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Nemalinmyopati

NEMALINMYOPATI

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet nemalinmyopa-
ti. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och eventuella
syskon ny kunskap, moéjlighet att utbyta erfarenheter och tréffa andra i

liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhallet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat fran
barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet ingar

forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehdllet fran forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillganglig for allménheten har varje forelasare fak-
tagranskat texten. FOr att illustrera hur det kan vara att leva med sjuk-
domen eller syndromet beréttar ett foraldrapar om sina erfarenheter.
Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn. Sist i dokumen-
tationen finns en lista med adresser och telefonnummer till foreldsar-
na.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,

www.agrenska.se.
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Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Mar Tulinius, professor, Drottning Silvias barn- och ungdomssjuk-
hus, Goteborg

Anders Oldfors, professor, avdelningen for patologi, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Goteborg

Christopher Lindberg, docent, 6verlédkare, Neuromuskulart Cent-
rum, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Goteborg

Karsten Koétz, lunglakare, Drottning Silvias barn- och ungdomssjuk-
hus, Goteborg

Anna-Karin Kroksmark, sjukgymnast, Regionala barn- och ung-
domshabiliteringen, Goteborg

Johanna Weichbrodt, arbetsterapeut, Regionala barn- och ungdoms-
habiliteringen, Goteborg

Anna Hallberg, vuxen med nemalinmyopati

Bodil Mollstedt, specialpedagog, Agrenska

Siv Roberts, informationskonsulent, Sahlgrenska akademin vid Gote-
borgs universitet, Informationscentrum fér ovanliga diagnoser.
Samuel Holgersson, sjukskoterska, Agrenska

Eva Johannesson Lévsund, évertandldkare, Mun-H-Center, Hovas
Lotta Sjogreen, logoped, Mun-H-Center, Hovas

Lena Romeling Gustafsson, tandskdterska, Mun-H-Center, Hovas
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borg
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Har nar du oss!

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas
Telefon 031-75091 00
E-post pia.vingros@agrenska.se

Redaktor Pia Vingros
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Nemalinmyopati

Klinik hos barn med nemalinmyopati

Nemalinmyopati ar en medfodd sjukdom som drabbar muskel-
fibrerna och ger symtom i form av muskelsvaghet och muskel-
slapphet. Den finns i sex former, graderade efter svarighets-
grad. Nemalinmyopati ar ett ovanligt tillstand, dar det bara
fods cirka tva barn per ar i Sverige.

Det berattade Mar Tulinius, professor, Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus, Géteborg.

Nemalinmyopati tillhdr de neuromuskuldra sjukdomarna. De kén-
netecknas av strukturféréandringar i muskelfibrerna som stér musk-
lernas arbete.

Forandringen kan markas redan under graviditeten genom fa foster-
rorelser eller rikligt med fostervatten.

— Det ar en ickeprogressiv sjukdom. Det innebér att den inte forvar-
ras, utan att barnet har ett medfott grundfel i muskeln som paverkar

styrkan, sa Mar Tulinius.

Diagnos

For att sakerstalla diagnosen behdvs en biopsi, ett prov pa en drab-
bad muskel.

— Muskelprovet tas fran lar, underben eller axel via ett 6ppet snitt. |
mikroskop gar det att se de tradliknande strukturerna, nemalink-

ropparna, som ar orsak till muskelsvagheten, sa Mar Tulinius.

Det gar ocksa att gora ett gentest. ldag ar det kant att det finns gen-
forandringar i minst sju gener vid nemalinmyopati. Fler gener som
annu ar okanda kan vara inblandade.

— En del gener & mycket stora, vilket gor att det ibland kan ta tid
att hitta de som ar paverkade, forklarade Mar Tulinius.

Olika typer
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| forsta hand drabbas musklerna i ansikte, nacke, éverarmar, laren
och skulder- och backenomréadet. Aven muskler i underben och
underarmar kan paverkas. Nemalinmyopati finns i flera olika for-

mer, klassificerade i sex typer.

De svaraste formerna, typ 1-3, visar sig redan i fosterstadiet eller
direkt efter fodseln. Barnen har mycket svar eller allméan muskel-
svaghet och muskelslapphet, som gor att de inte har nagra eller
véldigt sparsamma spontana rorelser i armar och ben. For det mesta
behdver de hjalp med andningen (respirator), atminstone till en
borjan.

— Andningen &r paverkad eftersom aven andningsmusklerna, som

diafragman, ar paverkade, sa Méar Tulinius.

Muskelsvagheten gor ocksa att barnen har svart att suga och svilja
och de maste oftast fa sin naring genom en sond i nasan. Ibland har
modern redan under graviditeten kant minskade fosterrorelser.
Mangden fostervatten kan ha varit 6kad, vilket kan ha forsvarat

graviditeten.

Den vanligaste formen, typisk medfédd (kongenital) form (typ 4),

visar sig oftast i nyfoddhetsperioden eller under det forsta levnads-
aret. Symtomen ar muskelsvaghet, muskelslapphet och svarigheter
att suga och svélja. Andningsproblemen &r mindre framtradande an

vid den svaraste formen.

Barnen med den typiska formen far ofta upprepade luftvagsinfek-
tioner och lunginflammationer under de forsta levnadsaren. Det ar
viktigt att behandla dem med antibiotika.

— For dessa barn géller inte de vanliga restriktionerna, utan barnen
ska ha bredspektra behandling och ibland intravendst for att forkor-

ta vardtiden, sa Méar Tulinius.

Dokumentation nr 429 © Agrenska 2013



Nemalinmyopati

Det finns ocksa en form som visar sig i barndomen, typ 5. Den ger i
huvudsak muskelsvaghet i hander och fotter. Forst senare blir mus-
kelsvagheten mer utbredd.

Vid den sent debuterande formen (typ 6) visar sig muskelsvagheten
forst senare i livet, vanligtvis mellan 20-50 ar. Den ar da ofta mer
fortskridande &n vid den typiska formen. Ibland kan den bérja med

hjartsvikt.

Behandling

Barn med nemalinmyopati bor ga pa regelbundna kontroller hos det
lokala habiliteringsteamet. Ett besdk hos specialistlékare eller spe-
cialistteam med sarskild kunskap om medfédda myopatier ar lamp-
ligt minst en gang om aret

— Patienter ska besoka en neuropediatriskt intresserad ortopedki-
rurg for att forebygga kontrakturer, dverstrackning eller felstall-
ningar. De kan ocksa faststalla tidpunkt for eventuella operationer,

sa Mar Tulinius.

Regelbundna kontroller av hjartat bor géras. Barnen behover ocksa
traffa ett tandvardsteam med erfarenhet och kunskaper om sjukdo-
men.

De nya behandlingar som kommer fram &r riktade mot genférand-
ringar. FOr att ge rétt behandling &r det darfor viktigt att veta exakt
vilken gen och vilken férandring som varje enskild individ har.
Kosttillskott L-Tyrosin &r en aminosyra som tas i doser om 250-
3000 mg per dag. Det finns ingen véldokumenterad studie, men
effekten som visats ar minskad dregling, 6kad energi, 6kad muskel-
styrka och Okad uthallighet.

— Barn med nemalinmyopati saknar inte tyrosin. Darfor ar det svart
att forsta varfor de tycks bli battre. Mekanismen ar inte klarlagd, sa

Mar Tulinius.
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Fragor till Mar Tulinius

Kan en frisk anlagsharare av nemalinmyopati riskera att fa sjuk-
domen som vuxen?
— Nej.

Hor infektionskanslighet till diagnosen?
— Nej, det gor den inte. Risken for luftvagsinfektioner hor ihop med

de svaga andningsmusklerna.

Far barnen farre luftvagsinfektioner som aldre?
—Ja, genom att den férebyggande varden ofta blir battre. Barnen

ska vaccinera sig mot influensa.

Beror luftvagsproblemen alltid pa en smitta eller kan den ocksa
bero pa att mat hamnar fel?
— Ja, eftersom barnen har svart for att svalja hamnar maten ofta fel,

vilket ger upphov till infektioner.

Hor skolios ihop med diagnosen?
— Nej, men den som ar svag i musklerna kan fa imbalanser (obalan-
ser) genom att de sitter fel. Eftersom barn med nemalinmyopati ar

muskelsvaga ar det vanligt att de utvecklar skolios.

Ger kosttillskottet L-Tyrosin biverkningar?
— Nej inte i de doser som rekommenderas till barn med nemalin-

myopati.

Klara har nemalinmyopati

Klara 9 &r kom till Agrenska tillsammans med mamma Victoria
och lillebror Edward, 6 ar.
Graviditeten med Klara gick bra, men i slutet av graviditetsvecka

30 visade det sig att hon hade en liten tillvaxthd&mning.
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— Jag gick tiden ut och lite till. Pa grund av tillvaxthamningen blev
jag igangsatt. Forlossningen gick bra, berattar Victoria.

Nar Klara var omkring atta veckor kom de till barnavardscentralen
for en undersokning av lakare. Han upptackte att hon var svag i
nackmusklerna. Eftersom Klaras pappa har en muskelsjukdom
skrev lakaren en remiss till barnsjukhuset.

— Det var mitt forsta barn och jag hade inte tankt pa att hon var

sérskilt svag i nacken, séger Victoria.

