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Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta diagnoser och en unik métesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amunddn séder om Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser,
utbildningar och konferenser. Agrenska driver ocks&
Informationscentrum for séllsynta halsotillstand som ansvarar
for att ta fram och kvalitetssékra informationstexter till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta hélsotillstand
och sprida information om dessa.

Varje ar arrangerar Agrenska séaval familjevistelser som
vistelser for vuxna med sallsynta halsotillstand. Under
vistelsen far foraldrar, barn och vuxna med diagnosen och
eventuella syskon ny kunskap, majlighet att utbyta
erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Programmet innehaller forelasningar och diskussioner om
aktuella medicinska rén, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt det stod samhaéllet kan erbjuda.

Barnens program ar anpassat efter barnens forutsattningar,
mojligheter och behov.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband
med familjevistelsen och &r skriven av Sara Lesslie, redaktor
vid Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for
allmanheten har varje forelasare faktagranskat texten. For att
illustrera hur det kan vara att leva i en familj med ett barn som
har dystrofia myotonika berattar en deltagande familj om sina
erfarenheter.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
dar de kan laddas ner som pdf: agrenska.se


https://www.agrenska.se/om-oss/verksamheter/nationellt/kunskapsstod/dokumentationer---att-leva-med-ett-sallsynt-halsotillstand/
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— Dystrofia myotonika ar en fortskridande, arftlig,
neuromuskular sjukdom som orsakas av férandringar i
genen DMPK. Genen har betydelse for manga olika
organ i kroppen. Det sager Christopher Lindberg som
ar overlakare pa Klinisk genetik vid Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg.

Varje individ har arvt halften av arvsmassan av sin mamma och
héalften av sin pappa. Generna ar ungefar 25 000 till antalet och
finns i cellkarnan i kroppens alla celler i form av DNA-spiraler.
Spiralerna formar 46 kromosomer som i sin tur bildar

23 kromosompar. Det sista kromosomparet ar
kénskromosomerna, som hos kvinnor bestar av tva X-
kromosomer och hos méan av en X- och en Y-kromosom.

Basparen, som DNA-spiralerna bestar av, kopplar ihop sig i
olika sekvenser. Varje baspar utgors av fyra nukleotider som
forkortas A, T, C eller G. De ar genernas byggstenar och
ordningen pa dessa ar viktig for genens funktion. Den del av
DNA som direkt utgér mallar for proteiner kallas for exoner och
de delar som inte kodar for nagot protein kallas for introner.

— Vi har ungefar tre miljarder baspar, men det ar bara en
procent avdem som ar kodande exon. Mallarna fungerar som
bruksanvisningar for alla proteiner i kroppen. Det ar exempelvis
proteiner som avgor hur kroppens celler fungerar och hur vi ser
ut, sager Christopher Lindberg.

Alla méanniskor bar pa forandringar, varianter, i arvsmassan. De
flesta kanner vi inte till eftersom de varken ger upphov till
symtom eller sjukdomar. En mutation i en gen innebér att
basparen har andrats, vilket kan paverka bildandet av proteinet
for den aktuella genen. Om det bildas ett felaktigt protein kan
olika symtom uppsta. Vilka symtom som uppstar beror pa vilket
eller vilka proteiner som ar paverkade.

Orsak till dystrofia myotonika

Dystrofia myotonika (DM) férekommer i tva olika typer som
klassas som olika sjukdomar. Den forsta, DM typ 1, kallas
ocksa for Steinerts sjukdom och upptéacktes ar 1909. Den andra
ar DM typ 2 och beskrevs forst omkring ar 2000.
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— Det ar tva helt olika sjukdomar som har olika genetisk orsak,
men delvis liknande symtom, sager Christopher Lindberg.

DM1 orsakas av en mutation i genen DMPK som finns pa den
ldnga armen av kromosom 19. DM2 orsakas av en likartad
mutation i genen CNBP som sitter pa den langa armen av
kromosom 3.

Den har dokumentationen kommer fortséattningsvis att handla
om dystrofia myotonika typ 1 (DM1).

En specifik DNA-sekvens (CTG) i slutet av genen DMPK &r hos
friska personer upprepad mellan 5 och 34 ganger. Vid DM1 ar
antalet kopior av CTG-sekvensen fler — sa kallad expansion.
Detta gor omradet instabilt, vilket innebar att ytterligare
pabyggnad av kopior kan ske nar genen arvs av nasta
generation.

