.
Normalt kan man inte f& nytt bilstdd innan det gétt nio ar sedan
forra beslutet.

Juristen Jenny Ranfors ir koordinator vid Agrenskas
familjevistelser. Hon informerar om vilket stod som finns att f4
for personer med funktionsnedsittning, utover det stod
Forsikringskassan erbjuder.

LSS-insatser

Samhéllets ovriga stod utgér fran tva lagar; LSS (Lagen om stod
och service till vissa funktionshindrade) och Socialtjinstlagen,
SoL.

LSS ger stdd for insatser och sérskild service for personer...

1) ...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstdnd.

2) ...med betydande eller bestaende begavningsmaéssigt funk-
tionshinder eller hjirnskada i vuxen alder féranledd av yttre
véld eller kroppslig sjukdom

3) ...med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionsned-
sattningar som uppenbart inte beror pa normalt dldrande,
om de &r stora och fororsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsforingen och ddrmed ett omfattande behov av
stod eller service.

Personlig assistans:
For att f& en personlig assistent krivs att man har stora och
varaktiga funktionsnedséttningar. Assistenten ska hjélpa till med att
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tillgodose grundldggande behov sdsom maéltider, pa- och
avklddning, kommunikation och personlig hygien.

Behoven maste vara av praktisk karaktir — att behova hjilp med
aktivering, paminnelser och motivation dr inte tillrackliga skal for
att fa assistans.

Det ér bara da behovet av assistent understiger 20 timmar i veckan
som den soks via kommunen, i annat fall ansvarar Forsakrings-
kassan for drendet.

Korttidsvistelse / stodfamilj:

— Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar
bade till att ge anhoriga avlosning och mer tid for syskonen, men
ocksa till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och
rekreation, sdger Jenny Ranfors.

Tanken é&r att barnet ska fa mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan 1 tidig alder.

Avlosarservice i hemmet:

— Den hir insatsen finns for att anhoriga ska f4 mdjlighet till
avkoppling och till att utrdtta drenden utanfor hemmet, sédger Jenny
Ranfors.

Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt fran fall till
fall.

— Det dr viktigt att tinka pa att avlgsarservice kan paverka
vérdbidraget. Man maste komma ihdg att meddela
Forsékringskassan om man far nya insatser beviljade, annars kan
man bli aterbetalningsskyldig, sdger Jenny Ranfors.

Ledsagarservice:

En ledsagare hjélper till med kontakter i samhillet och kan folja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nér
funktionsnedsattningen inte &r alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begéras per tillfélle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson:

— En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och
ska ses som ett icke-professionellt stod, en medménniska, séger
Jenny Ranfors.

Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behdver inte rapportera om vad
man gjort till ndgon myndighet.
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Hit kan man viinda sig for att fa hjilp med stodinsatser:

* Habilitering / kurator.

* LSS-handldggare.

* Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
* Brukarstddcenter.

* Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Hjilpmedel

Hjdlpmedel skrivs ut for att forbattra eller vidmakthélla funktion
och forméga. Den kan ocksé skrivas ut att kompensera for en ned-
satt eller forlorad funktion eller formaga att klara det dagliga livet.
— Det giller dock inte produkter som &r vanliga i hemmet, som ex-
empelvis en dator, sdger Jenny Ranfors.

Hjdlpmedel ér oftast landstingens ansvar och kriver hilso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Beslutet kan inte 6verklagas.
Hjdlpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen,
hjédlpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Det hiir giller i skolan

Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att nd skolans
kunskapsmaél. Det dr rektorns ansvar att eleven fér ett
atgdrdsprogram om det behovs.

Fran och med den 1 juli 2011 géller en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebér bland annat skérpta krav
pa lérare; endast behoriga ldrare ska kunna fa tillsvidareanstillning.
Skolinspektionen har mojlighet att ge vite till eller stanga skolor
som misskoter sig.