Pa sjukhuset togs olika prover och en muskelbiopsi, ett prov pa
Klaras muskel. Efter nagra manader fick de besked: Klara har ne-
malinmyopati,

— Naér vi fick beskedet tankte jag inte sa mycket pa vilka konse-
kvenser sjukdomen kunde fa. Jag hade ett litet barn att ta hand om

och tyckte att hon verkade ma ganska bra, sager Victoria.

Vilka forandringar ser man i muskeln vid nemalinmyopati?

Ett prov, en biopsi, pa muskeln &ar en viktig del av undersok-
ningen for att sdkerstéalla om en person har nemalinmyopati.
De sa kallade nemamalinkropparna syns tydligt nar muskel-

proverna analyseras i mikroskop.

Anders Oldfors, professor pa avdelningen for patologi vid Sahl-
grenska universitetssjukhuset, beskrev olika analysmetoder och
visade bilder pa hur annorlunda muskelceller ser ut vid nemalin-
myopati.

Styrningen av vara musklers arbete borjar i hjarnbarken. Dar finns
nervceller som skickar en signal till ryggmargen att utféra en rorel-
se. Fran det nedre motorneuronet skickas uppdraget vidare, via

utskott som har kontakt med muskeln.
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— Hela detta system kan drabbas pa olika satt och ge muskelsvag-
het. Vid nemalinmyopati och andra muskelsjukdomar finns orsaken

i sjalva muskelfibrerna, sa Anders Oldfors.

En muskel ar uppbyggd av buntar med muskelfiber. Dessa fibrer &r
i sjdlva verket celler. | andra celler i kroppen innehaller en cell en
cellkarna, men muskelfibrer innehaller tusentals cellkarnor och
bestar av valdigt stora celler.

— Muskelfibrerna eller cellerna kan vara tio centimeter langa. Tra-
darna ar tunna, bara fem hundradels millimeter i tjocka, sa Anders
Oldfors.

De tunna tradarna i muskelfibern kallas filament. Det ar dessa tra-
dar som gor att muskeln kan kontrahera, dra sig samman. Buntar av
filament bildar ett regelbundet monster som kallas sarkomerer. |
sarkomererna finns tunna och tjocka filament som overlappar var-
andra. Vid en muskelsammandragning startar ett komplicerat sam-
arbete mellan filamenten och de proteinmolekyler som styr rorel-
sen.

— Flera av de molekyler som har betydelse pa den sammandragande

rorelsen, ar paverkade vid nemalinmyopati, sa Anders Oldfors.

Det finns i huvudsak fyra olika typer av arftliga muskelsjukdomar.
En &r muskeldystrofier, dar cellmembranet, som omger varje cell &r
skort och brister. Gar cellmembranet sonder dor muskelfibrerna
och forsvinner efterhand.

Andra sjukdomar paverkar @mnesomsattningen i fibrerna och ger
upphov till metabola sjukdomar, som paverkar energibildningen i
cellerna. En tredje grupp drabbar den elektriska aktiviteten, signa-
lerna fran nerverna, som ska fa musklerna att dra ihop sig. De beror

pa fel i jonkanalerna.
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— En fjarde grupp beror pa fel i strukturerna hos de sammandragan-
de filamenten, sarkomererna. Till dem hdr nemalinmyopati, sa An-
ders Oldfors.

For att stalla diagnos pa muskelsjukdomar tas en bit vavnad med ett
Oppet snitt. Provet, stort som en gul &rta, fryses i flytande kvéve.

— Det sager bara knapp sa &r det fryst. Tack vare den snabba frys-
ningen far vi en vélbevarad struktur och behaller alla proteiners
enzymaktivitet. Det gor att vi kan undersoka muskelprovet pa
manga olika satt, sa Anders Oldfors.

Muskelprovet skérs i tunna snitt och analyseras, bland annat i ett
elektronmikroskop. Vid en stark forstorning syns i detalj muskelns
konstruktion. | en muskel med nemalinmyopati syns forandringarna
i muskelns struktur som svarta ansamlingar i den annars regel-
bundna strukturen.

— Ansamlingarna av nemalinkroppar gor att muskeln inte kan dra

ihop sig som den ska, utan blir svag, sa Anders Oldfors.

Pa Anders Oldfors arbetsplats kombineras den mikroskopiska ana-
lysen av muskelprovet med genanalyser, for att kunna ge en gene-
tisk diagnos. Andra sjukhus gor den mikroskopiska analysen pa ett
stalle och genanalysen pa ett annat.

— Vi forsoker gora allting sjalva, for att fa kontroll pa processen.

Manga med nemalinmyopati saknar genetisk diagnos. For att l16sa
dessa fall har Anders Oldfors och hans kollegor ett utvecklings-
och forskningsprojekt. Med ny teknik, analyseras alla gener pa en
gang, istallet for att man letar efter paverkan i de gener som &r kan-
da for sin inblandning vid nemalinmyopati.

—Vi har kombinerat analysen av generna hos en drabbad med icke
drabbade i familjen, for att se i vilka gener mutationer uppstatt, sa
Anders Oldfors.
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For nagra ar sedan gjordes en kartlaggning for att se hur manga
som har nemalinmyopati i Sverige och vilka typer som finns. Kart-
laggningen visade att det finns 30-40 individer med nemalinmyopa-
ti. Det gor myopatin till en mycket séllsynt sjukdom. Med hjélp av
den nya tekniken hoppas man kunna kartldgga vilka gener som é&r
inblandade.

— Vi behdver gensvar fran familjerna tillsammans med muskelprov
sa att vi kan studera de 6-7 gener, som vi kanner till ar inblandade
vid nemalinmyopati. Men ocksa for att se om det finns mutationer i
andra gener, framforallt de som paverkar sarkomerernas proteiner,
sa Anders Oldfors.

Fraga till Anders Oldfors

Klara lar sig ga

Kan man ge besked om arftlighet utan att kanna till generna hos
nagon som har nemalinmyopati?

— Nej, man kan inte ange vilken arftligheten &r férran man sett vil-
ken gen som &r inblandad. Men ibland kan det vara svart att hitta.
Det ar sjalvklart viktigt att veta arvsmonstret, inte minst for dem

som planerar syskon till sitt barn med nemalinmyopati.

Nar Klara var omkring atta manader skrevs hon in pa habilitering-
en. Hon fick ocksa borja med basséngtraning en gang i veckan for
att starka sina muskler. Hon traffade ocksa en sjukgymnast en gang
i veckan tills hon var 18 manader. Klara fick ocksa en speciell stol
att sitta i nar hon skulle dta. Den hade nackstdd och stod for balens
sidor samt vid hofterna.

— Stolen hade hon for att hon inte var stark nog att sitta pa en vanlig
stol. | takt med att hon véxte och blev starkare kunde vi ta bort
sidostdden. Dérefter fungerade det med en vanlig Tripp trapp stol

sdger Victoria.
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Pa habiliteringen fick de ocksa tips om hur de skulle stimulera Kla-
ra att sta och senare att ta nagra steg. Hon krop genom att ta sig
fram pa rumpan.

— Klara var 17 manader nar hon gick sjalv, sager Victoria.

Mamma Victoria ar valdigt n6jd med kontakten med habiliteringen.
Samarbetet mellan muskelteamet pa det storre sjukhuset och den
lokala habiliteringen har fungerat bra.

— Naér jag ringer dietisten och sjukgymnasten pa habiliteringen,
efter att vi varit hos specialisterna, vet de redan vilka rekommenda-
tioner de har for Klara. Parterna har alltid skott kommunikationen
sinsemellan pa ett bra satt. Aven om de utgatt fran ett uppféljnings-
program har vi kunnat komma tidigare om vi Onskat, sager Victo-

ria.

Genetik vid nemalinmyopati

Med nya gentester ar férhoppningen att minska osakerheten
om arftligheten vid nemalinmyopati. Med den senaste tekniken
kan alla gener analyseras pa en gang, vilket okar maéjligheterna
att hitta de inblandade generna.

Det sa Christopher Lindberg, dverlakare, neuromuskulart
centrum, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Géteborg nar han

berattade om genetik vid nemalinmyopati.

Genetiker kartlagger var arvsmassa, vara gener, bland annat vid
misstanke om sallsynta sjukdomar eller syndrom. Generna &r tatt
forpackade i DNA-molekylen som utgor vara kromosomer. Manni-
skan har 46 kromosomer ordnade i 23 kromosompar. Ett par av
dem &r kénskromosomer, X och Y.

— DNA bestar av en dubbelstrang med baspar. Dessa baspar kodar,
eller innehaller ritningen, for alla vara proteiner och vavnadsstruk-

turer och ar kroppens byggstenar, sa Christopher Lindberg.
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En gen bestar av manga tusen baspar, namngivna efter de fyra nuk-
leotidsyror som de bestar av; adenin (A), cytosin (C) guanin (G)
och tymin (T). Ungefér 25 000 gener ar kanda, men det &r annu inte
klarlagt vilken betydelse alla har eller vilken koppling de har till

olika sjukdomar.

Idag finns det atminstone sju gener som ligger bakom kanda fall av
nemalinmyopati.

— Vid misstanke om nemalinmyopati gors en sekvensanalys for att
undersodka de gener man misstanker ar inblandade for att forsoka
hitta om det dr ndgot fel 1 deras “ritning”, forklarade Christopher

Lindberg.