— Det ar darfor vanligt att barn som arver det forandrade anlaget
far sjukdomen i en nagot svarare form an sin féralder och att
symtomen upptrader vid yngre alder. Detta kallas anticipation.
Ju fler kopior som tillkommer, desto storre risk for allvarligare
sjukdom och tidigare symtom, sager Christopher Lindberg.

Personer som har farre an 50 kopior ar friska, men vid ett
kopieantal pa 35—-49 finns risk att mutationen vaxer. De olika
formerna av DM1 ar en Klinisk klassifikation som beror pa nar
symtomen uppstar.

Hos personer med lindriga symtom som upptrader i vuxen alder
ar antalet kopior av sekvensen vanligen 50-100. Nar symtomen
uppstar i tonaren brukar man tala om en juvenil form med
allvarligare symtom an hos vuxna.

100-200 kopior medfor tidigare debutalder och fler symtom, till
exempel muskelsvaghet. D& brukar man tala om en
barndomsform.

Vid den svaraste formen, den kongentiala (aven kallad
medfédda), har symtom uppstatt redan vid fédseln. Da har
personen i de flesta fall fler an 1 000 CTG-kopior.

— Antalet kopior speglar alltsa sjukdomsbilden, men det gar inte
att bestamma exakt svarighetsgrad eller forutse exakta symtom
genom att titta pa antalet kopior. Det finns andra faktorer som
ocksa paverkar, sager Christopher Lindberg.
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Mutationen i DMPK innebér att det bildas en onormalt stor
ansamling av RNA i cellkarnan. RNA verkar normalt som en
budbarare fran DNA nar protein ska bildas. Mangden RNA stor
funktionen hos flera andra gener och darmed tillverkningen av
manga olika proteiner. Detta innebar att flera olika organ
paverkas.

Arftlighet

Bade dystrofia myotonika typ 1 och typ 2 arvs autosomalt
dominant. Det innebar att om den ena foréldern har ett normalt
och ett forandrat anlag ar sannolikheten att det sjuka anlaget
fors vidare till barnet 50 procent vid varje graviditet. De barn
som inte har fatt den muterade genen far inte sjukdomen och
for den inte heller vidare.

— Har nagon i familjen dystrofia myotonika har resten av
familjen ratt till genetisk vagledning. D& ges information om
sjukdomen och hur den arvs, sager Christopher Lindberg.

Genetisk vagledning

Vid konstaterad DM1 erbjuds familjen genetisk vagledning vid
avdelningen for Klinisk genetik p& nagon av landets sex
universitetssjukhus. Det finns anledning att ta reda pa vilka i
slakten som ar anlagsbérare.

— Eftersom det finns risk for hjartsymtom ar det viktigt att fa
diagnosen faststélld och ga pa regelbundna kontroller.

Barn som har symtom och har féraldrar som ar konstaterade
anlagsbarare erbjuds fran 10 ars alder arsvisa kontroller och
genetisk testning.

Fosterdiagnostik

For foraldrar med konstaterad DM1 finns det mojlighet till
fosterdiagnostik. Metoden forutsatter att den genetiska
forandringen ar kand, alltsa att man genom provtagning har
faststallt vilken typ av mutation som finns i familjen.
Fosterdiagnostiken innebar att ett blivande foraldrapar kan fa
veta om fostret bar pa anlaget och kommer fa DM1. Detta sker
genom ett moderkaksprov i vecka 10-12, eller ett
fostervattenprov i vecka 12-16.

— Eftersom det finns en viss missfallsrisk ska man inte
genomfora fosterdiagnostik om man inte 6vervager att avbryta
graviditeten om fostret skulle visa sig ha arvt anlaget for DM1.
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Analysen kan inte ge besked om barnets forvantade kliniska
svarighetsgrad, sager Christopher Lindberg.

