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Glutarsyrauri typ 1

GLUTARSYRAURI, TYP |

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer fran
hela Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer
med barn som har samma sallsynta diagnos, i det har fallet
glutarsyrauri typ 1, GA1. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter

och traffa 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 och behov. I programmet

ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéllet frén forelasningarna pa Agrenska ar grund for
denna dokumentation som skrivits av redaktor Pia Vingros,
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allménheten har
varje foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva med glutarsyrauri typ 1 berattar ett foradldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.
Dokumentationerna publiceras dven p& Agrenskas webbsida,

www.agrenska.se.
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Medicinsk information

Med hjéalp av nyfoddhetsscreeningen har glutarsyrauri typ
1 upptéckts hos tre barn sedan 2010. Tack vare upptackten
kan manga fa behandling innan skador uppstar.

Det berattar Marten Kyllerman, docent, Barnneurologen
vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Glutarsyrauri typ 1 &r en medfddd, arftlig
amnesomsattningssjukdom. Det ar oként hur vanlig
glutarsyrauri typ 1 (GA1) &r, men uppskattningsvis fods ett
barn med sjukdomen varje ar i Sverige som far diagnosen.
Orsaken till GA1 éar brist pa ett fungerande enzym, vilket leder
till att vissa aminosyror (byggstenar i proteiner) inte bryts ner
pa ett normalt sétt. Symtom ar ovanligt stort huvud, minskad
muskelspanning, krékningar, ékad surhet i blodet och
ofrivilliga rorelser.

Glutarsyrauri typ 1 ingar sedan 2010 i nyfoddhetsscreeningen
(PKU-testet) for medfodda &mnesomsattningssjukdomar
(metabola sjukdomar). Det gor att sjukdomen upptacks tidigare
an den gjorde forr och att behandling kan sattas in omedelbart.
Tidigare hann barnen insjukna i en metabol kris innan man
upptackte vad som var fel. Férhoppningen ar att med ratt
behandling i tid undvika den metabola kris som ar framsta
orsaken till symtomen vid glutarsyrauri.

Behandlingen bestar bland annat i att barnet far en specialkost, som
kompenserar for de medfddda bristerna i &mnesomsattningen.

Kunskap om konsekvenser och symtom vid glutarsyrauri baseras pa
de personer som varit obehandlade. An finns inte tillracklig
erfarenhet av utvecklingen hos dem som fatt behandling direkt efter
upptéckt vid nyfoddhetsscreening, men prelimindra resultat ar
mycket lovande.

Historia

1975 beskrev ldkaren Steve Goodman de fem forsta kanda fallen
med glutarsyrauri typ 1. Han konstaterade att nivan av
glutarsyra var hogre hos de sjuka barnen jamfort med nivaerna
hos deras friska syskon. Sjukdomen finns 6ver hela vérlden,
men ar vanligare hos amish-folket i USA, Lake Island-
indianerna i Kanada och i en speciell folkgrupp pa Irland.
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— Risken for medfodda &rftliga sjukdomar som glutarsyrauri typ 1
okar i sma grupper, dar det ar vanligt att nara slaktningar gifter sig
med varandra. Sannolikheten ar da storre att traffa en partner med
samma slags genetiska forandring, sager Marten Kyllerman.

Artflighet

Glutarsyrauri typ 1 arvs autosomalt recessivt. Det innebér att bada
foraldrarna ar friska men bar pa en muterad gen, alltsa ett forandrat
arvsanlag. Dubbla anlag hos en individ leder till ett enzym med
nedsatt funktion. L&s mer om arftlighet i avsnittet om genetik.

Orsak till glutarsyrauri typ 1

Glutarsyrauri typ 1 uppstar pa grund av en forandring i den gen
som kallas GCDH pa den korta armen pa kromosom 19. Genen ar
en ritning for hur enzymet glutaryl-CoA dehydrogenas ska
tillverkas. Genom foérandringen (mutationen) bildas ett felaktigt
enzym med mer eller mindre nedsatt funktion. Enzymer ar
katalysatorer for kemiska processer i till exempel
amnesomsattningen, metabolismen.

Enzymet finns i mitokondrierna, cellernas kraftverk. Bristen gor att
aminosyrorna lysin, hydroxylysin och tryptofan, bryts ner mycket
langsammare an normalt. Det leder till att det bildas ett Gverskott
av glutarsyra, som utsondras i urinen. | samband med utséndringen
drar glutarsyra med sig karnitin, som ar en viktig substans i cellens
amnesomsattning. Detta gor att personer med glutarsyrauri tidigt
utvecklar en brist pa karnitin.

En obehandlad enzymbrist leder till risk for insjuknande och
forandringar i hjérnans basala ganglier, dar nervceller skadas och
forstors. Aven nervcellernas utskott i hjérnans vita substans skadas.

Diagnos

En metabol kris &r ett livshotande tillstand som uppstar pa
grund av en svar energikris i cellerna.

— Det ar ett akut stroke-liknande tillstand, som ibland
misstolkats som hjarnhinneinflammation (encefalit).
Symtomen kan ocksa uppfattas som cerebral pares, cp,
sager Marten Kyllerman.

Enligt en internationell studie med 265 fall av GA1
upptécktes de flesta i samband med en metabol kris under
de forsta arton manaderna.
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Sedan screeningtestet infordes i Sverige kallas barn, som
misstanks ha glutarsyrauri typ 1, for en ny provtagning.

— Screening-testet récker inte for att stalla diagnos. Nasta steg
ar att ta ett nytt prov och ytterligare prover, sager Marten
Kyllerman.

Viktiga markorer vid provtagningen ar utséndringen av
glutarsyra och U-3-OH-glutarsyra i urin och av karnitin i blod
och urin. Nar barnet far en infektion 6kar utsondringen vilket
gor det lattare att avslja sjukdomen. Da blir det enklare att
stélla en séker diagnos.

Infor diagnos gors ocksa en genetisk analys for att upptacka
forandringar, mutationer, pa den gen som kodar for enzymet.
Resultaten av provsvaren vags samman med barnets symtom
for att avg6ra om barnet har glutarsyrauri typ 1.

Symtom vid glutarsyrauri typ 1

Symtomen vid glutarsyrauri typ 1 skiljer sig mycket mellan
olika personer. Genforandringen kan ge alltifran lindriga till
svara neurologiska funktionsnedsattningar. Hos personer
med lindriga symtom kan den enbart markas som ett stort
huvudomfang. Ungefar tva tredjedelar far dystoni med
muskelsammandragningar som ger vridande, upprepade
rorelser och onormal kroppshallning, cirka en tredjedel far
nagot nedsatt motorik med ofrivilliga rorelser, koreatetos.
— En del klarar sig sjalva, medan andra &r helt beroende av
sin omgivning, sdger Marten Kyllerman.

Enligt en nordisk studie, med 28 barn som fétt diagnosen
mellan 1978 och 2001, var dystoni det vanligaste symtomet,
da 20 hade det. Néast vanligast var koreoatetos.

Behandling

En noggrann dietbehandling under barnets uppvéxt ar
nodvandig for att undvika skador. Kosten ska innehalla
minskad total méngd av protein och sérskilt av lysin,
hydroxylysin och tryptofan. For att undvika brister behévs
tillskott av lysinfri mix till majoriteten liksom
karnitintillskott.
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Akuta situationer ska undvikas. Om barn med GAL blir forkylda
med feber eller magsjuka &r det viktigt att reagera omedelbart och
satta in atgarder for att undvika en metabol kris.

Utover kontakt med specialister pa en barnklinik kan barn med
GA1 som far olika funktionsnedsattningar behdva kontakt med
specialister inom habiliteringen.

Forskning

Den aktuella forskningen kring glutarsyrauri typ 1 ar till stora delar
koncentrerad kring diagnostik och genetik. En annan fraga som
studeras ar om det ar mojligt att reparera enzymdefekten.

Ett aktuellt &mne &r hur dystonin ska behandlas. Till viss del kan
den hanteras med en baklofenpump. Det finns dven forsok att
anvanda en pacemakerliknande stimulator i hjarnan for att aktivera
de basala ganglierna.

— En grupp neurokirurger har undersokt méjligheterna att anvénda
DBS (Deep Brain Stimulation), som anvénds vid Parkinsons
sjukdom. Hittills har det visat sig kunnat ge betydande forbattring
vid dystoni, sager Marten Kyllerman.

Register for metabola sjukdomar

Det finns numer ett nationellt kvalitetsregister for personer med
medfdédda metabola sjukdomar, RMMS (rmms.se), dar
glutarsyrauri typ 1och andra &mnesomsattningssjukdomar ingar.
Registrets syfte ar bland annat att sjukvarden ska fa en dverblick
over patienterna med dessa sjukdomar och deras behandlingar,
samt att sakerstélla att alla har tillgang till samma vard. Att
medverka i registret ar frivilligt.

| styrgruppen for RMMS-registret ingar lakare, dietister,
sjukskoterska, psykolog och patientrepresentant. De fem metabola
center som finns i Sverige ar ocksa representerade.

Fragor till Marten Kyllerman:

Hur kan de som har lag utséndring av giftsubstanser anda fa
skador i centrala nervsystemet?

— Det kan bero pa att hjarnan behaller dessa giftsubstanser inom sitt
system. Pa grund av den sa kallade blodhjarnbarriaren kan inte
gifterna lacka ut, utan ansamlas, vilket skadar hjarnan.

Kan barn som far réatt behandling leva ett normallangt liv?
—Ja.
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Jenny

Jenny elva ar, kom till Agrenska tillsammans med mamma Karin,
pappa Robert och lillebror Jonas, sju ar.

Graviditeten med Jenny var normal. Nér hon foddes fanns annu
ingen screening for glutarsyrauri, utan familjen akte hem efter
forlossningen.

Nar Jenny var sju manader fick hon magsjuka. Hon blev snabbt sl6
och medtagen. Foraldrarna akte in till sjukhusets barnakut med
henne, men blev hemskickade igen.

— Vi skrattade lite pa vagen hem at oss sjalva och tankte att vi var
lite extra nojiga, eftersom vi var forstagangsforaldrar, sager Robert.

Pa natten efter att familjen kommit hem fran akuten vaknade Karin
och kande att nagot var allvarligt fel med Jenny.

— Vi maste aka till sjukhuset nu, sa hon till Robert.

De hann precis in pa akuten innan Jenny fick hjartstopp.

Pa sjukhuset trodde de att hennes metabola kristillstand berodde pa
att hon var uttorkad, men ny vatska hjélpte inte. Lakarna tog en rad
prover. Tredje dagen pa sjukhuset, berattade lakarna att de
missténkte att hon hade glutarsyrauri typ 1.