Men ibland hittas inga férandringar i dessa gener trots noggrann
analys. Nasta steg kan vara att understka hela genomet.

— Varje sekvens jamfors med en referenssekvens fran personer som
inte har sjukdomen, for att se vad som avviker. Det kan racka att ett
enda baspar ar forandrat for att en person ska utveckla en sjukdom,

sa Christopher Lindberg.

Arvsmonster

Arvsmonstren vid nemalinmyopati ar autosomalt dominant, vilket
innebar starkt anlag (30%), eller autosomalt recessiv, svagt anlag
(20%). I haften av fallen &r inte nyemalinmyopati nedérvd utan har
uppstatt som en nymutation, en genetisk férandring hos den som

fatt sjukdomen.

Autosomalt dominant nedédrvning innebar att om den ena foréldern
har sjukdomen blir risken for saval soner som déttrar att drva den
50 procent vid varje graviditet. De barn som inte fatt den skadade
genen som orsakar sjukdomen far inte sjukdomen och riskerar inte

att fora den vidare.
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Vid autosomalt recessiv nedarvning ar bada foraldrarna friska béra-
re av en skadad (muterad) gen. Vid varje graviditet med samma
foraldrar finns 25 procents risk att barnet far sjukdomen. 1 25 pro-
cent av fallen far barnet inte sjukdomen och blir inte heller barare
av den skadade genen. I 50 procent av fallen far barnet den skadade
genen i enkel uppsattning och blir liksom foréldrarna frisk béarare

av den skadade genen.

Det kan finnas flera skal till varfor det ar viktigt att ta reda pa vil-
ken gen som &r orsaken till en sjukdom. Vet man detta dkar kun-
skapen om hur den yttrar sig och hur prognosen kan se ut. En gene-
tisk analys ger grunden for ett uppfoljningsprogram med vilka
vardkontakter personer med sjukdomen kan behova.

— Det blir ocksa lattare att hitta information, att fa genetisk végled-

ning och kunna gora fosterdiagnostik, sa Christopher Lindberg.

| de flesta k&nda fall av nemalinmyopati &r det genen ACTA1 som
kodar for proteinet alfa-aktin, som &r forandrad. Ovriga kénda ge-
ner & NEB (nebulin), TPM3 (Alfa-tropomyosin), TMP2 (beta-
tropomyosin), CFL2 (coliflin2), KBTBD13 (Kelch repeat och
BTB-domain-innehallande protein 13) och TNNT1 (troponin T).

— TNNT1 (troponin T) &r en mutation som bara finns hos Amish-
folket. De gifter sig inom en snév krets, kanske med kusiner vilket
gor att mutationer kan uppsta och sedan blir arftliga, sa Christopher

Lindberg.

Fosterdiagnostik

For att kunna gora fosterdiagnostik och undersoka om ett foster bar
pa sjukdomen, maste den sjukdomsorsakande genen hos det bli-
vande foréaldraparet vara kand. Vid fosterdiagnostik gors ett prov pa
moderkakan i graviditetsvecka 10-11 eller av fostervattnet i gravi-
ditetsvecka 16.

— Eftersom proven alltid innebar en viss risk att skapa spontan ab-

ort (0,5-1%) ska paret ha en vilja att avbryta graviditeten om fostret
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bar pa anlaget, annars ar det ingen mening att géra proven, sa

Christopher Lindberg.

Ytterligare en ny metod &r preimplantorisk genetisk diagnostik,
PGD, dar embryot i familjer med en arftlig sjukdom genomgar en
genetisk analys. Embryon underscks pa ett tidigt cellstadium for att
se om genfdérandringen som orsakat familjens sjukdom finns. Ett
befruktat 4gg utan denna genforandring aterimplanteras sedan.

— Metoden har nackdelar eftersom den ar tidskravande. Kvinnan far
inte vara mer an fyrtio ar, eftersom fertiliteten gar ner da. Sanno-
likheten att fa ett barn ar bara tjugo procent vid varje implantatin,
inséttning. Det &r lagre &n vid vanlig IVF, In vitro fertilisa-

tion,(konstgjord befruktning), sa Christopher Lindberg.

Fragor till Christopher Lindberg

Finns det muskelsjukdomar som kan &rvas via kénshormonerna?
—Ja, det galler till exempel vid muskelsjukdomen Duchennes mus-
keldystrofi, DMD. Men vid nemalinmyopati finns ingen nedarv-

ning via X eller Y kromosomerna.

Kan man fa gora PGD, ifall det finns ett syskon som har nema-
linmyopati?
—Ja, det &r just vid sadana situationer som metoden anvands.

Hur kan en gen vara bade autosomalt dominant och autosomalt
recessivt nedarvd?
— Det kan finnas olika mutationer med olika ned&rvningsmonster i
en och samma gen.

Att leva med nemalinmyopati

— Lé&r barnen om sin sjukdom. Lat dem vara stolta éver den.
Det har jag alltid varit. Jag har kadnt mig unik, sa Anna Hall-
gren, 42 ar.
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Hon intervjuades av AnnCatrin Rojvik, pedagog och verksam-
hetsansvarig pa Agrenska om hur det ar att leva som vuxen
med nemalinmyopati.

Anna Hallgren foddes med sin sjukdom och var till en bérjan svag,
men hon blev béttre och larde sig att ga. Hon har inte Iatit sin ne-
malinmyopati hindra henne att leva det liv som hon vill. Tillsam-
mans med en kamrat akte hon till Australien som 24-arig socio-
nomstudent. De var backpackers utrustade med varsin ryggsack
och Annas rullstol.

— Vi akte med buss fran stélle till stélle och levde som alla andra
ungdomar pa resa, berattar Anna Hallgren.

Men snorklingen i Stora Barriarrevet gav henne lunginflammation.
Lungorna kollapsade och hjartat stannade. Tack vare hjalp i ratt
stund r&ddades hon till livet.

— Nagra ar senare forvarrades min skolios och jag ar nu stelopere-
rad i ryggen, sager Anna Hallgren.

Trots sin muskelsvaghet har hon lart sig att aka skidor. Ett viktigt
skal till att just skidakning lockade ar att sambon Axel ar skidlara-
re.

Anna Hallgren &r utbildad socionom och arbetar som sexualpeda-
gog och handleder personal kring personer med autism och Asp-
bergers syndrom.

— Prata med era barn om vad de vill bli. L&t dem drémma fritt och
fantisera om vad de &n vill, vare sig det handlar om att bli NHL-
spelare, frisor eller larare. N&r de blir &ldre kan ni hjélpa dem att
styra in pa nagot mer praktiskt. Nagot de faktiskt kan gora, sager
Anna.

Sjélv hade hon stort stdd hos sina foréldrar, som alltid fick henne
att kanna sig unik. De sag alltid till att hon fick vara i sammanhang
med andra barn. Det gjorde henne sjalvstandig och hon sag till att
hitta sin egen roll i lekarna.
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—Jag fick alltid spela dding, nér vi lekte doktor. Tack vare det fick
jag alltid “ambulanspersonalens” pussar ndr de skulle rdidda mig.
Rena rama sjukdomsvinsten, sager Anna.

Nar det var idrott i skolan akte hon till sjukgymnasten en gang i
veckan och deltog i gymnastiklektionen en gang i veckan.

— Idrottslararen var fantastisk. Han sa att ”Anna servar pa volley-
bollen”. Pa sa satt kunde jag vara med i de gemensamma Gvningar-
na, sager Anna.

Nar hon traffat Axel ville de ha barn. Det var inget val sjukvarden
uppmuntrade. Idag har de en liten dotter. Hon har ocksa nemalin-
myopati, precis som Anna och Annas mamma.

Fragor till Anna Hallgren:

Var hamtar du kraft?
— Goda vanner och Axel har alltid varit ett stort stod,

Hur ska sjukvardspersonalen bemoéta dig tycker du?

— Jag vill bli bemétt som den jag ar. De ska frdga mig vad jag vill
veta om min sjukdom. Jag vill att de ska vara sa arliga som majligt
och tala klarsprak med mig. Vid ett tillfalle nar jag lag inne drog de
sig undan for att diskutera min situation. Det var obehagligt. Jag
vill vara med i samtalet och veta situationen.

Lungsymtom och behandling vid nemalinmyopati

Uppfdljning av barnens lungfunktion ar en viktig del av be-
handling vid nemalinmyopati. Da kan man i tid sétta in viktigt

andningsstdd och hindra en férsamring.

Karsten Kotz, dverldkare vid Sahlgrenska universitetssjukhuset
berattade om en lunglékares arbete kring barn med nemalinmyopa-
ti.

Barn och ungdomar med nemalinmyopati ar inte mer infektions-

kénsliga an andra barn. Daremot paverkar muskelsvagheten de lo-
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kala mekanismerna i luftvagarna och gor dem mer kansliga for in-
fektioner.

— Min uppgift som lunglékare &r bland annat att férebygga den
slembildning som luftvéagsinfektioner ger och behandla atelektaser,

sammanfallna lungdelar, om de uppstar, forklarade Karsten Kotz.

Det ar viktigt att behandla den slembildning som manga med nema-
linmyopati besvéras av. Slemmet i lungorna paverkar andningen
eftersom det sitter i vagen. Ett annat skél ar att bakterier trivs bra i
slem, vilket kan leda till svullnad och slemhinneinflammationer
som ger annu mer slem.