Preimplantatorisk genetisk testning (PGT) ar en metod med
provrorsbefruktning (IVF) dar en genetisk analys gors av
embryona. Darefter aterinfors ett embryo som inte bar pa
mutationen, det vill sdga ett barn som inte far DM1, i kvinnans
livmoder. | Sverige genomfors PGT pa Sahlgrenska och
Karolinska universitetssjukhusen. Férdelen med metoden ar att
det aterinforda embryot till 99 procents sakerhet inte bar pa den
sjukdomsorsakande genen. Nackdelen ar att metoden ar
tidskravande — fran remiss till paborjad process tar det ofta
uppemot ett ar. Endast omkring en tredjedel till en fjardedel av
varje insattning leder till ett barn.

— Kvinnan maste vara under 40 ar eftersom fertiliteten darefter
minskar. Varje par far minst tre forsok med hormonstimulering
och aggplockning, sager Christopher Lindberg.

Fragor till Christopher Lindhery

© Agrenska 2023, nr 676

Kan foraldrar ha fler repetitioner an sina barn?
— Det ar mojligt, men valdigt ovanligt. Som regel blir det samma
antal eller fler repetitioner hos barnet.

Vi har blivit nekade att fa komma till Klinisk genetik, hur
g6r man da?

— Det gar att skicka en egenremiss till Klinisk genetik. Barn med
symtom ska alltid testas genetiskt. Nar det galler barn som ar
helt symtomfria erbjuder vi testning nar barnet ar 18 ar. Vid
DM1 ar rekommendationen att barn understks med EKG
arligen fran 10 ars alder.

Vi har aldrig fatt veta hur manga repetitioner vart barn har,
andra vet helt exakt. Hur kommer det sig att det ar olika?
— Det beror pa vilken genetisk metod man har valt att anvanda
vid testning. ldag gér man oftast en rakning pa sjalva DNA-
strangen. Da kan man bara konstatera fram till ett par hundra
repetitioner. Antalet repetitioner andrar inte behandling eller
prognos. Den kliniska bilden ar det viktigaste.
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Hur beddms vilken form av DM1 barnet har?
— Det ar en klinisk klassifikation som beror pa nar symtomen
uppstar.

Far man svarare symtom om sjukdomen debuterar som
barn?

— Ja, ju tidigare debut desto svarare symtom eftersom
sjukdomen ar fortskridande.

© Agrenska 2023, nr 676

— Dystrofia myotonika ar en langsamt fortskridande
multisystemsjukdom. Det innebar att symtom kan
uppkomma fran flera olika organ i kroppen. Det séager
Anne-Berit Ekstrom som ar barnneurolog vid
Neuromuskulara teamet pa Drottning Silvias
barnsjukhus i Goteborg.

Dystrofia myotonika paverkar muskulaturen, men aven andra
organ och funktioner sdsom hjarta, 6gon, mag- och
tarmfunktion, andning, kognition och beteende. Symtom och
svarighetsgrad varierar stort mellan olika personer.

— Svaérighetsgraden beror pa vid vilken alder symtomen
debuterar och vilka dessa ar. Andra faktorer, som mutationens
storlek, &ar ocksa av betydelse. Sjukdomen ar langsamt
fortskridande, vilket innebéar att symtomen blir svarare med
tiden, sager Anne-Berit Ekstrom.

Anne-Berit Ekstrom betonar att storleken pa mutationen inte
kan forutsaga varken vilken sjukdomsform individen har eller
hur sjukdomsforloppet kommer att bli. De stérsta mutationerna
finns dock vid den medfédda formen. Dystrofia myotonika typ 1
ar den vanligaste arftliga neuromuskuléra sjukdomen hos
vuxna. Det finns drygt 1 000 personer med DM1 i Sverige.
Dystrofia myotonika typ 2 ar mer ovanlig.

Historik

Forskare tror att den egyptiske faraon Eknaton, som levde
1300 ar fore Kristus, hade dystrofia myotonika. En annan kand
historisk person som ségs ha haft sjukdomen ar konstnaren
Claude Monet (1840-1926).
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Sjukdomen beskrevs ar 1909 av den tyske invartesmedicinaren
HGW Steinert och den engelske barnneurologen FE Batten. Pa
1960-talet upptacktes den kongenitala formen och forst 1991
kartlades formen dar symtomen debuterar i barndomen.
Ungefar samtidigt upptéacktes den genetiska férandring som
orsakar sjukdomen.