— Léakarna hade varit pa en uthildning om metabola sjukdomar
nagra veckor tidigare. Det var nog darfor de ganska snabbt kom pa
vad det kunde vara, sdger Robert.

—Jenny fick karnitin och glukos tidigt, vilket &r den korrekta
behandlingen, sager Karin.

Genetik vid glutarsyrauri typ |

Glutarsyrauri typ 1 &r en genetisk sjukdom. Orsaken &ar en
forandring i en gen som kodar for ett enzym, som behdvs i
cellens kraftverk, mitokondrien.

Det sager Lovisa Lovmar som &r specialistlakare vid Klinisk
genetik, Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.
Tillsammans med kollegan Jorge Asin Cayuela,
specialistlakare vid Klinisk kemi, Sahlgrenska
universitetssjukhuset i Goteborg, forelaser hon om genetik vid
glutarsyrauri typ 1.
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Det finns genetiska kliniker vid sex av landets universitetssjukhus.
Vid klinikerna utreds patienter som ldkaren misstéanker har en
genetisk sjukdom for att diagnos ska stéllas.

— Vi tar ett helhetsgrepp Over genetiska sjukdomar. Vi traffar
patienter infor diagnos, hjélper till att stalla diagnos och ger
information. Vi gor ocksa slaktutredningar och bistar nar foraldrar
planerar att skaffa syskon till ett barn med genetisk sjukdom, sager
Lovisa Lovmar.

Kort om genetik

Inom genetiken anvands olika begrepp som DNA, kromosomer och
gener. For att forsta begreppens inbordes forhallande anvéander
Lovisa Lovmar liknelsen med en kartbild 6ver jorden.

— Fréan en oversiktsbild pa jorden kan vi zooma in pa en kontinent
och sedan pa en stad, dar vi gar ner pa vagnatet i Paris och annu ett
steg narmare for att kontrollera att Eiffeltornet ar pa plats, sager
Lovisa Lovmar.

Pa ett liknande satt gors undersékningar pa olika upplésningsnivaer
inom genetiken. I alla vara cellers kdrna, som kommer fran
ursprungscellen nar dgget befruktades av spermien, finns
arvsmassan.

— Vara kromosomer ar som en forpackningsenhet for arvsmassan.
Kromosomerna kan liknas vid jordens kontinenter och ett forsta
steg vid en genetisk analys kan vara att rakna kromosomerna
(kontinenterna) for att se om alla finns dar.

Nasta inzoomning ar att veckla upp de hart forpackade
kromosomerna. Utvecklade &r de som langa tradar. | liknelsen med
en inzoomning av jorden motsvarar kromosomernas rinder”
ungefar varldens stader.

— Zoomar vi in lite till har vi vart DNA, det ar detaljerna som
motsvarar vagnétet, ja gatuskyltarna och Eiffeltornet, sager Lovisa
Lovmar.

Genetiska foérandringar

Vi har 46 kromosomer, 23 fran mamma och 23 fran pappa, vilket
gor att vi har en dubbel uppséttning av alla kromosomer

Alla manniskor har olika genetiska forandringar, mutationer.

— Vi ska vara olika. Foérandringarna har gjort att vara formagor
utvecklats genom historien, séger Lovisa Lovmar.
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Forandringarna finns pa olika upplésningsnivaer. En genetiker
maste titta pa alla dessa nivaer for att stalla en diagnos, eftersom
alla ar relevanta pa lite olika satt.

Pa DNA-nivan letar genetikern efter sarskilda
bokstavskombinationer. Féljden av bokstaver, sa kallade baspar,
utgdr en gen och ger en ritning dver de proteiner som ar grunden
for vara funktioner. Vid en genanalys letar man efter stavfel i dessa
tre miljarder baspar som vart DNA utgors av. Stavfel kan leda till
att ett protein blir fel eller inte bildas och i vissa fall innebé&r detta
en genetisk sjukdom.

— En genetisk sjukdom betyder inte nédvandigtvis att den ar
nedarvd fran foraldrarna utan bara att nagot i genen ar fel. Men
flera genetiska sjukdomar ar naturligtvis nedarvda, sager Lovisa
Lovmar.

Glutarsyrauri typ 1

Orsaken till glutarsyrauri typ 1 &r en forandring i den gen (GCDH-
genen) som kodar for enzymet glutaryl CoA dehydrogenas.
Enzymet finns i mitokondrierna och ar nédvandigt for att kroppen
ska kunna bryta ner tre viktiga aminosyror.

Forandringen paverkar cellens &mnesomséttning.

— Amnesomsittningen, eller metabolismen som den ocksa kallas,
ska ske i ett harmoniskt fléde. Det &r ett komplext system, som kan
liknas vid Londons tunnelbanesystem, sager Jorge Asin Cayuela.
Om det sker ett stopp nagonstans, véljer resendrerna andra vagar.
Precis sa ar det ocksa vid glutarsyrauri typ 1.

Utan enzymet kan cellen inte bryta ner aminosyrorna tryptofan,
lysin och hydroxylysin. Istallet blir de kvar i systemet.

Né&r aminosyrorna ansamlas skapas gifter, vilket resulterar i hdga
halter av glutarsyra.

— En hdég ansamling med glutarsyra i blodprov ar darfor en viktig
komponent for att kunna stélla diagnos vid glutarsyrauri, séger
Jorge Asin Cayuela.

Nyfoddhetsscreening, PKU

Om ett barn har forhojda nivaer av glutarsyra i blodet vid PKU-
testet kontaktas foraldrarna till barnet for en ny provtagning. Nu
undersoks ocksa nivaerna pa de dvriga markorerna som ar
paverkade vid glutarsyrauri.

De ar

S- glutarylkartnitin (C5DC)
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U- glutarsyra

U3 - OH glutarsyra

For att bestimma enzymaktiviteten analyseras de vita
blodkropparna eller hudceller.

Arftlighet

Glutarsyrauri typ 1 &rvs autosomalt recessivt. Det innebar att bada
foraldrarna oftast &r friska bérare av en férandrad, muterad, gen.
Foraldrarna &r sa kallade anlagsbarare. Vid varje graviditet med
samma foraldrar ar sannolikheten 25 procent att barnet far den
muterade genen i dubbel uppsattning, en fran mamma och en fran
pappa. Barnet far da sjukdomen.

Sannolikheten att barnet far den muterade genen i enkel
uppsattning ar 50 procent. Da blir barnet, liksom foraldrarna
anlagsbérare av den muterade genen, men har inte sjukdomen.
Sannolikheten att barnet varken far sjukdomen eller ar anlagsbérare
av den muterade genen &r 25 procent.

Om en person med en autosomalt recessivt arftlig sjukdom, som
alltsa har tva muterade gener, far barn med en person som inte har
den muterade genen arver samtliga barn den muterade genen i
enkel uppséttning. De blir anlagsbarare men far alltsa inte
sjukdomen.

— Har ni fragor kring arftlighet? Vand er till klinisk genetik pa
landets universitetssjukhus. Alla som har diagnosen, eller har fatt
ett barn med diagnosen har rtt till genetisk vagledning och att fa
information om maojlighet till fosterdiagnostik, sager Lovisa
Lovmar.

Fragor till Lovisa Lovmar och Jorge Asin Cayuela:

— Vi har ett barn med glutarsyrauri typ 1 och vantar nu ett till.
Kan PKU-testet goras snabbare, for att undvika att barnet far
skador om det ocksa har diagnosen?

— Provet kan tas akut samma dag barnet fods, istéllet for att vanta
48 timmar som annars ar brukligt. Men for att gora det maste
laboratoriet ha gett provtagningen prioritet. Om ni redan har ett
barn med glutarsyrauri typ 1 bor ni ta upp fragan infor
forlossningen sa att det finns en beredskap for snabb provtagning.

Vi har hort att barnet inte alltid har hoga glutarsyrenivaer, trots
diagnosen.
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— Det stammer. U-3-glutarsyra &r ett mer palitligt prov, for att
faststélla diagnosen. Darfor tas det vid den andra provtagningen.

Varfor tas hudprover pa barnet?

— Om det ar svart att faststalla den genetiska diagnosen med
blodprovet, kan hudprover tas for att testa enzymaktiviteten. Sedan
vdgs provsvar och barnets symtom samman for att sakerstélla en
diagnos.

Hur kan symtomen vara sa olika hos barn som har samma
diagnos?

— Det beror pa att ocksa andra faktorer, andra gener till exempel,
hos det enskilda barnet, paverkar diagnosens uttryck.

Varfor testas hela slakten for diagnosen pa vissa stallen i landet,
medan man i andra fall bara understker narmaste familjen?

— GAL1 ér en ovanlig diagnos. Om det blir en stor utredning eller
inte kan bero pa hur genetikern varderar risken for fler barn i
sldkten ska fa sjukdomen. For er som har ett barn med glutarsyrauri
typ 1 &r risken 25 procent vid nasta graviditet med samma foraldrar.
Men det séger inget om hur risken &r for era respektive syskon att
fa ett barn med diagnosen, da deras risk beror pa om deras partner
ar anlagsbérare eller inte.

Jenny har glutarsyrauri

Jenny och hennes familj fick lamna intensivvardsavdelningen och
kom till en vardavdelning. Dér fick Jenny snabbt ratt kost och en
knapp pa magen (PEG) for att fa i sig naring och senare en port-a-
cath inopererad fOr att underlatta fortsatt provtagning.

For foraldrarna var beskedet att Jenny hade glutarsyrauri typ 1 en
chock.

— Vi akte till sjukhuset i tron att vi hade ett friskt barn som fatt
magsjuka, men sé visade det sig att hon hade glutarsyrauri, en
allvarlig diagnos, séger Karin.

— Ingen av oss hade hort talas om den.

Efter flera manader pa sjukhus kunde familjen aka hem. Jenny var
nastan ett ar nar de kom hem.

Hon hade forlorat de formagor hon hade erévrat innan den
metabola krisen.

— Innan dess hade hon hyfsat foljt utvecklingskurvan, men nu var
det inte mycket hon formadde, sager Robert.
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Behandling

— Huvudsyftet med behandlingen vid glutarsyrauri ar att
forhindra permanenta hjarnskador. Det gor vi med
kostbehandling och genom att forhindra ”metabola kriser”,
utlésta av negativ energibalans.

Det sager Ricard Nergardh, éverlékare vid Centrum for
metabola sjukdomar, Astrid Lindgrens barnsjukhus,
Karolinska universitetssjukhuset i Solna.

Vanligen har nyfédda barn med GA1 inga tydliga symtom och
utvecklas normalt under sina forsta manader. Det ar dock relativt
vanligt med stort huvudomfang. Ofta blir diagnosen inte tydlig
forrén i samband med en okomplicerad infektion, exempelvis en
forkylning eller magsjuka med feber.