— Pa sikt riskerar patienten att fa slemproppar och sammanfallande
lungor, alektaser. Darfor ar vart mal rena lungvéagar som ar bakte-

riefria, sa Karsten Kotz.

Andningsproblem borjar oftast genom att personen far svart natte-
tid. Somnen kan bli orolig och trots en hel natts somn vaknar man
trott.

— Vi gor en beddmning av symtomen och tolkar tecken som visar
pa brist pa somn. Vi undersoker lungfunktionen och identifierar
vad andningssvikten beror pa, till exempel genom andningsregistre-

ring pa natten, sa Karsten Kotz.

Rekommendationen kan bli att ge patienten andningsstod i form av
ovningar eller lakemedel. Det finns inga studier om effekten av
andningsstod vid nemalinmyopati, daremot vid en annan muskel-
sjukdom; Duchennes muskeldystrofi. Den studien visade att man
med andningsstod lyckades man uppratthalla patientens formaga
och bromsa férsamringen.

— Det talar for att man ska vara frikostig med andningsstod redan

nattetid, sa Karsten Kotz.
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FOr att mobilisera slem ges lakemedel via inhalator. Deras uppgift
kan vara att vidga luftroren, hindra infektioner eller gora slemmet
mer lattflytande for att det lattare ska komma upp.

— Vanligt koksalt &r ofta effektivt for att mobilisera slem. Fysiolo-
giskt koksalt med en salthalt som kroppsvatskorna (0,9%) gor
slemmet mer lattflytande. Hypotont koksalt (3-7%) som smakar
mer salt, retar effektivt luftvagarna, vilket underlattar hosta, sa

Karsten Kotz.

Det finns flera olika tekniker for att fa barnet att hosta upp slemmet
genom andnings- eller hoststod. Vilken som passar bést beror pa
barnets alder och muskelformaga. Barnet kan till exempel ligga pa
mage pa en stor medicinboll for att fa andningsstod. Att lara sig
“huffa”, en lattare metod dn hostning, ar en annan teknik. PEP-
mask dar barnet andas mot ett motstand kan ocksa vara effektivt.

— Studier visar att syrekoncentrationen okar i lungorna hos de som
fatt andningsstod vid nedsatt funktion. I en jamférbar grupp som
inte fick stod, férsamrades lungfunktionen, sa Karsten Kotz.

Fragor till Karsten Kotz

Kan man anvanda hostmaskin till personer som anvander respi-
rator?

— Ja det gar bra.

Ska man ta slemlésande &ven om allt inte tycks komma upp?
— Den slemldsande medicinen som stannar i patientens kropp okar
inte slemmet. For att underlatta att medicinen har avsedd verkan &ar

det viktigt att hitta ratt balans i doseringen.
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Sjukgymnastik och arbetsterapi

Den som har forsvagade muskler bor trana med matta och for-
siktighet. Ta garna kontakt med en sjukgymnast for rad och
traningsprogram.

Specialistsjukgymnast Anna-Karin Kroksmark och arbetste-
rapeut Johanna Weichbrodt fran regionhabiliteringen i Vastra
Gotaland berattade om insatser de kan bista sina kollegor pa
habiliteringen med.

— Uppmuntra garna barnen att kléa pa sig sjalva pa helgerna,
om tiden inte racker till det pa vardagarna. D4 kan de lattare
instruera de som hjalper dem vad som fungerar bast, foreslog
Johanna Weichbrodt.

Regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus &r ett komplement till den lokala habiliteringen.

— Vi har ett team med ldkare, sjukgymnast, arbetsterapeut, habilite-
ringsterapeuter och dietist som ar specialiserade pa neuromuskuléra
sjukdomar. Bland dessa sjukdomar ingar nemalimyopati. Eftersom
sjukdomarna ar sa ovanliga ar det viktigt for oss att samla erfaren-

heter om dem, sa Anna-Karin Kroksmark.

Patienter kommer till Regionhabiliteringen for att fa hjalp med de
funktionsnedséattningar som finns vid nemalinmyopati. Det ar hypo-
toni, muskelsvaghet, férsenad motorisk utveckling, medfddda fel-
stallningar, 6verrorlighet eller kontrakturer (strama leder), problem
med ryggen och andningssvarigheter.

— Muskelsvagheten mérks mest i ansikte, nacke och andningsmusk-
lerna. Den &r mest uttalad i musklerna néra balen, sa Anna-Karin

Kroksmark.
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Hur mycket muskelférmagan kan utvecklas beror pa vilken form av
nemalinmyopati en person har.

— Vid mattlig muskelsvaghet ar det viktigt att stimulera till fysisk
aktivitet, eftersom traning ger battre muskelstyrka och kondition, sa

Anna-Karin Kroksmark.

Barn med forsenad motorisk utveckling ska lockas till rérelse med

roliga aktiviteter. Deras granser ska utmanas, men med forstand.

En internationell studie som gjorts om 143 barn med nemalinmyo-
pati visar att manga barn med de svarare formerna av nemalinmyo-
pati har en forsenad gangdebut. Nagra av barnen i den studien fod-
des ocksa med felstallningar som hoftledsluxuation eller fixerad
Klumpfot.

— Ledfelstéliningarna kan vara en konsekvens av sjukdomen, eller
utvecklas pa grund av muskelsvagheten, inaktivitet eller kompensa-
toriska rorelsemonster, sa Anna-Karin Kroksmark.

For att forebygga kontrakturer och ledfelstéliningar och kompense-
ra for dverrorlighet anvands stéd som ortoser och trdning med
stretching.

— Som kompensation for éverrorlighet i handleden kan handleds-
skydd anvandas. Vid strama leder, kontrakturer, &r ortoser nattetid

bra hjalpmedel, sa Johanna Weichbrodt.

Eftersom patienter med nemalinmyopati har svaga muskler &r det
inte ovanligt att de utvecklar skolios (sned rygg), sarskilt om de
sitter mycket. Av barnen i den internationella studien utvecklade
knappt en fjardedel skolios. For att forebygga snedstallning &r det
viktigt att se dver hur barnet sitter och ligger och behandla med
sittstod, korsett och kanske kirurgi. Pa habiliteringen gor persona-
len en sittanalys innan beslut om behandling och stédutrustning.
— Barnet ska sitta symmetriskt. Men tank ocksa pa liggstallningen
pa natten sa att den varieras, sa Johanna Weichbrodt.
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Ibland kan barnen och ungdomarna behéva rullstol. De som gar
kan anvanda den for att spara pa krafterna till aktiviteten de ska ga
till.

— Valj aldersadekvat forflyttning. Byt ut vagnen nar jamnariga inte

har vagn langre, sa Johanna Weichbrodt.

For att gynna barnen och ungdomarnas sjalvstandighet finns en rad
hjalpmedel att anvanda. Det kan handla om allt fran hur kladerna
utformas for att de ska vara latta att ta av och pa, till h6j- och sank-
bart tvattstall, latta bestick och tillgang till griptang exempelvis.

— Det finns hjalpmedel till datorn. Ett tips &r att dela tangentbordet

pa surfplatta for att fa en mindre yta att behdva flytta fingrarna
over, sa Johanna Weichbrodt.

Barn med nemalinmyopati besvaras ofta av trotthet. Sarskilt sma
barn kan darfor behova hjélp att prioritera sina aktiviteter sa att de
har kraften kvar till det som &r viktigast.

— Det gar att leva ett sjalvstandigt liv med nemalinmyopati med ratt
hjalpmedel, anpassning av miljon och personlig assistans, avslutade

Anna-Karin Kroksmark och Johanna Weichbrodt.

Fragor till Anna-Karin Kroksmark och Johanna Weichbrodt

Gar det att forbattra muskelstyrkan efter en operation?

— Det beror pa vilken operation det handlar om. Innebér operatio-
nen att musklerna har forlangts kan de bli férsvagade. En annan
konsekvens ar att musklerna férsvagas av inaktiviteten i samband
med operationen. Viss typ av forsvagning gar att aterhamta, men

till det behdvs ofta hjalp av sjukgymnaster.

Kan tréning skjuta upp forsamringen av musklerna?
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— Det &r viktigt att personer med muskelsvaghet tranar med matta
och forsiktigt. VVand er till en sjukgymnast for rad och traningspro-

gram.

Hjalper det att ha korsett pa natten?

— Den allménna rekommendationen vid skolios &r att ha korsett 23
timmar om dygnet. Manga klarar inte att ha den pa natten, de upp-
lever inte att de kan andas med den pa. Patienter med pataglig
muskelsvaghet i sina andningsmuskler har korsetten dérfor nastan
alltid bara dagtid.

Blir man svagare i ryggen av att ha korsett?

— Nej, det &r inte var erfarenhet.

Ska vi som assistenter gora alla trakiga men nédvandiga sysslor,
eller ska vi uppmuntra barnen och ungdomarna att géra dem
med?

— Det &r individuellt hur mycket barnet har kraft till. Vid veckopla-
neringen gar det att planera beroende pa vad som hander under
dagarna. Genom att ha en god kontakt med familj och skola kan
man gemensamt bestamma vad barnet kan gora sjalv beroende pa

hur orken &r pa dagen.
Kan man krava av forskola och skola att de bygger om for att vart
barn ska kunna ga dar?