Sjukdomen debuterar vid olika aldrar

En studie fran Vastra Gotaland med 57 personer som
diagnostiserats med dystrofia myotonika visar att for 44 av
dessa var sjukdomen inte tidigare kand i familjen. For varje
generation som drabbas okar storleken pa den genetiska
forandringen. Det leder till att for varje generation debuterar
sjukdomen tidigare och barnen far en allvarligare sjukdomsform
an sin foralder.

— Studien som vi genomférde visade att ett vanligt scenario ar
att foraldern far sin diagnos forst efter att barnets diagnos
stallts, sager Anne-Berit Ekstrom.

Om barnet arver sjukdomen av sin mamma blir sjukdomsbilden
oftast svarare an om barnet arver den av pappan.

Kongenital form

Vid den sa kallade kongenitala formen av DM1 finns symtomen
alltid vid fodseln, och de kan ocksa upptrada redan under
fosterstadiet. Den kallas darfor ofta "den medfodda formen”,
aven om alla former av sjukdomen ar medfédda. Symtom under
fosterstadiet kan vara for mycket fostervatten och/eller
minskade fosterrorelser.

Efter foddseln har barnet ofta uttalad hypotonus (muskelsvaghet)
andningsbesvar och svart att suga. Svag ansiktsmuskulatur och
felstallningar i lederna, exempelvis klumpfot &r andra tidiga
symtom. Den kongenitala formen delas in i en lindrig och en
svar variant.

— Den svara formen innebar ett livshotande tillstand vid fodseln
eftersom barnet inte kan andas pa egen hand. Forr kunde detta
resultera i att barnet dog, men idag overlever de flesta barn
med den svara formen, sager Anne-Berit Ekstrom.

Ansiktssvagheten medfor att barnen ofta har triangelformad

mun som gor att de har svart att sluta lapparna. Det &r ocksa
vanligt med ptos, det vill saga hangande dgonlock. Risken for

10



© Agrenska 2023, nr 676

Dystrofia myotonika

vissa former av hjartfel ar ocksa forhojd hos barn med
kongenital DM1.

Barndomsform

Hos barn med barndomsformen av DM1 debuterar symtomen
vid ett till tio ars alder. Graviditeten och nyféddhetsperioden ar
normal. Under smabarnsaren kan symtom komma smygande,
exempelvis i form av tal- och inlarningssvarigheter samt
buksmartor. Barnen kan ocksa ha en viss muskelsvaghet, men
muskelsymtomen &r ofta diskreta.

— Den har formen av DM1 ar sannolikt underdiagnostiserad
eftersom de diffusa symtomen kan gdra den svar att upptacka,
sager Anne-Berit Ekstrom.

Vuxenform

Den klassiska vuxenformen kan debutera i tidiga vuxenar.
Muskelsvaghet och myotoni (langsam avslappning efter en
muskelsammandragning) ar oftast de tidigaste tecknen. Senare
foljer kronisk trotthet, tilltagande muskelsvaghet, gra starr
(katarakt) och hjartpaverkan.

— Ungdomar med juvenil form, vars sjukdom debuterar nar de
ar mellan 10 och 18 ar har liknande symtom som vid
vuxenformen, men sjukdomen far oftast ett allvarligare forlopp,
sager Anne- Berit Ekstrom.

Den lindrigare milda vuxenformen debuterar forst i ovre
medelaldern, ofta med gra starr som debutsymtom. Med tiden
tillkommer en viss muskelsvaghet och myotoni.

Symtom

Vanliga symtom hos personer med DM1 &r kontrakturer
(ledfelstallningar) och dagtrétthet, liksom problem med synen
och mag- och tarmfunktionen. Variationen &r stor och en del
personer med DM1, framférallt de med barndomsformen, kan
ha normal muskelstyrka. Efter hand som sjukdomen fortskrider
kan de motoriska svarigheterna, muskelsvagheten och
ledkontrakturerna tillta.

— Ett forsta tecken pa detta kan vara att munmotoriken
paverkas, vilket kan medfora att talet blir mer otydligt, sager
Anne-Berit Ekstrom.

11
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Personer med DM1 har en varierande grad av intellektuell
funktionsnedsattning (IF) och neuropsykiatriska
funktionsnedsattningar (npf) férekommer.

— Ofta ar det detta som komplicerar vardagen snarare an de
motoriska svarigheterna, sager Anne-Berit Ekstrom.