Utan ratt behandling hamnar barnet da i ett medicinskt kristillstand
med en ansamling av glutarsyra i kroppen.

Det organ som ar mest kansligt vid en sadan kris ar hjarnan och
sérskilt hjarncellerna i de delar av hjarnan som styr motorik och
koordination.

— Det ar fran skador i dessa delar av hjarnan som vi ser de
tydligaste symtomen vid glutarsyrauri typ 1, sdger Ricard
Nergardh.

Behandling

Behandlingen vid glutarsyrauri gar ut pa att genom maten begransa
tillforseln av de aminosyror barnet har svart att bryta ner. Och att
undvika negativ energibalans (katabolism). For att inte fa brist pa
nodvandiga aminosyror far barnet ocksa tillskott av en
aminosyrablandning fri fran lysin och tryptofan samt extra
mineraler, vitaminer och karnitin.

— Kostbehandlingen é&r allra viktigast under barnets forsta sex ar,
men ska troligen paga langre an sa, sager Ricard Nergardh.

Krisblandning

Om patienten far i sig for lite energi eller om maten innehaller for
lite protein kommer patienten att bryta ner sina egna proteiner. Med
medicinska termer kallas detta for katabolism och leder till att
patienter med GAL1 att halterna av glutarsyra stiger. Sjuka barn med
feber har oftast ingen matlust samtidigt som feber och infektioner
gor att energibehovet stiger. Risken ar da stor for katabolism med
stigande halter av glutarsyra.
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— Det ar da nodvandigt att ge extra energi, for att bryta
katabolismen och forhindra att nivaerna av glutarsyra stiger och
skadar hjarnan, sager Ricard Nergardh.

Extra energi kan ges som “’krisblandning” via munnen eller en
gastrostomi (knapp i magen). Om patienten ar pa sjukhus ges
glukosdropp.

For att hjalpa kroppen att gora sig av med skadliga @mnen och
anvéanda andra energikallor an fett ges ofta karnitin.

— Denna behandling &r extremt viktig. Satts den in tidigt kan den
radda barnet fran obotliga hjarnskador, sager Ricard Nergardh.

Uppfoljning

Under uppvéxten foljs barnen av lékare for att kontrollera tillvaxt
och utveckling. Kontinuerlig provtagning av aminosyrorna i blodet
behovs for att sakerstélla att nddvandig mangd protein och
aminosyraldsning ges i kosten.

Det ar ocksa viktigt att karnitinnivaerna ligger bra.

Det finns ingen koppling mellan olika patienters utséndring av
glutarsyra i urinen och patientens symtom och prognos.

— Men for den enskilda personen kan skillnader i utséndringen sdga
nagot om hur vél behandlingen fungerar, sager Ricard Nergardh.

Det finns internationella sammanstallningar och rekommendationer
om hur behandlingen vid GAL bor se ut, men det finns inga
svenska riktlinjer.

— Vi vet att behovet av krisbehandling vid infektioner &r val
underbyggd och att kostbehandlingen &r viktigast under de forsta
sex levnadsaren.

Flera studier visar ocksa att tidig diagnos och behandling ar mycket
viktig.

— Genom att folja de barn som upptécks genom screeningen lar vi
oss vilken behandling som &r bast, sager Ricard Nergardh.

Fragor till Ricard Nergardh

Varierar risken for metabola kriser vid olika aldrar?
— Metabol kris ar vanligast nar barnen ar sma. Det ar sallsynt med
metabola kriser efter att de fyllt sex ar.

Vi brukar anvanda febernedsattande lakemedel nar barnet far
feber. Ar det en fordel?
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—Ja, men tank ocksa pa att tillfora barnet mer energi. Varje grad
feber okar energibehovet. Det géller sarskilt vid feber dver 38.5
grader som alltid ska behandlas med febernedséttande och extra
energi.

Som assistent till ett barn med GA1 &r det ibland svart att avgora
nar jag kan arbeta, utan att riskera smitta barnet.

— Vid snuva utan feber &r det ingen fara, foérkylningsvirus kommer
barnet att mota anda. Men misstanker du att du har influensa pa
gang ska du stanna hemma.

Kostbehandling vid glutarsyrauri typ |

— Det gar ofta att ata vanlig kost, bara den ar av ratt
sammansattning, men det behovs ocksa tillskott av
livsnddvandiga aminosyror i ratt proportioner.

Det sager dietist Carina Heidenborg, Astrid Lindgrens
barnsjukhus vid Karolinska Universitetssjukhuset i
Huddinge.

Kostbehandlingen vid glutarsyrauri gar ut pa att barnet ska fa i sig
tillrackliga méangder av alla naringsamnen for att undvika brister.
En viktig del &r att minska intaget av de skadliga aminosyrorna,
sarskilt lysin. Malet ar att barnet ska fa en normal tillvéxt och att
sjukdomens symtom minimeras.

Fett, kolhydrater och protein

For att vi ska fa energi och bygga upp kroppen bér kosten innehalla
tillrackliga méngder av fett, kolhydrater och proteiner, eftersom de
ar vara stora energigivare. Men det kravs ocksa vitaminer och
mineraler, da kroppen behdver de naringsamnen den bestar av.
Skelettet bestar till stor del av kalcium och behdver darfor

kalcium, musklerna kréver protein och blodet jarn.

— Manga livsmedel innehaller bade fett, kolhydrater och

proteiner. Vi behover ata ur alla grupperna, sager Carina
Hedenborg.

Protein

Vid glutarsyrauri &r intaget av aminosyrorna lysin och
tryptofan i fokus, for kostbehandlingen. Det finns riktlinjer for
behandlingen, men varje barn behover en sarskilt anpassad
kost baserad pa sina individuella behov.
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Tjugo olika aminosyror bygger upp vara proteiner. En del av dem
ar essentiella, det vill sdga livsnédvéandiga och kan bara tillforas
genom kosten. Till dem hor lysin och tryptofan.

— Om man far brist pa en aminosyra stannar hela
proteintillverkningen i kroppen. Man kan darfor inte helt utesluta
de aminosyror som ar skadliga vid glutarsyrauri utan de maste
tillféras, men i begrdnsade mangder, sdger Carina Heidenborg.

Protein har specifika uppgifter, som att bygga upp var kropp
och antikroppar och reparera skador. Precis som fett och
kolhydrater ger proteiner oss ocksa energi.

Vid proteinbrist blir man svag i musklerna, tarmfunktionen
forsamras och det finns risk for 6dem, vattensamling i kroppen.
— Vi foljer upp att barnet ligger ratt genom kontinuerlig
provtagning, séger Carina Heidenberg.

Har finns mycket lysin

Det finns 3-9 procent av lysin i allt protein. Inget protein ar helt
lysinfritt. Mest lysin finns i kott, fisk, 4gg och mjolkprodukter. Det
ar mindre lysin i frukt och gronsaker.

Matvaror som innehaller mycket lysin maste undvikas eller bara
atas i kontrollerad mangd vid glutarsyrauri. Det galler kott, fisk,
agg, notter, fron, bonor och baljvéxter, men ocksa ost, mjolk, fil
och glass.

Kost vid glutarsyrauri

Ratt kost vid glutarsyrauri typ 1 bestar av:

frukt och bér

gronsaker

potatis

margarin och oljor

socker och starkelse

brod

pasta och ris

kontrollerade mangder av mjolkprodukter

sma kontrollerade mangder av kott, fisk, ost, baljvaxter och nétter.
Eventuellt behovs ocksa specialprodukter som pasta eller brod med
lagt proteininnehall.

Vid glutarsyrauri behdver de flesta tillskott av en proteinersattning,
med alla aminosyror utom lysin och tryptofan.
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Nyfodd

Kostens innehall anpassas efter de behov som finns vid olika aldrar.
Som nyfodd far barnet med diagnos en lysinfri tryptofanlag
modersmjolkserséttning i kombination med amning eller annan
modersmjolksersattning.

Nar barnet borjar ata

Nar barnet ska borja dta smakportioner vid 4-6 manaders alder ar
det 1ampligt med potatis, ris och frukt till att borja med. Senare
introduceras mer proteinrik mat i kontrollerade méangder.

Manga barn med diagnosen behéver PEG (Perkutan Endoskopisk
Gastronomi) alltsa en sa kallad knapp pa magen for att fa i sig
tillrackligt med néring.

Aterhamtningsmal

Den som tranat eller tagit ut sig fysisk kan behova ett
aterhamtningsmal. Det ska besta av kolhydrater och lite protein.
Det kan vara ett dpple och lite proteinerséttning, blabarssoppa och
bréd med lag proteinhalt eller energipulver utblandat i vatten.

— Prata med den dietist och lakare som kénner barnet béast, for att fa
ratt kombination, sager Carina Heidenborg.

Ata som vuxen

Kunskapen om vad vuxna med glutarsyrauri ska dta ar &nnu
begransad. Kostraden varierar mellan olika lander. Det finns ocksa
skilda uppfattningar om ifall strikt kost behdvs for vuxna eller gj.
| Sverige &r rekommendationerna att den vuxne ska fortsétta dta
enligt de riktlinjer som galler for barn. Det innebar en
proteinreducerad kost, lysinfri och tryptofanlag
aminosyreersattning med arginin. Vid fysisk aktivitet kravs
tillrackligt med kalorier.

— | samband med infektioner géller att fa i sig extra kalorier och
aminosyreersattning som kompensation for energiforlusten, sager
Carina Heidenborg.

Energipafyllning vid infektion

En krisblandning anvénds vid flera olika metabola sjukdomar. Den
hojer insulinpaslaget i kroppen, med syfte att forhindra en farlig
kris i amnesomsdttningen. Krisblandningen bestar av kolhydrater
som med glukospolymerldsning i kombination med GA1
aminosyralosning. Den ar latt att fa i sig och tacker en stor del av
energibehovet.
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— Barnet kan fa krisblandningen hemma vid en infektion som
paverkar dess matlust. Ni kan ge den enbart under 1-2 dagar, men
sedan maste krisblandningen kompletteras med annan néring, sager
Carina Heidenborg.

Ha alltid kontakt med sjukvarden nar barnet behéver krisblandning,
eventuellt behdver man aka till sjukhuset for att fa behandling.

L&s mer pa

allergimat.com (lagproteinmat, PKU)

bezgluten.se (lagproteinmat PKU)

fria.se — brod (lagre proteininnehall)

GA 1 (Glutaric Aciduria type 1 (FB-grupper finns)

PKU rockar fett — facebookgrupp

Appar for berédkning av kalori och proteinintag exempelvis Lifesum

Jenny och maten

For familjen var det redan tidigt en stor utmaning att fa i Jenny rétt
kost. I borjan hade hon stora problem att behalla maten och kraktes
ofta. Till slut ville Jenny inte &ta alls. Det ledde till att Jenny bara
fick sin mat via sin knapp i magen.