—Ja. Ta kontakt med er habilitering. De kan hjalpa er att motivera
forskola och skola.

Klara behover vila pa forskolan

Klara borjade i en vanlig forskola nar hon var 18 manader. Barn-

grupperna var hela tiden sma. Det var raddningen for Klara, menar
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mamma Victoria. Nédr barnen véxte och slutade att sova pa dagen
fortsatte de med gemensam vila.

— Hon visade tydligt nar hon var trott genom att lagga sig ner pa
golvet. Det gjorde att Klara, som alltid haft ett stort sémnbehov,

kunde fa den vila hon behovde, séger Victoria.

Klara fortsatte med bassangtraning pa habiliteringen tills hon var
sex ar, sedan var det svart att fa till det rent praktiskt da Klara inte
hade nagon assistent. Hon hade tid mitt pa dagen, vilket inte funge-

rade med foraldrarnas arbetstider.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Bodil Mollstedt, specialpedagog, berattade om Agrenskas pe-

dagogiska arbete infér en familjevistelse.

Infér familjevistelsen med nemalinmyopati skaffar sig personalen
kunskap om diagnosen genom att lasa medicinsk information och
har samtal med foraldrarna. Veckans program planeras utifran fa-
miljernas berattelser om barnen och information fran pedagogerna

vid forskola eller skola.

Det pedagogiska programmet utformas fran WHOs klassifikation
ICF, International Classification of Functioning. Den innebar att
personer med funktionsnedsattning inte bara ska ha mojlighet att
vara med rent fysiskt utan att de ocksa ska ha inflytande Gver sin
delaktighet. Tanken &r att en tillrattalagd miljé bade fysiskt och
strukturellt kan bidra till en 6kad delaktighet.

— Pedagogik vid sallsynta diagnoser utgar fran individens forutsatt-
ningar. Den bygger pa generell specialpedagogik och pa specifik

kunskap om diagnosen, sa Bodil Mollstedt.
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Paverkas av omgivningen

Vardagslivet for barn och ungdomar med nemalinmyopati paverkas
av faktorer i deras omgivning, men ocksa av de personliga forut-
sattningarna. Vad ar viktigt for era barn och ungdomar med nema-
linmyopati? Bodil Mollstedt bad foraldrar och personal att diskute-

ra fragan tillsammans under nagra minuter.

Foraldrarna och personalen svarade att det var viktigt for barnen
och ungdomarna att ha rutiner i vardagen och att de kan vara delak-
tiga. Halsa och fa en bra balans mellan familj, skola och fritidsakti-
viteter var ocksa viktigt. Bra assistenter och hjalpmedel gor ocksa

att vardagen fungerar bra.

Bodil Mollstedt fragade hur mycket som beror pa omgivningsfakto-
rer. Stora delar, enades foraldrarna och personalen om. Men manga
faktorer paverkas ocksa av de egna personliga forutsattningarna,

som infektionskénslighet eller dvriga hélsan.

| planeringen av veckans aktiviteter for barn och ungdomar med
nemalinmyopati ar ett av malen att starka tal, sprak och kommuni-
kation.

Metoden dr att anvénda korta och tydliga instruktioner, kropps-
sprak, men ocksa stodtecken, bilder. Vid samlingar anvands sang-
och spraklekar.

For att ge en tydlig struktur i saval aktiviteter som miljo borjar var-
je dag med en samling. Hos de yngre barnen kommer mjukisdjuret
Kalle kanin i sin véaska och hélsar pa. Barnen far knacka pa vaskan
och Kalle kommer fram och hélsar och pratar med varje barn.

— Han har med sig en passande aktivitet for samlingen. Nar sam-
lingen &r slut sager Kalle hej da och hoppar ner i vaskan igen. Detta
ger en tydlig borjan och slut pa samlingen, sa Bodil Mollstedt.

Dokumentation nr 429 © Agrenska 2013

26



Nemalinmyopati

Ett annat viktigt mal under veckan &r att stimulera fin- och grovmo-
toriken. For att trana finmotoriken far barnen géra namntavlor i
trolldeg, gora egna almanackor och tra parlhalsband.
Utomhusaktiviteterna kan innehalla balans- och koordinationsév-
ningar, trekamp och bollekar. Aktiviteterna anpassas efter barnen
och ungdomarnas ork. Darfor kan de fa skjuts ut till aktiviteten i
skogen.

— Kraften ska inte ta slut innan det roliga i skogen bdrjar, sa Bodil
Mollstedt.

Dagens planering anpassas efter varje barns individuella omvard-
nadsbehov. Det innebér att barnet far den tid och stod som det be-
hover vid maltiderna och for pa och avkladning till exempel. Det

ges ocksa tillfalle till vila under dagen.

Ett av syftena under vistelsen ar att starka barnens sjalvkansla. Det
gors genom samarbetsévningar och gemensamma lekar. Bland an-
nat far de hora beréattelser eller spela spel om att vara olika.

— De far ocksa tillfalle att stalla fragor till lakare och sjukskaterskor

om sin diagnos, sa Bodil Mollstedt.

Las mer om vilket material som anvands pa Agrenskas webbplats.

Atgardsprogram

De sarskilda behov som barn och ungdomar med nemalinmyopati
har kan leda till att de behover extra stéd for att klara skolan. | sa-
dana fall ska ett atgardsprogram uppréttas.

Ett atgardsprogram innebér att skolan uppréttar en plan for hur sko-
lans personal ska agera och skolarbetet organiseras for att stotta
eleven pa basta satt. Atgardsprogrammet ska formas av skolans
personal i samarbete med foraldrar och elev. Aterkommande upp-
foljning bor ske for att se om stodet gjort resultat eller om det &r

nagot som behdver laggas till.
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Klara alskar idrott

Syskonrollen

Nemalinmyopati

— Forséakra er om att rektorn &r med nar beslut ska fattas. Och fraga
alltid barnet vilka atgarder de vill ha, tipsade Bodil Mollstedt.

Nar Klara var sex ar bérjade hon skolan. Hon har alltid tyckt bra
om skolan. Hennes favoritdmne ar matte och idrott.
— Konstigt nog ar idrott hennes alsklingsamne. Pa rasterna spelar

hon gérna pingis eller leker med kompisar, séger Victoria.

| skolan gar det bra for Klara. Lararna kanner till hennes sjukdom
och hon ar heller inte s3 markt av den, forklarar hennes mamma.
— Men det &r ett problem att hon inte séger till om hon har ont eller

har andra besvéar. Hon lider i tysthet, sager Victoria.

Efter en skoldag vill hon gérna vara hemma i sitt rum och ta det
lugnt.

— Tidigare sjong hon i en kér fast nu har hon slutat. Hon har langa
dagar med skola och fritids sa det ar svart att fa till det med fritids-

aktiviteter, sager Victoria.

Syskon till barn med funktionsnedsattning behéver kunskap,
att fa traffa andra och ha nadgon som orkar lyssna pa dem. Det
visar forskning och erfarenhet fran Agrenskas syskonprojekt.
— Vi forsoker stotta dem i deras utsatta roll i vara syskongrup-
per, berattade Samuel Holgersson, sjukskdterska i barngrup-

pen pa Agrenska.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast ar den langsta rela-
tion vi har i livet. Den ar fylld av gemenskap och karlek, men ocksa
praglas av rivalitet, avund och konflikter. Vad som dominerar kan

vara olika och dven andra sig Over tid.

Dokumentation nr 429 © Agrenska 2013

28



Nemalinmyopati

— Vi vill ge redskap i rollen som syskon till en syster eller bror med
funktionsnedséttning, sa Samuel Holgersson.

Han berattade om erfarenheterna fran arbetet med syskonen under
familjevistelserna. Under veckan utgar personalen fran syskonets
behov och fragor, for att de ska fa strategier att hantera sina kanslor
och sin vardag. Under familjevistelserna p& Agrenska har barntea-
met utarbetat ett program for syskonen som utgar ifran kunskap,
kénslor och beméstrande. Kunskap ges utifran fragor om diagnosen
som syskonen arbetat fram tillsammans. Kanslor hanteras genom
ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska kanna sig bekvama med
att prata fritt.

Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att utby-
ta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pa sadant som

kan kallas for ”daliga hemligheter”.

Kénslor och fragor

Att fa ett syskon med funktionsnedsattning vacker manga fragor
och kanslor. Det ar en orolig tid. Den nya situationen paverkar var-
dagen och syskonrollen.

— Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedséttning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att éverskatta barns kun-

skap och vad barn forstatt, sa Samuel Holgersson.

Syskonens program

Den forsta dagen pa Agrenska r det fokus pé barnet eller ungdo-
men vars syskon har nemalinmyopati. Syskonen berattar om sig
sjalv eller sin familj om man vill. Den som vill kan vara tyst. Andra
dagen borjar man fundera kring diagnosen och formulera fragor till
sjukskoterska eller lakare. Till dem kan de stélla alla fragor de har.
Informationen om diagnosen utgar alltid fran barnens egna fragor

och funderingar.
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| de yngre dldrarna racker det ofta att syskonen far ett namn pa
sjukdomen och en kort beskrivning av hur den paverkar deras bror
eller syster.