— Rektorn eller forskolechefen ar skyldig att utreda om en elev
behover sérskilt stod, sdger Jenny Ranfors.

Stodatgirder

Stodatgarderna till en skolelev med funktionsnedsdttning kan se
olika ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksé {4 en resursperson. I andra fall gors en
omorganisation s att eleven undervisas i en mindre grupp. Aven
anpassning av lokal eller laromedel kan riaknas som stod.

Anpassad studieging

Nér andra stodatgarder inte riacker till 4r anpassad studiegang ett
alternativ for eleven.

Vid en anpassad studiegang skapas ett schema som avviker fran
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ovrigas timplan, &mne och mal. Det dr rektorns ansvar att eleven
fér en utbildning som sé langt som mojligt ar likvardig 6vriga
elevers utbildning.

Sirskolan

Sérskolan ér en egen skolform som finns till for personer med
utvecklingsstorning. Den &r obligatorisk pa nio ér, precis som
grundskolan, men har egna ldroplaner som ger eleven mojlighet till
ytterligare ett ldsér om kunskapsmaélen inte uppnaétts efter nio &r.
Sérskolan indelas 1 grundsérskola och traningsskola. Innan eleven
antas till sdrskolan gors en utredning for en pedagogisk,
psykologisk, medicinsk och social bedomning. Beslutet att anta
eleven fattas av den ansvariga politiska ndmnden i kommunen.

— Att gd 1 sdrskola behover inte innebéra att eleven gar i en annan
skola. Det finns sérskoleklasser i grundskolan. Enskilda individer
kan ocksa ga integrerade i en grundskoleklass, sdger Jenny
Ranfors.

Betyg och behorighet

Idag gér betygsskalan fran A till F. Eleven maste vara godkind
(alltsd minst ha betyg E) i 8-12 d&mnen f6r att komma in pd en
vanlig gymnasieskola. Nér betyg sétts ska ldraren utga frén all
information som finns om elevens kunskaper.

— Det innebdér att en elev kan fa godként &ven om den inte gjort ett
visst prov. Det finns andra sétt att visa sin kunskap, till exempel
genom ett muntligt prov eller en praktisk 6vning, sédger Jenny
Ranfors.

Betyg i sidrskolan

Att ldsa pa sirskola innebér begransningar nér det géller framtida
studier. Men sidrskoleelever kan dnda fa provning i ett eller flera
dmnen i den vanliga grundskolan och dé fa grundbetyg i dessa.
Inom sdrvux och pé folkhdgskolor finns utbildningar f6r personer
som gatt 1 grundsérskola.

Tips infor moten med skolan

— Som forilder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
ménga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vél
infér sddana moten och se till att ha med berdrda beslutsfattare,
sdger Jenny Ranfors.

Det ér bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem
som ska gora vad — och till nér. Det 6kar chanserna att forslagen
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faktiskt genomfors. Det dr ocksa viktigt att boka in en ny tid for
aterkoppling och uppf6ljning av atgédrderna.

Vart vinder vi oss?

Om familjen dr missndjd med nagot beslut som berdr barnet i
skolan vinder man sig i forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Nista instans dr ansvarig tjdnsteman eller ndmnd i
kommunen. Man kan dven vinda sig till Skolverket
www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjénst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

Boende och verksamhetsstod

Nér det kommer till boende kan kommunen hjélpa till med tva
former av gruppbostider for personer med sérskilda behov. Det ena
ar en gruppbostad, dér de boende far hjilp med allt, sdsom
stadning, matlagning och annat. Det andra alternativet kallas
servicebostad, och hir dr de boende mer sjélvstindiga, men har
tillgdng till fast anstdlld personal vid behov.

Daglig verksamhet faller ocksa inom ramen for kommunens
insatser, och ar ténkt att utveckla den enskildes mdjligheter till
forvarvsarbete. Den dagliga verksamheten ska erbjuda stimulans
och utveckling, och en kénsla av meningsfullhet och gemenskap.