— Aven om hon far sin mat via knapp, har hon alltid suttit med oss
vid matbordet, sager Karin.

— Vi erbjuder henne vanlig (lagprotein) mat forst, sedan far Jenny
kompletterande mangd formula i sin knapp for att uppna sa optimal
kost som mojligt, sdger Robert.

Psykologiska aspekter vid glutarsyrauri

En psykologutredning kan hjélpa ett barn att fa ratt stod i
forskola och skola eller valja skolform. Det berattar psykolog
Anna Strandqvist vid Psykologkliniken barn pa Karolinska
universitetssjukhuset i Huddinge.

Psykologens uppdrag i det metabola teamet skiljer sig at i landet.
Oftast finns alla insatser vid alla sjukhus men det kan vara olika
personer som star for olika typer av stod. Det ar vanligt att det finns
kuratorer vid sjukhusen for psykosociala fragor men ocksa for
Krisstod.
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| Stockholm arbetar psykologen i det metabola teamet med krisstod
I samband med att diagnosen stélls.

— Psykologen kan ocksa vara till hands fér samtal vid problem som
hor till diagnosen, barnets utveckling och/eller behandlingen, sager
Anna Strandqvist.

Alla barn med metabola sjukdomar som fatt diagnos i samband
med nyféddhetsscreening foljs regelbundet med test vid olika
aldrar. Testen bedémer barnets kognitiva formaga, (férenklat
uttryckt tankeférmaga). | forskolealdern gors en
utvecklingsbedémning dér psykologen undersoker barnets
motoriska, sprakliga och kognitiva utveckling.

Infor skolstart eller under lagstadiet gors ofta en lite storre
beddmning som kan vara till hjalp for att vélja en skolform som
passar barnet. Efter foraldrarnas samtycke kommer resultatet eller
utlatandet att skickas till habiliteringen om barnet &r inskrivet dar.
Likasa kan skola eller forskola fa ta del av resultaten for att kunna
anpassa barnets miljo.

Om barnet bedéms fungera klart under det normala sa har det ratt
till undervisning enligt sérskolans laroplan.

— Barnet kan antingen ga i sarskola eller i en vanlig skola integrerat
med barn som foljer vanliga grundskolans laroplan, sager Anna
Strandgvist.

For de familjer som har andra vardgivare pa hemorten kan
psykologen, liksom dvriga medlemmar i det metabola teamet pa
universitetssjukhuset, bidra med information om diagnosen. Ibland
kan familjen behova insatser fran barn- och ungdomspsykiatrin,
anhorigstod, eller specialister i form andra specialister som
habiliteringen.

— Psykologen och lakaren i teamet kan ge rad om vart familjen kan
vanda sig och for att skicka remiss i de fall det behovs.

Neurologisk paverkan

Utan behandling ar risken for neurologisk paverkan stor vid
glutarsyrauri typ 1. Med behandling minskar risken betydligt.
Undersokning med MR (magnetkamera) visar att det finns
paverkan i hjarnan hos de flesta redan fran fodseln. Men det finns
inte alltid en mérkbar kognitiv funktionsnedsattning.
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Uppkomst av symtom kan dels vara dramatisk, som vid en svar
infektion, eller komma gradvis. Dramatiska forlopp sker oftast
innan tva ars alder och mycket sallan efter fyra ars alder. Skadan
som uppkommer &r strokeliknande och lokaliserad till striatum, en
del av hjarnan som &r viktig for bland annat kontroll av rérelser.
Darfor kan grovmotorisk utveckling och funktion paverkas samt tal
och sprakutveckling och aven svéljfunktioner. Dessa skador ar ofta
bestdende men kan forandras i sin omfattning och hur de marks
under uppvaxten. Aven for personer som inte far permanenta
skador av sin sjukdom kan tillfallig paverkan uppsta vid en
infektion till exempel. Symtom som latt stamning, yrsel eller
svarigheter att gora finmotoriska rérelser forekommer men kan
forsvinna da personen mar battre.

Kognitiva funktioner och livskvalitet

Det finns annu fa studier som har undersokt neuropsykologiska
funktioner vid glutarsyrauri typ 1. Den studie som ar mest utforlig
kommer fran Australien och beskriver nio barn som upptackts
genom nyfoddhetsscreening. Den visar att vid valbehandlad GA1
kan utvecklingen (att lara sig sitta, ga, rakna med mera) vara
forsenad men senare har de kommit ikapp och visat resultat inom
det normala vid kognitiva test.

— Forhoppningen 4r att tidig upptackt skall minska neurologisk
paverkan, men det vet vi inte tillrackligt mycket om annu, sager
Anna Strandqvist.

Det &r ont om studier kring livskvalitet hos barn med glutarsyrauri
och deras foraldrar. Generellt for barn med funktionsnedsattningar
och kroniska sjukdomar visar forskning att barnet ofta skattar sin
livskvalitet som god medan sjukdomen mer utgdr en belastning for
familjen som helhet. | en studie fran samma center i Australien,
Melbourne, Australien som namndes tidigare rapporterar
foraldrarna till barn med olika metabola sjukdomar god psykisk
halsa. De har battre livskvalitet an foréldrar till barn med
hjarnskador.

Foraldraskap vid metabola sjukdomar

Foraldrar till barn med metabola sjukdomar har samma utmaningar
som andra foraldrar men i vissa avseenden under andra villkor. Att
ha manga sjukvardskontakter, hantera specialkost och att veta att
infektioner inte alltid &r ofarliga utgér utmaningar for féraldrarna.
Dessa utmaningar ar éverkomliga for de allra flesta men kan bidra
till stress i vardagen pa kort och lang sikt.
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Alla manniskor hanterar stress pa olika satt men de allra flesta har
hjalp av att uppleva socialt stéd fran omgivningen.

— Det &r bra att nagon gang traffa andra foraldrar i liknande
situation for att kunna ldra sig av varandra sa som man gor vid
Agrenskas vistelser. Aven foraldragrupper och grupper pé sociala
medier kan vara bra for att hamta stod i. Nar det galler sadant som
ar relaterat till sjukdomen och behandlingen kan det metabola
teamet vara en forsta instans for att diskutera losningar pa problem
eller strategier for att férebygga problem, sdger Anna Strandqvist.

For de som har funktionsnedsattning och ratt till
habiliteringsinsatser finns vid de flesta habiliteringscenter
kompetens inom psykologi, logopedi, arbetsterapi, sjukgymnastik
och socialt arbete. Arbetsterapeuter och sjukgymnaster arbetar med
anpassning av miljo vid funktionsnedsattningar.

Jenny gillar traning

Den forsta informationen Jennys foraldrar fick fran lakaren om vad
de kunde forvanta sig av Jennys utveckling var ganska nedslaende,
beskriver de. Lakaren hade inte traffat nagon med diagnosen
tidigare, utan baserade sin information pa uppgifterna i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om vad som kan handa, baserad
pa tidigare kunskap om diagnosen.

— Slutsatsen var bland annat att hon aldrig skulle kunna sitta eller
g4, sager Robert.

— De sa att vi fick stalla in oss pa det, men det vagrade jag som
foralder att gora, sager Karin.

Robert och Karin bestdmde sig for att gora allt de kunde for att
deras flicka skulle lara sig att sitta och ga. De anvéande vardagliga
situationer for att trana henne.

— Jenny fick sta pa en pall och vi stod bakom och stodde henne nar
hon skulle borsta tdnderna till exempel, sdger Karin.

— Tillfallena hos fysioterapeuten pa habiliteringen ar punktinsatser,
men det &r den vardagliga tréningen som behdvs och ger den stora
effekten, sédger Robert.

Nar Jenny var tre ar kom en ny fysioterapeut till habiliteringen.
Foraldrarna beskriver honom som en eldsjal. Han forstod direkt
deras vilja att starka Jenny for att hon skulle ldra sig att ga. Istéllet
for att bara erbjuda traning i grupp, ordnade han bland annat en
hinderbana, helt anpassad efter Jennys behov. De var dér tre eller
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fyra ganger i veckan. Han lekte och pushade henne att utmana sig
sjélv.

— Jenny tyckte det var roligt att trdna, sdger Robert.

— Efter ett och ett halvt ar tog Jenny sina forsta steg. Da var hon
fem ar. Bade jag och fysioterapeuten grat, sager Karin.

Sedan dess har Jenny lart sig cykla (pa en trehjuling). Hon rider en
gang i veckan och kan trava pa egen hand. Hon har &ven statt pa
slalomskidor (dock med hjalp).

— Allt Iangt battre an att aldrig ens kunna sitta upp, som det sades
forst, sager foraldrarna.

Kommunikation

Alla kan kommunicera och alla kommunicerar. Det viktiga ar
att lara sig tolka det enskilda barnet och sjalv vara modell for
metoden. Det sdger Eva Holmqvist, arbetsterapeut vid Dart
kommunikations- och dataresurscenter i Goteborg.

Dart &r ett kommunikations- och dataresurscenter for personer med
funktionsnedsattning. Liknande resurser finns pa flera platser i
landet.

— Till oss kan man komma for att ta fram de insatser som ar viktiga
for barnet. Teamet arbetar tillsammans med barnet, familjen,
habiliteringen och skolan, sager Eva Holmquvist.

Lar oss av omgivningen

Vi lar oss kommunicera redan fran fodseln. Vi lar oss genom att
utséttas for kommunikation i motet med omgivningen. Det sker
oftast utan att vi ens tanker pa det.

Kommunikation &r nar nagon gor eller séger nagot som nagon
annan reagerar pa. Den kan vara medveten eller omedveten.

— Ju storre svarigheter ett barn har med sin kommunikation, desto
viktigare &r det att vi som omgivning lar oss att tolka barnets
uttryck och ger respons pa dem, sager Eva Holmaqyvist.

Olika metoder

Tal &r bara en liten del av kommunikationen. Vi anvéander gester,
mimik, tecken, ljud, och foremal, bilder och ibland ocksa tekniska
hjalpmedel som samtalsapparater eller surfplattor med appar for att
kommunicera. Inget satt &r viktigare an ett annat. Det betydelsefulla
ar att vi far sagt det vi vill och att omgivningen forstar. Hur mycket
en person forstar beror pa en rad faktorer, pa syn, horsel, kansel,
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sprak, men ocksa pa deras erfarenheter och minne till exempel. Vi
kommunicerar om manga olika saker. Det kan vara om
vardagshandelser, saker vi vill beratta som vi upplevt eller tankt pa,
nagot vi vill gora eller fraga om, eller for att begéra nagot.