— Ett barn kallade tumoren hans bror hade i hjdrnan for de ”dumma

prickarna”. Det riackte for honom, sa Samuel Holgersson.

| nioarsaldern vaxer en mer realistisk syn pa tillvaron fram. Barnen
inser att villkoren &r olika. De borjar se och forsta konsekvenser av
syskonets sjukdom. Fragorna kan handla om hur det ska ga for de-

ras bror eller syster i skolan och hur framtiden ser ut.

| aldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld Gver
att de sjalva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg over
att inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fragor
som de burit pa lange en chans att luftas.

For nagra ar sedan var det en pojke som trodde att han orsakat sin
brors funktionsnedsattning. Nej, blev svaret fran lakaren. Lattnaden
syntes i 14-aringens ansikte.

— Prata med barnen. Allt man pratar om mister lite av sin farlighet,

sa Samuel Holgersson.

Pa onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kanslor. Syskonen traffas i sma grup-
per. Ofta ar det forsta gangen de traffar andra som har broder eller
systrar med samma diagnos.

Utover samtalen gor syskonen olika samarbetsdvningar. De kan
gora kamratbanan som bestar av dventyrsbanor dar far agera till-

sammans for att klara évningarna.

Att lara k&nna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden
for samtal dér de kan dela hemligheter, kanslor och strategier. Per-

sonalens uppgift i samtalen &r att bekréfta barnens kanslor, inte att

Dokumentation nr 429 © Agrenska 2013

30



Nemalinmyopati

avvisa dem genom att ge trost. Det &r viktigt att syskonen far lufta
det svara.

De behdver veta att det &r okej att kdnna som de gor och att de inte
ar ensamma i den ké&nslan. Det osagda kan latt kdnnas som en
klump i magen eller nagon annanstans i kroppen. | familjen ar det
kanske inte alltid sa latt att prata eftersom foraldrarna har sa myck-
et att gbra med barnet som har funktionsnedsattning att syskonet

inte vill belasta dem. Att béra det tunga inom sig skapar stress.

Beréttelsebok

Under veckan skapar syskonen en berattelsebok om sig sjalv, om
diagnosen och om sina egna strategier. | boken ritar de av sin hand,
som en symbol for dem sjélva. Vid tummen ska de rita tva saker de
ar bra pa. Vid pekfingret saker de vill ska handa om tva ar. Vid
langfingret, vad andra sager de &r bra pa. Vid ringfingret drémmar.

Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

En annan del i berattelseboken &r att fylla en cirkel med tartbitar av
kanslor. Gladje, sorg och ilska. Cirkeln blir en utgangspunkt for att
diskutera vilka de svara kanslorna ar och vad man kan gora at dem.
Men ocksa vilka de harliga kanslorna &r och hur de kan kénnas
oftare.

Innehallet i veckan gar ut pa att skapa ett dppet och tillatande kli-
mat dar det ar okej att prata kanslor och ha drommar. Da kan dven
de bra sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med foraldern
Ett vanligt problem ar att syskonet inte tycker det spelar nagon roll
vad de gor eller hur bra de &r i skolan. Foraldrarna tar det bara for

sjalvklart att de &r duktiga och tar ansvar. Om kommer hem med
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hoga betyg far de inte den uppméarksamhet de onskar, for foraldrar-
na ar fullt upptagna med att lillebror kunnat vicka pa tummen!
Brist pa egen tid med foraldrarna ar ocksa nagot som syskonen
pratar om. Néstan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa.
— En mamma som skjutsade sin flicka till ridningen lade till en
kvart for fika pa stallet efterat. Tack vare det blev turen som tidiga-
re var ytterligare ett stressmoment en egen stund tillsammans varje

vecka, sa Samuel Holgersson.

Syskonens egna tips till foraldrarna &r att de ska berétta om diagno-
sen och vad den innebdr. De ska prata om hur den &r idag och hur
den kan bli i framtiden.

Men det &r inte bara jobbigt att ha ett syskon som har funktionsned-
séattning. Forskning kring syskonskap visar att barnen har 6kad
mognad jamfort med jamnariga, har stark empati, engagemang,
ansvarskansla och att de ofta lyfter fram positiva upplevelser i fa-
miljen.

En bra erfarenhet tycker att de har fatt genom att deras syster eller
bror har nemalinmyopati ar att alla fods olika och har olika forut-
sédttningar i livet.

— En annan fordel ar att de far ga fore i kon till Liseberg. Och &ka

allt tva ganger, sa Samuel Holgersson.

Mer kunskap om hur det &r att vara syskon till ett barn med en
funktionsnedséattning finns i béckerna:

Ett litet syskon av Christina Rehnlund.

Ensam pa insidan av Ann-Marie Alwin

Las mer om Agrenskas syskonarbete pd www.syskonkompetens.se

Fraga till Samuel Holgersson
Hur ska man fa ovilliga syskon att komma med till syskontraffar?

— Forsok fa dem att prova atminstone tva dagar. Har de varit med

sa pass lange har vi inte varit med om att ndgon 6nskar aka hem.
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Klara har en bror

Nemalinmyopati

Da mamma Victoria var gravid med Edward, fick foraldrarna veta
att det var 50 % risk att dven han skulle fa nemalinmyopati.
— Men jag oroade mig inte sa mycket for det eftersom det gatt sa

bra med Klara, séger Victoria.

Det finns inget som tyder pa att Edward har sjukdomen, men famil-

jen har heller inte gjort nagra tester.

Edward har inte varit sarskilt medveten och inte fatt s mycket in-
formation om Klaras sjukdom. Han har varit med till habiliteringen
vid nagra tillfallen, men aldrig till sjukhuset. Klara foredrar att han

ar hemma nér hon ska till habiliteringen.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sarskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, garna en barntandvardsspecialist.
Om det finns svarigheter med tal, sprak och atande behovs
aven kontakt med logoped.

Det sade dvertandléakare Eva Johannesson Lévsund, logoped
Lotta Sjogreen och tandskoterska Lena Romeling Gustafsson,
som informerade om vilket stod som finns att fa inom tandvar-

den och logopedin.

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

Denna kunskap sprids sedan for att bidra till ett battre omhé&nderta-

gande och en hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och
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deras anhoriga. Mun-H-Center ar ocksa ett nationellt resurscenter
for orofaciala hjalpmedel for personer med funktionsnedséttningar.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center traffat manga personer med sallsynta diagnoser
och kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av diagno-
serna. Foraldrar far innan vistelsen fylla i ett frageformular om
tandvard och munhygien och eventuell problematik kring munmo-
torik och munhalsa.

Tandlakare och logoped fran Mun-H-Center gor under familjevis-
telsen en oversiktlig undersékning och bedémning av barnens mun-
forhallanden. Dessa observationer och uppgifter i frageformularet
dokumenteras i en databas. Familjerna bidrar pa sa vis till 6kade
kunskaper om munnen och dess funktioner vid séllsynta diagnoser.
Denna information sprids via Mun-H-Centers webbplats

(www.mun-h-center.se) och via MHC-appen:

Tand- och munvard

Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
personen kan bevara en god munhalsa. | den regelbundna under-
sokningen pa tandklinik bor dven inga kontroll av kakleder och
tuggmuskulatur. Bettutveckling, munhygien och eventuell medici-
nering ar andra viktiga faktorer att uppmarksamma. Vissa medici-

ner kan ge muntorrhet och 6kad risk for karies, hal i tanderna.

Nemalinmyopati
Eftersom nemalinmyopati ar en sa ovanlig sjukdom finns det

begransat med information om munhélsan. Enligt det
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frageformular som foraldrarna fyllt i vid denna vistelse finns det
nagra olika slags problem som kan férekomma:

Bettavvikelse

Dregling

Muntorrhet

Uppfodningsproblematik/mat som ligger kvar lange i munnen

Mediciner och dess biverkningar (muntorrhet)

— Vid vara (6versiktliga) undersékningar idag har vi sett att barnen
overlag har god munhygien och inte nagon synlig karies. Nagra har
bettavvikelser, som oppet bett. En del har nedsatt gapformaga. Hog

och smal gom forekommer ocksa, sa Eva Johannesson Lévsund.

For att barnen och ungdomarna ska kanna sig trygga och veta vad
som ska handa vid besoket i tandvarden &r det viktigt med bra
inskolning.

— Det ar bra om de far traffa personal med speciellt intresse och
kunskap om barn och ungdomar, for att bade undersokning och de
fortsatta besoken ska fungera bra, podngterade Eva Johannesson

Lévsund.

Infor besoket i tandvarden &r det bra att tala med personalen och
forbereda dem pa de problem barn med nemalinmyopati kan ha. De
kan behdva tips om vart de kan vanda sig for att fa mer information
och stod.

— Ibland behdvs extra tid for undersékning och behandling, vilket

kan vara bra om personalen vet, sa Eva Johannesson Ldvsund.

Den forebyggande tandvarden ar viktig. Den absolut viktigaste
delen &r den dagliga tandborstningen. Tandkram med fluor ska
anvandas av alla. For barn med 6kad kariesrisk ar det bra att

komplettera kan tandkrdmen kompletteras med flourskéljning,
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fluorgeler eller tabletter. Tandvardspersonalen ger mer rad om
detta.

Ibland kan rengéringen underléttas med speciella tandborstar, som
rengor hela tanden, inte bara en yta i taget. Det finns &ven flera
hjalpmedel som kan underlatta vid tandborstning till exempel
bitstod och en borste som borstar in och utsidan samtidigt. F6r mer
tips om redskap, titta pA Mun-H-Centers hemsida.