Tips pa bra webbsidor

www.agrenska.se — Agrenska

www.fk.se - Forsidkringskassan

www.1177.se — Sjukvérdsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.riksdagen.se - Riksdagen

www.regeringen.se — Regeringen

www.hi.se - Hjidlpmedelsinstitutet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se - Tandvards- och likemedelsformansverket

www.notisum.se — Lagar pa nitet
www.varsam.se — Varsam
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Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser finns i Goteborg
och arbetar pa uppdrag av Socialstyrelsen. Dir finns en
databas med information om cirka 300 ovanliga diagnoser.

Texterna i databasen dr noga forankrade med medicinska experter
pa omradet.

Informationscentrum ger dven ut en tryckt folder med information
om varje diagnos, som innehdller en sammanfattning av den lédngre
texten som finns att hitta i databasen. Tanken é&r att foldrarna ska
spridas till skolpersonal eller andra som barnen kommer i kontakt
med.

De kan bestéllas kostnadsfritt fran Socialstyrelsens hemsida. Man
kan ocksé ringa till Informationscentrum for ovanliga diagnoser
och bestilla dem over telefon.

Databasen finns pa: www.sahlgrenska.gu.se/ovanligadiagnoser.
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Adresser och telefonnummer till forelasarna

Verksamhetsansvarig Annica Harrysson
Koordinator Jenny Ranfors

Agrenska

NKSD

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 91 00

Docent, dverldkare Niklas Darin

Overlikare Tove Hallbook

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Barnneurologi

416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Barnsjukskdterska Veronica Hiibinette
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Neurologmottagningen och Ketogena teamet
416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Dietist Marie Nilsson

Dietist Anna Dahlgerg

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Dietistmottagningen

416 85 GOTEBORG

Tel: 031-343 40 00

Neuropsykolog Gerd Viggedal

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Neurologmottagningen

413 45 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Overliikare Barbro Westerberg

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Barnneurologen

416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Logoped. fil.dr. Ulrika Ferm
DART

Kruthusgatan 17

411 04 GOTEBORG

Tel: 031 - 342 08 01

Informationskonsulent Birgitta Gustafsson

Sahlgrenska akademin vid Gdteborgs universitet
Informationscentrum for ovanliga diagnoser
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Box 400
405 30 GOTEBORG
Tel: 031 - 786 55 90

Leg sjukgymnast Marika Jonsson
Barn- och ungdomshabiliteringen
Lundby strand

Regnbagsgatan 1 A

417 55 GOTEBORG

Tel: 031-759 21 00

Overtandlikare Eva Lovsund-Johannesson
Tandskoterska, koordinator

Lena Romeling Gustafsson

Logoped Asa Mogren

Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 92 00

Psykolog Monica Lidbeck
C MHV/BHV
Lillhagsparken 6

422 50 HISINGS BACKA
Tel: 010-473 30 65

Personlig handldggare
Mairta Lo6f-Andreasson
Forsakringskassan

Box 8784

402 76 GOTEBORG
Tel: 010-116 70 91
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Glut-1-hrist och
PDH-brist

En sammanfattning av dokumentation nr 428

Glukostransportprotein typ 1-brist och pyruvatdehydrogenas-
komplex-defekt, i den hdr dokumentationen kallade glut-1-brist och
PDH-brist, &r drftliga &mnesomsittningssjukdomar som leder till
energibrist 1 hjdrnan. Sjukdomarna har olika orsaker men behandlas pé
liknande sétt, bland annat med specialkost (ketogen kost eller
modifierad Atkinsdiet).

Tanken med en sddan kost dr att man “’lurar” kroppen att den svilter,
sa att den ska anvénda sitt reservsystem dar ketoner — istéllet for
kolhydrater — blir energikilla. Ketoner dr en restprodukt av fett och
déarfor maste man maximera fettintaget samtidigt som man minimerar
kolhydratintaget for att metoden ska fungera.
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