Alternativa och kompletterande metoder

Barn som inte anvander det talade ordet for att kommunicera
behovs alternativa och kompletterande metoder, AKK som stdd.
AKK lars bland annat ut pa AKKtivs Komigangkurs som ar en
foraldrautbildning kring AKK och hur man kan stétta sitt barn i den
kommunikativa utvecklingen. Foraldrarna kan komplettera det
talade spraket med en mangd redskap, till exempel
kommunikationskartor, bilder, tecken och olika strategier.
Logopeder pa habiliteringen kan hjalpa foraldrar att hitta det ratta
stodet till sitt barn. Foraldrarna forstar ofta sitt barns kroppssprak.
Men nér barnet kommer utanfér hemmet och méter personal i
forskola och skola ar det viktigt med en systematiskt medveten
kommunikation for att barnet ska kunna kommunicera bade med
personal och andra barn.

— Forskning visar att AKK inte hindrar talutvecklingen, utan
tvartom stimulerar den, séger Eva Holmqvist.

Kommunikation ska vara sa enkel och funktionell som majligt. Det
ar ofta lattare hemma, eftersom familjen kanner sitt barn, men
svarare nar barnet traffar andra. | sammanhang utanfor hemmet kan
det darfor vara bra att ha med ett kommunikationspass. | det
forklarar barnet i jagform, hur det kommunicerar och vad som kan
vara viktigt att veta for den som ska kommunicera med barnet. Har
familjen extra resurs eller assistenter hemma kan ett
kommunikationspass vara ett bra satt att introducera dem for
barnet.

For att stimulera barnets kommunikationsutveckling ar det viktigt
att foraldern och andra omkring barnet anvander de hjalpmedel
barnet behover.

— Vi kan inte forvéanta oss att barnet anvander nagot, om foraldern
inte anvéander det. VVar en modell for era barn, sdger Eva Holmaqvist.
Foraldern kan sjélv skapa bildkartor, med bilder pa barnets egna
leksaker, sdng, hemmet med mera for att underlatta barnets
forstaelse. Ofta ar det bra att utga fran en aktivitet, till exempel
simtraningen i badhuset, nar man skapar en bildkarta. Da kan bilder
véljas utifran vad det kan vara bra att samtala om i den situationen.
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Stotta kommunikationen

For att stodja ett barns kommunikationsutveckling ar det viktigt att
ge tid och ha en positiv forvéantan.

— Ofta maste vi vanta mycket langre an vi tror, for att ge barnet en
chans att svara. Prova att rékna tyst till tjugo och se vad som
hénder, séager Eva Holmqvist.

Istallet for att stalla fragor till barn med
kommunikationssvarigheter, kan man ge kommentarer som barnet
kan svara pa. Om man laser en bok kan man istéllet for fragan; ser
du flugan? (pa bilden), saga, dar &r en fluga!

— Vi vet idag att det ar bra att anvanda manga satt for att underlatta
kommunikationen. Det kan vara ett langsiktigt arbete och det galler
att se de sma stegen pa véagen och utga fran det som fungerar bra
och bygga dérifran, sager Eva Holmqyvist.

Tips PODD — ny kommunikationsmetod fran Australien
Appstod.se

Bildstod.se

WWW.SPSM.se

Pa Darts hemsida finns mer exempel pa metoder och programvaror
for att underlatta kommunikation. www.dart-gbg.org/

Fragor till Eva Holmqpvist

Vad ska vi gora nar var pojke tycker att han pratar bra, men
omgivningen inte forstar vad han sager?

— Ni kan anvéanda barnets kommunikationshjalpmedel, till exempel
kommunikationskarta, tecken eller peka pa konkreta foremal i
kommunikationen med andra, sa att barnet kan formedla sig. Det
kan underlatta omgivningens forstaelse.

Hur ska vi fa reda pa allt nytt som kommer nar det galler appar
till exempel?

— Ni kan till exempel ga in pa Darts webbplats kontinuerligt. Pa
www.appstod.se finns information om olika appar och vad de kan
anvéndas till.

Kan en dator med 6gonstyrning hantera att var dotter flackar
med blicken?

— Ogonstyrda datorer &r bra idag. Det kan fungera aven for barn
som har vissa svarigheter med sin syn.
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Jenny pratar

Familjen traffade ocksa en engagerad logoped pa habiliteringen.
Da pratade Jenny inte alls. Nar hon borjade i forskoleklass som
sjuaring, yttrade hon tre fyra ord. Logopeden anvande Karlstads-
modellen for att trana Jenny. Modellen bygger pa intensiv traning
och forutsatter ett stort engagemang fran foraldrarna och 6vriga i
omgivningen.

— ldag rinner orden ur Jenny, sager Karin.

— Hon har fortfarande talsvarigheter men kan gora sig forstadd
béattre och battre. Jenny anvander dven TAKK som stdd, sager
Robert.

Vill leva vanligt

Roberts och Karins gemensamma stravan har varit att leva ett sa
vanligt liv som mojligt. Darfor har de avbojt de hjalpmedel de
kunnat. Nar Jenny var liten erbjéds hon staskal, sittkuddar,
toalettstol, sarskild stol vid matplatsen och sa vidare. Ibland har de
provat hjalpmedlen, men de har ofta tackat nej.

— Pa habiliteringen utgar de fran en generell funktionsnedsattning,
men det passade inte oss. Vi vill ha ett vanligt hem. | manga fall
kunde vi inte se funktionen med hjalpmedlet. Vi behdver inte en
sérskild stol vid matbordet for Jenny, séger Karin.

— De vill sa vél, men om vi inte riktigt forstatt funktionen har vi
tackat nej, sager Robert.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet p& Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Barnen har under
vistelsen ett eget program.

Vi ar noga med att anpassa innehallet sa att forutsattningarna for
barnen blir sa bra som mojligt under veckan, beréattar
specialpedagog Bodil Mollstedt fran barnteamet om Agrenskas
pedagogiska arbete vid en familjevistelse.

— Barn som har glutarsyrauri typ 1 har olika kombinationer av
symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar darfor
viktigt att alltid se varje individs forutsattningar och behov. Med
detta som utgangspunkt har vi utformat programmet for barnen
under veckan, séager Bodil Mollstedt.
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Personalen laser in medicinsk information och dokumentation
fran tidigare veckor och samtalar med foraldrarna om barnen
med diagnos. De hamtar ocksa in information fran barnens
forskola eller skola. Déarefter planeras veckans aktiviteter med
barnen.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och
funktionsnedséttning. Modellen tar hansyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel.
Samtliga ar lika viktiga for hur man kan paverka och genomféra
olika aktiviteter och hur delaktig en person kan kanna sig.
Eftersom en funktionsnedséattning ofta ar bestaende, blir de
omgivande faktorerna och att géra dem sa bra som mojligt,
mycket viktiga. Delaktighet styrs av de kroppsliga faktorerna,

men ocksa mycket av omgivningens faktorer. Ansvaret att

anpassa och kompensera vilar pd omgivningen.

Sarskilda mal vid glutarsyrauri typ 1

Att skapa trygghet i matsituationen &r ett viktigt mal vid
planeringen av aktiviteter under vistelsen p& Agrenska. Det gor
personalen genom att servera en speciellt anpassad diet och
erbjuda direktkontakt med kockarna. Det finns en tydlig
innehallsforteckning pa all mat som serveras.

— Med vart vuxenstod kan barnen kanna sig trygga att ta

fran mellanmalsbordet till exempel, sager Bodil

Mollstedt.

Genom att uppmuntra kommunikation och forstarka den genom att
anvénda olika sinnen vill personalen stimulera och stédja barnens
sprék, kommunikation och tal under vistelsen pa Agrenska.

— Vi dr noga med att ge barnet tid, invénta svar och ge bekréftelse
pa att vi uppfattat vad barnet beréattar eller vill, sager Bodil
Mollstedt.

Under vistelsens aktiviteter och samlingar anvédnds AKK i form av
tecken som stdd, bilder, fotografier och symboler for att forstarka
det som ségs och ge stod for minnet. Det finns ocksa en rad talande
hjalpmedel och talande bdcker och scheman som konkretiserar och
ger struktur pa dagen.
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For att stimulera fin- och grovmotorik och bidra till att stérka
kroppskannedom &r det mycket musiklekar med rérelse i schemat.
Barnen vistas ofta ute i olika miljoer. De far ocksa mojlighet till
avslappning med muskelrelax och bollmassage.

Sinnena stimuleras pa manga olika satt under dagarnas olika
aktiviteter. Nar dagens schema presenteras far barnen lukta pa
dagens doft till exempel.

Horseln stimuleras genom samlingarnas musik, rytminstrument och
ljudspel eller leksaker. Synen far stimulans i Sinnenas rum eller i
aktiviteter med bild och form och i rorelselek med fallskarm i olika
farger.

Tydliggdra i omgivningen

P& Agrenska ar erfarenheten att barnen mar bra av att ha ett tydligt
schema. Da vet de vilka férvantningar de har pa sig och orkar halla
koncentrationen. For de ska latt ska uppfatta vad som ska handa
anvénds ett schema med bilder.

Under vistelsen ar det manga samlingar och gemensamma
aktiviteter dar var en och kan delta pa sina egna villkor. Barnen
och ungdomarna blir bekraftade och far kanna att de lyckas.
Syftet med alla aktiviteter ar att fa igdng den goda cirkeln dar
barnet kanner sig starkt och far lust vilket foder viljan att prova
nya saker, sager Bodil Mollstedt.

Lanktips

http://logopedeniskolan.blogspot.se
http://www.skoldatatek.se/verktyg/appar
http://www.skolappar.nu (appar kopplat till det Centrala
innehallet i Lgr 11)

http://www.appstod.se (samlingsplats for appar som

stod) http://www.mathforest.com (lag/mellan vilj

niva)

Myndigheten for delaktighet www.mfd.se

hattenforlag.se -teckendockor, bdcker, spel , musik dvd med
tecken

ritadetecken.se -program med tecken, kan laddas ner som app
varsam.se -hjalpmedel och traning

komikapp.se -material och inredning

nyponforlag.se -sprakstimulerande material

abcleksaker.se -fina, roliga och pedagogiska leksaker

Dokumentation nr 529 © Agrenska 2017 28


http://logopedeniskolan.blogspot.se/
http://www.skoldatatek.se/verktyg/appar
http://www.skolappar.nu/
http://www.appstod.se/
http://www.mathforest.com/
http://www.mfd.se/

Glutarsyrauri

lekolar.se -forskola och skolmaterial leksaker, pyssel, hjalpmedel
goteborg.se/eldorado -upplevelsehus, studiebesok, kurser och
utbildningar

Jenny gar i skolan

Jenny borjade i vanlig forskola. Dar anstélldes en resursperson till
henne. Det fungerade bra. N&r Jenny bdrjade forsta klass fick hon
en ny resursperson. Men resurspersonen fick inte forlangt, istéallet
blev det en rad byten av personal under hennes forsta tva ar i
skolan.