— En skaftad muntork av skumgummi &r jattebra att avldgsna
matrester i munhalan med. Med muntorken rengérs munnens
slemhinnor skonsamt. Den kan drénkas in med vatten, ramldsa,
Klorhexidinlésning, smorjande eller slemlésande medel, sa Eva

Johannesson Lovsund.

Munmotorik

Vid nemalinmyopati ar det vanligt med sug — och svaljsvarigheter
vid fodseln. Svarigheter att tugga kan ocksa férekomma. Forsvagad
ansiktsmuskulatur, dregling och talsvarigheter ar andra problem
som finns.

— Musklerna kan vara paverkade i munnen. Det visar bade studier
och de undersékningar vi gjort. Svarigheterna att svélja kan visa sig
redan i mammans mage genom att det blir 6verskott pa fostervatten

om fostret inte kan svalja, sa Lotta Sjogreen.

P& Mun-H-Center pagar ett forskningsprojekt dar familjer vars barn
har nemalinmyopati inbjuds att delta. Projektet omfattar personer
med neuromuskular sjukdom. Det innebér att man far traffa ett
tandvardsteam och logoped vid vissa mellanrum for undersokning

och radgivning kring munhalsa och munmotorik.

Hos en logoped kan barnet fa stod att forbattra de funktioner som

sviktar pa grund av muskelsvagheten. Utredning kan goras vid
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behov nar det géller barnens formaga till kommunikation, sug-,
tugg- och svaljformaga.
— Som logoped kan jag ge rad vid matning och atsvarigheter, sa

Lotta Sjogreen.

En logoped kan utdver utredning och behandling bland annat ge ge
rad om oralmotorisk traning och stimulering.

— Barn med nemalinmyopati kan ibland ha svart att gapa stort, men
det finns mycket man kan forsoka att gora for att forbattra det och
deras formaga, att kontrollera saliv, ata, tugga och artikulera sig till

exempel, sa Lotta Sjogreen.

For att fa basta hjalpen pa hemmaplan kan det vara bra att vanda
sig till sitt lokala nutritionsteam, habiliteringen eller till ett
oralmotoriskt team som ofta ar knutet till specialisttandvarden.

— Béde ni och de lokala teamen ar valkomna att konsultera oss pa

Mun-H-Center var ni an befinner er i landet, sa Lotta Sjogreen.

Fraga till Eva Johannesson Lovsund

Varfor ar det sa viktigt med fluor?
— Fluor har manga funktioner. Tandernas yta starks. Borjan till
karies kan ga tillbaka vid fluorbehandling. Dessutom bor vi ett

fluorfattigt omrade, vilket 6kar behov av att tillféra fluor.

Information fran Forsakringskassan

Forsakringskassan ger stdd till personer med funktionsned-
sattning och till foraldrar som har barn med funktionsnedsatt-
ning. Gunnel Hagberg, som ar personlig handlaggare pa For-
sakringskassan i Goteborg, informerade om det ekonomiska
stod dessa familjer kan erbjudas.
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De som har barn med funktionsnedséttning kan anséka om vardbi-
drag, bilstod och assistansersattning. Fran och med juli det ar de
blir 19 ar kan funktionsnedsatta ungdomar sjélva anséka om handi-
kapperséttning och aktivitetsersattning.

Ansokan

Né&r man skickar en ansokan till Forsakringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfardat av behandlande lakare bifogas. Intyget
ska beskriva barnets funktionsnedsattning. Nar alla handlingar in-
kommit tar handlaggaren, helst inom en vecka, kontakt med sékan-
den for att boka tid for utredningssamtal. Detta kan ske pa Forsak-
ringskassan men ocksa i hemmet eller via telefon. Handlaggaren
utreder arendet och lagger ett forslag till beslut, och beslut fattas till
sist av en sarskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan &rendet omprdvas vid Forsakringskassans omprov-
ningsenhet. Far man avslag dar kan arendet 6verklagas i Forvalt-
ningsratten, darefter i Kammarratten och Hogsta Forvaltningsdom-
stolen. Dessa avgor dock om prévningstillstand lamnas eller inte.
Detta innebar att Forvaltningsratten kan bli den slutliga instansen.
— Eftersom Forsakringskassan gor en individuell prévning i varje
enskilt fall ar det viktigt att man éverklagar beslut man inte ar néjd
med. Overklagan behéver inte vara komplicerad, det racker med ett
brev dar man pa ett enkelt satt forklarar varfor man ar missnojd
med beslutet, sager Gunnel Hagberg.

Mer info och blanketter for ansékan finns pa
www.forsakringskassan.se

Vardbidrag

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

For att man ska kunna fa vardbidrag maste barnet behdva sarskild
vard och tillsyn under minst sex manader. Vard- och tillsynsbeho-
vet innefattar exempelvis medicinering, hjalp med kommunikatio-
nen, aktivering, traningsprogram och tillsyn for att avstyra farliga
situationer.
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Vardbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken dia-
gnos barnet har. Det kan alltsa ges aven om ingen faststalld diagnos
finns. Nar annat samhallsstod finns, exempelvis om barnet bor hos
stodfamilj eller aker pa korttidsverksamhet, paverkas nivan pa
vardbidraget. Om barnet beviljas assistansersattning omprévas
vardbidraget.

Ett helt vardbidrag ar 250 procent av prisbasbeloppet, som ar

44 500 kr (2013).

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

Helt vardbidrag 9 271 kr/ man 111 250 kr/ar
Tre fjardedels vardbidrag 6 953 kr/man 83 438 kr/ar
Halvt vardbidrag 4 635 kr/man 55 625 kr/ar
En fjardedels vardbidrag 2 318 kr/man 27 812 krlar

Utover vardbidraget — som &r en erséttning for den extra arbetsin-
sats funktionsnedsattningen medfor for foraldrarna — kan familjen
ocksa i vissa fall fa ersattning for merkostnader. Det innebar att om
det finns merkostnader pa 18, 36 eller 69 procent av prisbasbelop-
pet, som godkants av Forsakringskassan, kan denna del av vardbi-
draget skattebefrias.

Det finns dven majlighet att fa merkostnadsersattning utdver
beviljat vardbidrag. Det sker om tillsyns- och vardbehovet for ett
barn ar sa stort att familjen far ett helt vardbidrag och dessutom har
merkostnader pa minst 18 procent av prisbasbeloppet.

Merkostnader innefattar exempelvis:

* L&kemedelskostnader som ryms inom ramen for
hogkostnadsskyddet.

+ Slitage av klader.

» Extra kostnader for dkat tvattbehov.

» Specialkoster

» Behandlingsresor/behandlingsbesok
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« Kostnader for kommunikationstraning, motorisk traning
med mera.

Merkostnaderna &r de extra kostnader familjen har till foljd av bar-
nets funktionsnedsdttning, alltsa inte den totala kostnaden for varje
kategori.

Vardbidraget ar skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestaende funktionsnedsattning kan bli beviljade vardbi-
drag pa “obegrinsad tid”. Forsdkringskassan foljer da upp vardbe-
hovet genom att gora efterkontroller.

Bidragstagarna ar skyldiga att anmala forandrat vardbehov eller om
man beviljats annat samhéallsstod.

Assistansersattning

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de allra svaraste funktionsnedsattningarna rétt till personlig assi-
stent for att kunna leva ett mer sjalvstandigt liv.

Personlig assistans kan ansokas hos kommunen eller Forsékrings-
kassan. Kommunen har ansvaret da de grundlaggande behoven
uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att hjalpbehovet
tillgodoses. Staten (Forsakringskassan) kan bevilja
assistansersattning for personlig assistans nar de grundlaggande
behoven dverstiger 20 timmar per vecka.

Personlig assistans till barn
For att assistans till barn ska kunna utga kravs det att vardbehovet
ar betydligt storre &n vad som normalt ingar i foraldraansvaret.

Tillfallig féraldrapenning

Tillféllig foréldrapenning &r erséttning for inkomstbortfall nar en
foralder maste avsta fran arbete for bland annat vard av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman. Ersattningen
kan utga maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vardbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig féraldrapenning
inte betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov.
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Ersattningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vis-
sa fall upp till 16 ar. Det finns dven majlighet att fa tillfallig forald-
rapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagaende akutbe-
handling dar det foreligger hot mot barnets liv, till dess barnet fyl-
ler 18 ar. Speciellt lakarutlatande kravs da.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sarskilda regler. Tillfallig foraldrapen-
ning kan i dessa fall utga upp till 21-23 ars alder. Foraldrarna till
dessa barn har ocksa ratt till tio kontaktdagar per barn och ar, vilka
kan anvandas for att ge foraldrarna mojlighet att lara sig mer om
hur de kan stodja sitt barn. Det kan exempelvis ske genom kurser
eller besoksdagar i skolan. Man kan fa tillfallig foraldrapenning for
kontaktdagar fram

tills barnet fyller 16 ar.

Bilstod

Bilstdd ar ett bidrag fér inkép av bil (genom grundbidrag och an-
skaffningsbidrag), eller anpassning av bil.

Foraldern kan fa bilstod om barnets funktionshinder gor att famil-
jen har vasentliga svarigheter att forflytta sig med barnet eller att
aka med allmanna kommunikationsmedel. Funktionsnedsattningen
ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara under minst nio ars
tid. Darefter finns det mojligheter att anséka om ett nytt bidrag.