— Hon hade sammanlagt sju olika personer som stéd under den
tiden. Det ar verkligen inte bra, eftersom det alltid tar tid innan man
lar k&nna varandra, sdger Robert.

| andra klass gjordes en utvecklingsbedémning pa Jenny. Den
visade att hon hade en utvecklingsstorning, vilket gav henne ratt till
sarskola. Eftersom det var rorigt i skolan for Jenny, bland annat pa
grund av svarigheterna att fa ratt stod till henne bestamde de sig for
att flytta Jenny till sérskolan.

Men de &r besvikna 6ver att ambitionsnivan sankts rejalt for Jenny i
sarskolan. De tycker inte att hon far tillrackligt med utmaningar.

En annan besvikelse &r att det ar fa barn i klassen. Bara sex elever,
men ingen ar i hennes alder och det finns ingen mer flicka.

— Nu &r planen att det ska bli annu farre elever i klassen, da minskar
chansen att hon ska hitta en kamrat som stdmmer med henne, séger
Karin.

Nu gar Jenny i 4:e klass, eftersom hon borjade ett ar senare.
Foraldrarna beskriver att hon har ett otydligt tal som de fortfarande
ovar pa att forbattra. Nu ar deras mal att Jenny ska kunna lara sig
att l&sa och skriva.

— Néar man far ett barn med funktionsnedsattning ar det ofta fokus
pa motoriken i borjan. Att Jenny skulle lara sig ga var viktigt for
0ss, sdger Karin.

— Jag tanker sahdr i backspegeln att jag 6nskar att vi satsat mer pa
kommunikation sa att Jenny skulle kunna ge uttryck for sina tankar
och vad hon drommer om. Vi kan prata om vardagliga saker. Jenny
kan sdga att hon &r glad och ledsen, men inte uttrycka mycket mer.
Men hon kan till exempel inte berétta att hon drommer om att bli
tandlékare.

Karins férhoppning ar att om Jenny Iar sig skriva och ldsa kanske
hon kan uttrycka sina tankar och drémmar.

Dokumentation nr 529 © Agrenska 2017 29



Glutarsyrauri

— Eftersom Jenny ar hypoton, (har lag muskelspanning) gar det
lattare for henne att hitta bokstaverna pa datorn, sager Robert.

| forskolan fick hon laxor, vilket hon dlskade, men pa sarskolan ger
de inga.

— Eftersom det har varit en mysig rutin att sitta i soffan och lasa
laxor har vi fortsatt med det. Vi ger henne l&sléxor, eftersom Jenny
vill ha det, séger Karin.

Syskonrollen

Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver kunskap,
att fa traffa andra och ha nagon som lyssnar pa dem. Det visar
forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi forsoker stotta dem i deras roll i vara syskongrupper,
berattar Marcus Berntsson, pedagog i Agrenskas barnteam.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast ar den

langsta relation vi har i livet. Den ar fylld av gemenskap och
kérlek, men préaglas ocksa av rivalitet, avund och konflikter.
Vad som dominerar kan vara olika och &ven &ndra sig 6ver
tid.

— Vi vill ge redskap i rollen som syskon till en syster eller bror
med funktionsnedséttning, sdger Marcus Berntsson.

Under veckan utgar personalen fran syskonets behov och
fragor, for att de ska fa strategier att hantera sina kanslor och
sin vardag. Programmet som barnteamet pa Agrenska har
format utgar ifran kunskap, kanslor och bemastrande.

Kunskap ges utifran frdgor om diagnosen som syskonen

arbetat fram tillsammans. Kanslor hanteras genom ett dppet

och tillatande klimat, dér alla ska kanna sig bekvama med att
prata fritt.

Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
praglas ocksa av rivalitet, avund och konflikter. Vad som
dominerar kan vara olika och &ven andra sig 6ver tid.

Under vistelsen pa Agrenska vill personalen ge barnen redskap i
rollen som syskon till en syster eller bror med funktionsnedséttning.

Under veckan utgar personalen fran syskonets behov och fragor, for
att de ska fa strategier att hantera sina kanslor och sin vardag.
Programmet som barnteamet p& Agrenska har format utgdr ifran
kunskap, kéanslor och beméstrande. Kunskap ges utifran fragor om
diagnosen som syskonen arbetat fram tillsammans. Kanslor
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hanteras genom ett ppet och tilldtande klimat, dar alla ska kdnna
sig bekvdma med att prata fritt.

Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant
som kan kallas for ”déaliga hemligheter”.

Kénslor och fragor

Att fa ett syskon med funktionsnedséttning vacker manga fragor
och kanslor. Det &r en orolig tid. Den nya situationen paverkar
vardagen 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 Gverskatta barns
kunskap och vad barn forstatt. Barn har mindre majlighet att
paverka sin situation och omgivning pa grund av sin alder och
sociala situation.

Syskonens program

Den forsta dagen p& Agrenska ar det fokus pé syskon vars bror eller
syster har glutarsyrauri typ 1. Syskonen beréttar om sig sjalv eller
sin familj om man vill. Andra dagen borjar man fundera kring
diagnosen och formulera fragor till sjukskoterska eller lakare. Till
dem kan de stalla alla fragor de har. Informationen om diagnosen
utgar alltid fran barnens egna fragor och funderingar.

| de yngre aldrarna racker det ofta att syskonen far ett namn pa
sjukdomen och en kort beskrivning av hur den paverkar deras bror
eller syster. Fran och med nioarsaldern véaxer en mer realistisk syn
pa tillvaron fram. Barnen inser att villkoren ar olika. De borjar se
och forsta konsekvenser av syskonets sjukdom. Fragorna kan
handla om hur det ska ga for deras bror eller syster i skolan och hur
framtiden ser ut.

| aldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld 6ver
att de sjalva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg 6ver
att inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fragor
som de burit pa lange en chans att luftas.

Pa onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatta
samtal kring syskonets egna kanslor. Syskonen traffas i sma
grupper. De kan gora kamratbanan som bestar av dventyrsbanor dar
de far agera tillsammans for att klara 6vningarna.

Att lara k&nna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden
for samtal dér de kan dela hemligheter, kanslor och strategier. Ofta
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ar det forsta gangen de traffar andra som har broder eller systrar
med samma diagnos.

Personalens uppgift i samtalen ar att bekrafta barnens kénslor, inte
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 kanslan. Det osagda kan latt kdnnas som en
klump i magen eller nagon annanstans i kroppen. | familjen &r det
kanske inte alltid sa latt att prata eftersom foraldrarna har sa mycket
att gora med barnet som har funktionsnedséttning och syskonet vill
inte belasta dem.

Beréttelsebok

Under veckan skapar syskonen en berattelsebok om sig sjalv, om
diagnosen och om sina egna strategier, for att hantera andras fragor
om sjukdomen. | boken ritar de bland annat 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 ar bra pa. Vid ringfingret drémmar.
Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

Innehallet i veckan gar ut pa att skapa ett dppet och tillatande
klimat dar det ar okey att prata kanslor och ha drommar. Da kan
aven de bra sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med foraldern

Ett vanligt problem &r att syskonet inte tycker det spelar nagon roll
vad de gor eller hur bra de ar i skolan. Foraldrarna tar det bara for
sjalvklart att de ar duktiga och tar ansvar.

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 sitt barn till ridningen lade till fika
efterat. Tack vare det blev turen som tidigare var ytterligare ett
stressmoment en egen stund tillsammans varje vecka. Det var inte
bara en tid som blev dver, utan deras egen tid, sdger Marcus
Berntsson.

Men det &r inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedsattning. Forskning kring syskonskap visar att barnen
har 6kad mognad jamfort med jamnariga, stark empati,
engagemang, ansvarskansla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen. De har fatt en annan vérdegrund.

L4s mer om Agrenskas syskonarbete p& www.syskonkompetens.se
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Litteraturtips;

Doktorn kunde inte riktigt laga mig, Christina Renlund (Gothia)
Syskonkarlek eller i skuggan av ett syskon, Christina Renlund
(Gothia)

Jenny har en lillebror

Né&r Karin blev gravid igen togs ett moderkakeprov. Karin och
Robert diskuterade fram och tillbaka hur de skulle géra. De tyckte
att det skulle vara valdigt jobbigt med tva barn med GA1.

Véntan pa besked kandes lang. Nér det kom visade det sig att den
vantade bebisen inte bar pa mutationen.

Lillebror Jonas foddes nar Jenny skulle fylla fyra ar.

— Det har varit bra for oss att Jenny fick ett syskon. Hon har
sallskap och stimulans fran lillebror och numera aven draghjalp i
larandet och till och med viss hjalp i vardagen, sédger Karin.

— Som foraldrar kanns det jattebra att ha ett friskt barn, som lar sig
att prata i ratt tid, lar sig ga och vill trana fotboll. Det blir ocksa en
“normalisering” av familjen med ett syskon, s att det inte bara blir
fokus pa funktionsnedséttningen, sager Robert.

De kénner inte riktigt igen bilden att syskon latt hamnar i skuggan
av sitt syskon med funktionsnedsattning.

— Han far verkligen mycket uppmarksamhet, sager Karin.

Eftersom risken for hjarnskador minskar efter sex ars alder har de
rest en hel delsedan Jenny blev sex ar. Nu har de varit i Vietnam,
Australien, Costa Rica och USA ett par ganger.

— Jenny och Jonas &lskar att resa.

— Aven om Jenny har ett funktionshinder ska hon f& leva som andra
barn. Om lillebror klattrar hdgst upp pa klatterstallningen ska Jenny
fa gora det med var hjélp. Ungefar sa har vi tankt.

Munhalsa och munmotorik

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

Det sager 6vertandléakare Joanna Malinowski och logoped Lisa
Bengtsson, som arbetar pa Mun-H-Center i Hovas.
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Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska p& Lilla Amundén
samt pa Odontologen i Goteborg. Det &r ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvard, munhalsa och munmotorik hos barn med
séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett béattre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tvd kompetenscentrum for séllsynta
diagnoser som rér munhélsa, i Umea och i Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska vid familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedséttningar och sjukdomar.

Efter godkannande fran foraldrarna gor en tandléakare och en
logoped en Oversiktlig undersokning och bedémning av barnens
munforhallanden.

Observationerna, tillsammans med information som foréldrarna
lamnat, stalls samman i en databas.

Kunskap om séllsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers
webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen.

Tand- och munvard for barn och ungdomar med sarskilda
behov

Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhalsa kan bevaras.

Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla bor
anvanda fluortandkram. Tandvarden rekommenderar foraldrar att
hjélpa sina barn med tandborstningen och borsta tva ganger om
dagen.

Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden. Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova
ut lampliga hjélpmedel.

Vid arliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att
tandlakaren far kannedom om barnets aktuella hélsa och

medicinering, da det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hal i tanderna, som foljd.
Fluorskéljning och salivstimulerande medel kan i sadana fall vara
till hjélp. Kontroll av bettutveckling, kékleder och kdkmuskulatur
ar ocksa viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll av munhygien,
tandkott och tander. Ett eller tva aterbesok mellan de ordinarie
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bestken rekommenderas for barn med sarskilda behov, da polering
och fluorbehandling av tanderna utfors. Detta ar dessutom ett bra
traningstillfalle for de mer kansliga barnen.

For barn som inte tycker om tandkramssmaker finns sarskilda
tandkramer utan smak. Det finns ocksa tandkramer som inte
skummar sa mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande.

Munhélsa vid glutarsyrauri

Vad har vi sett idag nar det galler mun och tander?

Barnen som undersoktes hade generellt fina friska tander. Nagra
barn hade nedsatt muskelspanning och en viss paverkan pa bettet i
form av Oppet bett och Gverbett.

— Enligt era ifyllda formular forekommer ocksa tandgnissling, sager
Joanna Malinowski.

Att tanka pa for barn med glutarsyrauri

Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom.

Forbered gédrna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel genom att
visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och stolen hen ska sitta i.
(Anvandbara bilder finns pa www.bildstod.se, och www.kom-hit.se)
Tal- och kommunikationstraning ar ofta motiverad. En del barn
behover ocksa at- och svaljtraning hos logoped.

Munmotorik

Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen, som att
prata, ata och kontrollera saliven.

— Varannan person med en séllsynt diagnos har orofacial
dysfunktion, sager logoped Lisa Bengtsson.

Logopedens roll &r att vid behov utreda barnets sug- tugg- och
svaljférmaga, kommunikation och oralmotorik (munmotorik).
Logopeden kan ge rad angaende atsvarigheter, erbjuda tal- och
kommunikationstréaning, samt oralmotorisk tréaning. Syftet med
behandlingen kan vara att, forbattra atlusten eller atférmagan.

— Det &r jattebra med tvarprofessionella samarbeten dér olika
specialister som har med barnet att gora kan samverka for att na
bésta resultat, sdger Lisa Bengtsson.
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Pa hemmaplan kan barnet hitta hjélp for sin oralmotoriska traning
genom habiliteringens team, logopedmottagningar, nutritionsteam
eller i oralmotoriska team dar tandlékare, logoped och
sjukgymnaster med flera samarbetar.

Vad har vi sett idag?

Det &r en stor variation mellan symtomen hos barnen. Nagra har
hypotona muskler, som yttrar sig i att barnet haller munnen 6ppen.
Talsvarigheter, dregling, och en sen talmotorisk utveckling
forekommer ocksa.

— | frageformularen har nagra uppgivit atsvarigheter och bitovanor
(oral habits), séger Lina Bengtsson.

Lag muskeltonus eller muskelstyrka och nedsatt rorlighet kan
paverka flera av munnens funktions som tal, mimik och férméagan
att &ta, suga, tugga och svélja. Den kan ocksa minska férmagan till
salivkontroll.

Forskning har ocksa visat att tal och sprak kan var paverkat vid
glutarsyrauri.

Vid atsvarigheter ar det viktigt att utreda om de beror pa aptit (att
vilja och orka ata), fardighet (att kunna ata) eller sakerhet (att
kunna dta utan att satta i halsen).

— Det finns en rad faktorer som kan paverka aptiten, till exempel
illamaende och krakningar, orkesloshet, smarta men ocksa stress,
oro och radsla. Mediciner kan ocksa paverka aptiten, sager Lisa
Bengtsson.

Nér det géller att kunna &ta handlar det om fardigheter som att
svalja, dricka suga och tugga. Dessa férmagor kan vara paverkade
pa grund av svaga muskler eller svarigheter att styra dem, vilket
kan gora det svart att sonderdela maten. Sakerhet omfattar risken
att satta i halsen, felsvéljning (att maten hamnar i luftvagarna) och
att barnet inte far i sig tillrackligt med naring.

— Om barnet later rossligt nar det ska &ta bor orsaken undersokas,
séger Lisa Bengtsson.

Behandlingen vid étsvarigheter kan vara rent medicinskt och besta
av lakemedel eller kirurgi. Eller att kosten anpassas for att barnet
ska kunna svélja den lattare. Hjalpmedel kan ocksa ha betydelse for
att forbéttra sittstallning till exempel.

Om barnet har svart att sénderdela maten kan tuggtraning ge en
forbéattring.
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— Det &r viktigt att tugga eftersom det underlattar matsmaltningen
och kénslan av méattnad. Dessutom ger det starkare tuggmuskler
och leder till ett mer sékert dtande, sager Lisa Bengtsson.

For barn som far mat genom sond ar det viktigt att fa munmotorisk
stimulans och darmed motverka risken for 6verkanslighet.

— Munnen ar viktig for sinnesupplevelser som smak och doft, séger
Lisa Bengtsson.

Nér barn har bitovanor; oral habits, bor orsaken utredas. En
avvikande kanseluppfattning kan leda till bitovana. Det kan ocksa
vara en fraga om sjélvstimulering. Eller bero pa smarta.

— Ni kan vanda er till oss pa Mun-H-Center for rad och stod, eller
till era lokala oralmotoriska team, habiliteringen eller
nutritionsteam, séger Lisa Bengtsson.

Lé&s mer i boken Uppleva med munnen, som kan bestéllas eller
laddas ner kostnadsfritt fran Mun-H-Centers webbplats.

Jenny idag

Jenny &r elva snart tolv ar. Hon ar en glad och positiv tjej, som rider
tillsammans med Karin en gang i veckan. Hon &r ocksa med i en
gymnastikgrupp for barn med olika funktionsnedséttningar och
simmar en gang i veckan i en simskola for barn med
funktionsnedséttning.

Under aren har hon succesivt borjat dta igen. Nu &ter hon 25
procent mat och resten av naringen far hon via knappen.
Foraldrarnas stora utmaning idag ar hur de ska gora sin blivande
tonaring mer sjélvstandig. Pa det stora hela har hon det bra, tycker
de, men de hade garna 6nskat att hon hade fler kompisar.

— Jenny fragar inte efter ndgra kompisar att vara med. Nar hon
kommer hem efter skolan ar hon ganska néjd om hon far sitta
hemma och pyssla, sager Robert.

— Men vi skulle vilja ha en ledsagare eller jourhavande kompis,
som vi hort att andra har, sdger Karin.

Under hela Jennys liv har foraldrarna fatt uppmaningar om att sétta
realistiska mal. Nu galler det att se vilka resurser Jenny har, for att
ge henne det bésta stod for att bli sjalvstandig.

— Visst kan vi ha realistiska mal, men vi tror att om vi satter malen
hogt, kanske vi nar lite hogre an om man har laga mal fran borjan,
séger Karin.
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— Nu &r malet att hon ska lasa och skriva helt sjalvstandigt. Det ar
inte orimliga mal fér Jenny. Sedan kanske vi inte nar hela véagen,
men l&ngre &n om vi inte haft hoga forvantningar.

En annan tanke &r att Jenny ska pa lager med andra ungdomar.
—Jag skulle inte tycka det vore kul att skicka bort henne en hel
helg, om jag inte visste att det var till en valdigt bra verksamhet.

— Vi tycker om att tillbringa tid dar hela familjen ar tillsammans. Vi
har valt ett liv med familjen, sager Robert.

Visst tar Jennys funktionsnedséattning extra tid och skapar oro,
menar foréldrarna, men egentligen tycker de inte att den ar
besvarlig. Det enda som &r trdkigt, menar foraldrarna, ar att Jonas
inte har ett syskon som han kan dela livet med, som andra syskon
kan. Annars tycker de att Jenny har berikat deras liv.

— Genom Jenny har vi utvecklats som personer. Det viktiga ar att
njuta av livet sa lange man har det fér man vet aldrig nar det
forandras.

Information fran Forsakringskassan

Vardbidrag, tillfallig foraldrapenning och assistansersattning
ar nagra av de stod som Forsakringskassan kan ge till
foraldrar som har barn med funktionsnedsattning. Jenny
Ranfors jurist pd Agrenska Assistans, informerade om det
ekonomiska stod familjerna kan erbjudas.

En enklare vardag

Forsakringskassan minskar kranglet for personer med
funktionsnedséttning och deras anhdriga. Myndigheten har efter
genomfdrda kundundersokningar andrat sitt arbetssétt i grunden for
att anpassa det till den enskildes behov sa att méten skall bli
enklare, tryggare och mer personliga.

e En kontaktperson hos Forsakringskassan. De som har storst
behov av stdd ska erbjudas en kontaktperson med ansvar for att
samordna alla kontakter med forsakringskassan.

e Stod till foraldrar med barn som ar svart sjuka eller har en
funktionsnedséattning. Mojligheten att kunna fa stod fran
forsakringskassan redan pa sjukhuset eller habiliteringen finns
redan pa vissa stallen och det skall nu utokas till att bli tillgangligt i
hela landet.
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e Forenklade och samordnade uppféljningar. For att gora
vardagen mera forutsagbar och tryggare for den som har en
funktionsnedséttning skall forsakringskassan samordna och
forenkla de lagstadgade uppfdljningarna inom olika &renden som
den enskilda har hos forsakringskassan.

e Kortare vantetider pa beslut

e Enegen plan for framtiden for elever som gar pa gymnasiet
och har aktivitetsersattning

e Enklare digital kontakt med Forsakringskassan
De som har barn med funktionsnedséttning kan anséka om
vardbidrag, bilstdd och assistansersattning. Fran och med juli det ar
de blir 19 ar kan funktionsnedsatta ungdomar sjalva ansoka om
handikappersattning 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
inkommit tar handléggaren, helst inom en vecka, kontakt med
sOkanden for att boka tid for utredningssamtal. Handlaggaren
utreder arendet och lagger ett forslag till beslut, och beslut fattas till
sist av en sarskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan &rendet omprovas vid Forsakringskassans
omprévningsenhet. Far man avslag dar kan arendet éverklagas i
Forvaltningsréatten, darefter i Kammarratten och Hogsta
Forvaltningsdomstolen. Dessa avgor dock om prévningstillstand
lamnas eller inte. Detta innebar att Forvaltningsratten kan bli den
slutliga instansen.