Bilstodet bestar av ett grundbidrag pa 60 000 kronor, ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag pa maximalt 44 000 kronor samt ett bi-
drag for anpassning av bilen. For anpassningen finns inget kost-
nadstak.

Bilen far inte vara kopt innan beslutet ar fattat. Efter beslut har fa-
miljen sex manader pa sig att inforskaffa den nya bilen eller
genomfora anpassningen. Familjen véljer sjalv bil men blir aterbe-
talningsskyldig om den séljs inom nio ar efter att beslut om bilstod
fattades.

— Vill man kdpa en ny bil inom den tiden kan man fora en dialog
med sin handldggare, sager Gunnel Hagberg.

Normalt kan man inte fa nytt bilstod innan det gatt nio ar sedan
forra beslutet.
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Samhallets stod — kommunen

Bostadsanpassning, stéd i forskolan och skolan, hjalpmedel och
forsakringar var nagra av de amnen som jurist Jenny Ranfors
tog upp pa familjeveckan.

Hon jobbar som koordinator fér familjevistelserna pa Agrens-
ka och beréattar om de olika typerna av stéd som erbjuds.

Enligt skollagen har barnen rétt till stod for att na skolans kun-
skapsmal. Det ar rektorns ansvar att eleven far ett atgardsprogram
om det behdvs.

Fran och med den 1 juli 2011 galler en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebér bland annat skarpta krav
pa larare; endast behoriga larare ska kunna fa tillsvidareanstallning.
Skolinspektionen har méjlighet att ge vite till eller stanga skolor
som misskoter sig.

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

Atgardsprogram

Ett tgardsprogram innehaller en skriftlig planering av elevens
skolgang. Den beskriver elevens behov, hur behoven ska tillgodo-
ses samt hur atgarderna ska foljas upp och utvarderas

— Eleven och elevens vardnadshavare ska ges mojlighet att delta
nar ett atgardsprogram utarbetas, sa Jenny Ranfors.

Stodatgarder

Stodatgarderna till en elev med funktionsnedséattning kan se olika
ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av perso-
nal. Eleven kan ocksa fa en resursperson i skolan. I andra fall gors
en omorganisation sa att eleven undervisas i en mindre grupp.
Aven anpassning av lokal eller laromedel kan riknas som stod.

Anpassad studiegang

Anpassad studiegang ar en stodatgard som vidtas néar andra stodat-
gérder inte ar tillrackliga for elevens behov och forutsattningar. Vid
en anpassad studiegang far eleven gora avvikelser fran timplan,
amnen och mal.

— Det &r rektorns ansvar att eleven far en utbildning som sa langt
det & mojligt ar likvardig med 6vrig utbildning vid en anpassad
studieplan, sa Jenny Ranfors.
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Betyg och behérighet

For att komma in pa gymnasiet maste eleven vara godkand (minst
E) i 8-12 amnen. Nér betyg ska sattas ska lararen utga fran all in-
formation som finns om eleven och vad den kan.

— En elev kan vara godkand utan att ha gjort prov, med hénvisning
till den sa kallade pys-paragrafen, sa Jenny Ranfors.

Pysparagrafen

”Om det finns sdrskilda skdl far det vid betygssdttningen bortses
fran enstaka delar av de kunskapskrav som eleven ska ha uppnatt.
Med sarskilda skal avses funktionsnedséttning eller andra liknande
personliga forhallanden som inte ar av tillfallig natur och som ut-
gor ett direkt hinder for att eleven ska kunna na ett visst kunskaps-
krav.”

Tips infor moten med skolan

— Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er val
infor sadana moten och se till att ha med berdrda beslutsfattare,
séger Jenny Ranfors.

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

Vart vander vi 0ss?

Om familjen ar missndjd med nagot beslut som beror barnet i sko-
lan vander man sig i forsta hand till rektorn eller forskolechefen.
Nésta instans ar ansvarig tjansteman eller namnd i kommunen. Man
kan aven vanda sig till Skolverket

www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst:

Tel: 08 - 527 332 00

e-post upplysningstjansten@skolverket.se

Bostadsanpassning

Familjer med barn som har nemalinmyopati kan behdva anpassa
bostaden for att underlatta for barnet. For att fa ekonomiskt stod
fran kommunen galler att atgirderna ska vara "ndédvéndiga for att
bostaden ska vara dandamalsenlig”.

— Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, lakare eller annan sakkun-
nig. Ar man inte ndjd med kommunens beslut gar det att dverklaga,
sa Jenny Ranfors.
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Informationscentrum

Nemalinmyopati

Las mer pa www.bostadscenter.se

Barnforsakring

Forsékringsbolag kan végra att teckna forsékring pa grund av ”sér-
skilda skil”. Men deras riskbeddmning ska kunna motiveras och
vara individuell. Ibland innebér deras beslut en férsakring med in-
skrankande klausul och/eller forhéjd premie

— Man kan begédra omprovning av beslutet, sa Jenny Ranfors.

Gruppforsakring

En gruppforsakring kan tecknas via facket eller arbetsplatsen.
Normalt gors det utan héalsoprévning.

— Men den tacker inte handelser eller sjukdomar/skador som intraf-
fat innan forsékringen tradde i kraft, sa Jenny Ranfors.

Vem kan hjéalpa oss
Konsumenternas Forsakringsbyra, KOFB
Gratis hjalp att:
- jamfora forsakringar
- tolka forsakringsvillkor
- fa information om hur man 6verklagar ett beslut
Tel: 0200 - 22 58 00
www.konsumenternas.se

Tips pa bra hemsidor

www.agrenska.se — Agrenska

www.fk.se - Forsakringskassan

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

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

www.regeringen.se — Regeringen

www.hi.se - Hjdlpmedelsinstitutet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se - Tandvards- och lakemedelsformansverket
www.notisum.se — Lagar pa natet

for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska Aka-
demin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med Socialsty-
relsens kunskapsdatabas. Det &r en nationell resurs for alla som
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soker information om ovanliga diagnoser, beréttade informations-
konsulent Siv Roberts.

Ovanliga diagnoser &r i stor utstrackning ocksa okanda sjukdomar.
Behovet av kunskap ar darfor stort. Informationscentrum gor kon-
tinuerligt uppdateringar av kunskapslaget tillsammans med ledande
specialister och handikapporganisationer och patientforeningar.

| databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya till-
kommer hela tiden.

Via webbadressen www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i
broschyrer skrivs en informationstext om varje diagnos som be-
skriver bland annat dess forekomst, behandling och forskning. Den
som behdéver flera broschyrer, for att till exempel dela ut till forsko-
le- eller skolpersonal kan bestalla det kostnadsfritt via ett mail till
ovanligadiagnoser@gu.se

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Professor Méar Tulinius

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Professor Anders Oldfors
SU/Sahlgrenska

Avd for patologi

413 45 GOTEBORG
Tel: 031 - 342 10 00

Anna Hallgren
Kungsbacka

Lunglakare Karsten Kotz

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Lungmottagningen

416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Sjukgymnast, med.dr. Anna-Karin Kroksmark
Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 21062

418 04 GOTEBORG

Tel: 031 - 5027 70

Arbetsterapeut Johanna Weichbrodt
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Regionala barn- och ungdomshabiliteringen
Box 21062

418 04 GOTEBORG

Tel: 031-502602

Koordinator Jenny Ranfors
Agrenska
Familjeverksamheten

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 91 41

Verksamhetsansvarig Annica Harrysson
Agrenska, NKSD

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 91 00

Nemalinmyopati

Tandskoterska/koordinator Lena Romeling Gustafsson

Mun-H-Center
Agrenska

Box 2046

436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 92 00

Specialpedagog Bodil Mollstedt
Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031- 750 91 00

Informationskonsulent Siv Roberts

Sahlgrenska akademin vid Goteborgs universitet
Informationscentrum for ovanliga diagnoser
Box 400

405 30 GOTEBORG

Tel: 031 -786 55 90

Overtandlakare Eva Johannesson Lévsund
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 92 00

Logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 HOVAS
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Tel: 031 - 750 92 00

Psykolog Helena Fagerberg Moss

Barn- och ungdomsmedicinska mottagningen
Kungshdjd

Kungsgatan 11

411 19 GOTEBORG

Tel: 031 — 7478920

Personlig handlaggare Gunnel Hagberg
Forsakringskassan

Funktionshinder

Box 8784

402 76 GOTEBORG

Tel: 010-1167085
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Nemalinmyopati

En sammanfattning av dokumentation nr 429

Nemalinmyopati &r en medfédd sjukdom som drabbar muskelfibrerna och
ger symtom i form av muskelsvaghet och muskelslapphet. Den finns i sex

former, graderade efter svarighetsgrad.

Nemalinmyopati ar ett ovanligt tillstand, dar det bara fods cirka tva barn

per ar i Sverige. | landet berdknas 30-40 personer ha diagnosen.

Det saknas botande behandling for nemalinmyopati. Personer med
nemalinmyopati bor ga pa regelbundna kontroller hos det lokala
habiliteringsteamet. Ett besok hos specialistlakare med sarskild kunskap
om medfddda myopatier ar lampligt minst en gang om aret for att

forebygga kontrakturer, dverstrackning eller felstallningar.
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