Mer info och blanketter for ansokan 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 behova sarskild
vard och tillsyn under minst sex manader. Vard- och
tillsynsbehovet innefattar exempelvis medicinering, hjélp med
kommunikationen, aktivering, traningsprogram och tillsyn for att
avstyra farliga situationer.
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Vardbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Det kan alltsa ges dven om ingen faststalld
diagnos finns. N&r annat samhallsstod finns, exempelvis om barnet
bor hos stodfamilj eller aker pa korttidsverksamhet, paverkas nivan
pa vardbidraget. Om barnet beviljas assistansersattning omprovas
vardbidraget.

Utover vardbidraget — som ar en erséttning for den extra
arbetsinsats funktionsnedsattningen medfor for foraldrarna — kan
familjen ocksa i vissa fall fa ersattning for merkostnader.
Merkostnaderna &r de extra kostnader familjen har till foljd av
barnets funktionsnedséttning, alltsa inte den totala kostnaden for
varje kategori.

Vardbidraget ar skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Bidragstagarna ar skyldiga att anmala
forandrat vardbehov eller om man beviljats annat samhéllsstod.

Assistansersattning

Assistansersattning &r ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de allra svaraste funktionsnedsattningarna rétt till personlig
assistent for att kunna leva ett mer sjalvstandigt liv.

Personlig assistans kan ansokas hos kommunen eller
Forsakringskassan. Kommunen har ansvaret da de grundlaggande
behoven uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att
hjalpbehovet tillgodoses. Forsékringskassan kan bevilja
assistansersattning for personlig assistans nér de grundldggande
behoven 6verstiger 20 timmar per vecka.

En person som beviljats ekonomiskt stdd for personlig
assistans/assistansersattning och som sjalv anstéller sina personliga
assistenter ska anmala detta till VO, Inspektionen for vard och
omsorg.

Detsamma géller personer som anstéller assistenter at sitt
minderariga barn. Blankett for anmélan finns pa I\VOs webbplats:
ivo.se

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.
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Om vardbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig féraldrapenning
inte betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov.

Ersattningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i
vissa fall upp till 16 ar

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sarskilda regler. Tillfallig féraldrapenning
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 stddja sitt barn. Det kan exempelvis ske genom kurser eller
bestksdagar i skolan. Man kan fa tillfallig féraldrapenning for
kontaktdagar fram tills barnet fyller 16 ar.

Bilstod

Bilstdd ar ett bidrag for inkép av bil (genom grundbidrag och
anskaffningsbidrag), eller anpassning av bil. Det gar att ha
fardtjanst och samtidigt soka bilstod.
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— Det finns flera olika stodinsatser i kommunen som kan vara
aktuellt for barn med glutarsyrauri typ 1. De kan gélla LSS,
anhorigstod, skola eller bostadsanpassning. Det sager Johanna
Skoglund som &r socionom pa Agrenska nar hon beréattar om
de olika typerna av stod som erbjuds i kommunen.

Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade, LSS finns
till for att ge goda livsvillkor. Det ar en réttighetslag, med tio olika
insatser. For att omfattas av LSS ska man tillhéra nagon av foljande
tre kategorier:

1. Personer med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand.

2. Personer med betydande och bestadende begavningsméssig
funktionsnedsattning efter hjarnskada i vuxen alder foranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom.

3. Personer med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de &r stora och férorsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsforingen och darmed ett omfattande behov av stdd eller
service.

Det &r inte sjalvklart att barn med glutarsyrauri typ 1 ingar i LSS.
Det vanliga (om man inte har autism eller utvecklingsstérning) ar
att barnet i sa fall ingar i personkrets 3, men det maste forst till en
bedémning.

Foljande stodinsatser fran kommunen kan bli aktuella for personer
inom LSS personkretsar:

Avlosarservice i hemmet

Den har insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
avkoppling och till att utratta &renden utanfér hemmet, sager
Johanna Skoglund.

Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
I6sning vid akuta behov. Behovet bedéms individuellt fran fall till
fall.

— Det ar viktigt att tanka pa att avlGsarservice kan paverka
vardbidraget. Man maste komma ihag att meddela
Forsakringskassan om man far nya insatser beviljade, annars kan
man bli aterbetalningsskyldig, sager Johanna Skoglund.

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

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

Ledsagarservice

Ledsagarservice ar ett personligt stod, for att kunna bestka vanner
delta i fritidsaktiviteter samt vardbesok. Bedomningen om barnet
har ratt till ledsagare utgar fran barnets livssituation, alder och
fritidsintressen bland annat.

Kontaktperson

Kontaktperson é&r ett personligt stod utanfér familjen, som kan félja
med barnet till olika aktiviteter, for att bryta isolering och
underlatta ett sjalvstandigt liv.

Kontaktperson &r en medmanniska, som kan finnas i barnets liv
regelbundet for att prata med och umgas.

Socialtjanstlagen, SoL

De insatser som ges enligt LSS kan ocksa ges enligt
socialtjanstlagen, SoL. Man har alltid ratt att soka en insats och fa
ett skriftligt besked om beslut.

Stddet soks hos Socialsekreterare, LSS handlaggare eller
Bistandshandlaggare.

Det hér galler i skolan

Enligt skollagen har barnen rétt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgardsprogram ska upprattas for hur eleven ska
klara kunskapsmal och vilket stod som kravs. Det ar rektorns
ansvar att eleven far ett atgardsprogram om det behovs.

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

— Rektorn eller forskolechefen ar skyldig att utreda om en elev
behdver sarskilt stod, sager Johanna Skoglund.

Stodatgarder

Stodatgarderna till en elev med funktionsnedsattning kan se olika
ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksa fa en resursperson i skolan. I andra fall

Dokumentation nr 529 © Agrenska 2017

43



Glutarsyrauri

gors en omorganisation sa att eleven undervisas i en mindre grupp.
Aven anpassning av lokal eller laromedel kan raknas som stod.
Skolan har skyldighet att ta hansyn till elevers olika behov, samt ge
stod och stimulans sa att elever utvecklas sa langt som mojligt.

Sarskolan
Sarskolan ar en egen skolform som finns till for personer med

utvecklingsstorning. Den &r obligatorisk pa nio ar, precis som
grundskolan, men har egna laroplaner som ger eleven méjlighet till
ytterligare ett lasar om kunskapsmalen inte uppnatts efter nio ar.
Sarskolan indelas i grundsarskola och traningsskola. Innan eleven
antas till sérskolan gors en utredning for en pedagogisk,
psykologisk, medicinsk och social bedémning. Beslutet att anta
eleven fattas av den ansvariga politiska namnden i kommunen.

— Att ga i sarskola behover inte innebara att eleven gar i en annan
skola. Det finns sarskoleklasser i grundskolan. Enskilda individer
kan ocksa ga integrerade i en grundskoleklass,

séger Johanna Skoglund.

Tips infor moten med skolan

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

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 atgarderna.

— En forlosande fraga som kan leda till kreativitet och ett
gemensamt engagemang ar Hur gor vi da?”. Sarskilt bra fungerar
en sadan 6ppen fraga om forhandlingarna mellan parterna gar trogt.
Att fa till ett gott samarbete och god samverkan kring barnet ar
allas ansvar, sager Johanna Skoglund.

Vart vander vi 0ss?

Om familjen ar missnéjd med nagot beslut som beror barnet i
skolan vénder man sig i forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Ndsta instans dr ansvarig tjansteman eller ndmnd i
kommunen. Man kan &ven vanda sig till Skolverket
www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se
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Bostadsanpassning

Vid ansékan om bostadsanpassning galler att atgarderna ska vara
“nodvéndiga for att bostaden skall vara dndamalsenlig”

Ansdkan gors hos kommunen

Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, lakare eller annan
sakkunnig. Beslutet gar att éverklaga. Mer information om hur man
gar till vaga finns pa www.bostadscenter.se.

Fonder

Fonder kan stkas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus kan man fa hjalp med
att hitta fonder. De finns ocksa i bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Lénsstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: www.stiftelser.Ist.se/StiftWWeb/SSearch.aspx. Vissa
foretag hjalper ocksa till att hitta ratt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbsidor

www.agrenska.se — Agrenska
www.agrenska.se/syskonkompetens

www.fk.se - Forsakringskassan

www.1177.se — Sjukvardsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket
http://www.barncancerfonden.se/elevers-ratt/
www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.mfd.se — Myndigheten for delaktighet
www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.mun-h-center.se — Mun-H-center
Www.notisum.se — Lagar pa natet

www.nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser
www.lul.se/infoteket

for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det &r en nationell resurs
for alla som soker information om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar &r i stor utstrackning ocksa okénda
sjukdomar. Behovet av kunskap &r darfor stort.
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Informationscentrum gor kontinuerligt uppdateringar av
kunskapsléget tillsammans med ledande specialister och
handikapporganisationer och patientféreningar.

| databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya
tillkommer hela tiden. Via webbadressen
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs
en informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat
dess forekomst, behandling och forskning. Den som behéver flera
broschyrer, for att till exempel dela ut till forskole- eller
skolpersonal kan bestalla det kostnadsfritt via ett mail till
ovanligadiagnoser@gu.se

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet sallsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrattat Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser, NFSD.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012
arbetet i enlighet med uppdraget.

NFSDs uppgift ar att:

bidra till 6kad samordning och koordinering av héalso- och
sjukvardens resurser for personer med sallsynta sjukdomar liksom
Okad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.

bidra till spridning av kunskap och information till alla delar av
halso- och sjukvarden och till andra berérda samhallsinstanser samt
till patienter och anhdriga

bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter mellan de
aktorer som bedriver verksamhet pa omradet

identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra l&nder och internationella organisationer.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
sdttning, deras familjer samt professionella som de moter.

Mer om NFSD verksamhet kan du lasa pa www.nfsd.se
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GLUTARSYRAURI, TYP 1

En sammanfattning av dokumentation nr 529

Glutarsyrauri typ 1 &r en medfodd arftlig amnesomsattningssjukdom, som paverkar formagan att
bryta ner protein i kosten. Utan tidig diagnos och behandling dr symtomen onormalt stort
huvudomfang, minskad muskelspanning, krakningar, 6kad surhet av blodet och ofrivilliga
kroppsrorelser.

| Sverige upptacks oftast barn med glutarsyrauri typ 1 genom nyfdddhetsscreening for medfodda
amnesomsattningssjukdomar (PKU-testet) sedan 2010. Under 2015 fick tre barn i Sverige
diagnosen glutarsyrauri typ 1.

Trots tidig upptackt genom PKU-testet och kostbehandling kan barnet behdva kontinuerlig
kontakt med olika specialister for att forhindra akuta &mnesomsattningskriser, lindra symtom och
skador som uppstatt och kompensera for funktionsnedsattningar.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser
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