Muskelfunktion

Utvecklingen av muskelfunktionen hos barn med den medfédda
formen har ett karakteristiskt forlopp. | nyféddhetsperioden &ar
muskelslappheten pataglig, men den motoriska funktionen
forbattras successivt och de allra flesta barn lar sig att ga och
springa om an senare an sina jamnariga. Den motoriska
formagan nar sedan en platafas varefter den successivt
forsamras. Barnen far efterhand liknande svarigheter som
vuxna individer med DM1.

De flesta barn med DM1 har en nedsatt muskelstyrka.
Framforallt finns en svaghet i fotternas dorsalreflex, det vill sdga
formagan att lyfta fotterna, vilket paverkar gangférmagan.
Antalet kontrakturer 6kar nar barnen blir &ldre och kan gora att
fotterna blir stramare.

Formagan att anvanda sina muskler i vardagen ar ocksa
paverkad. Den paverkas av muskelstyrkan, men ocksa av att
personer med sjukdomen har svart att koordinera sina rorelser.
De flesta har inga problem med att ga, sta och ga i trappor, men
har svarare att hoppa, sta pa halarna och lyfta pa huvudet.
Myotoni, muskelstelhet, utvecklas senare. Den marks forst i
handerna, sedan i fétterna och tungan.

— Det ar viktigt att anvanda musklerna i perioden av god
muskelfunktion. Det férdrojer den fortskridande
muskelsvagheten, sager Anne-Berit Ekstrom.

Hos personer med DML1 tilltar muskelsvagheten i vuxen alder,
vilket leder till ett omfattande hjalpbehov.

— Det ar ocksa viktigt att optimera andningsfunktionen, bland
annat genom att forhindra aspiration, det vill sdga att maten
hamnar i luftvdgarna, sager Anne-Berit Ekstrom.

Mag- och tarmsystemet

Mag- och tarmproblem &r vanliga. Manga med DM1 har gaser,
diarré och forstoppning, vilket kan ge svara buksmartor. Hos
vuxna finns flera fall av tarmvred beskrivna. Andtarmens

12



© Agrenska 2023, nr 676

Dystrofia myotonika

slutarmuskel kan vara paverkad, vilket leder till att en del barn
far problem med lackage. Svarigheterna dkar om det samtidigt
finns problem med forstoppning eller diarré.

— Vid mag-tarmproblem kan bade medicinering och kontakt
med dietist vara nddvéandigt. Matens konsistens kan behéva
anpassas for att undvika felsvaljning. Barn kan ha svart att fa i
sig tillrackligt med néring och behéva sond, detta galler
framforallt i nyféddhetsperioden, sager Anne-Berit Ekstrom.

Urinvagarna kan ocksa vara paverkade, vilket resulterar i
svarigheter att halla tatt. Problemen kan ytterligare forvarras om
det samtidigt forekommer férstoppning.

— Den glatta muskulaturen for fédan vidare genom hela
tarmpaketet. Detta sker automatiskt. Vid dystrofia myotonika ar
den har automatiken ofta paverkad vilket kan paverka manga
delar av mag-tarmsystemet, sager Anne-Berit Ekstrom.

Hjarta

Det kan forekomma hjartfel i nyfoddhetsaldern. Dessa behdver
sdllan behandlas, men ibland kréavs medicinering och i sallsynta
fall hjartkirurgi. Framfor allt fran de tidiga tonaren kan det
forekomma rytmrubbningar som ar anstrangningsutlsta eller
nattliga. Det ar darfor viktigt att regelbundet understka hjartat.
Plotslig dod forekommer i vuxen alder, sannolikt utlost av
hjartrytmrubbning. Detta kan till viss del forebyggas med
pacemaker.

— Fran tio ars alder ar det viktigt att barnen gar pa regelbundna
hjartkontroller, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Hormonpaverkan

Det ar vanligt att testiklarna inte har vandrat ner i pungen for
pojkar med kongenital DM1. Aven tillvaxthamning forekommer
och for tidig pubertet.

| vuxen alder kan man utveckla en underfunktion av
skoldkaorteln (hypotyreos).

Ogon

Ogonproblemen vid dystrofia myotonika forandras over tid. Gra
starr ar vanligt hos vuxna och kan upptrada redan i 20-25 ars
aldern. Ofta behandlas gra starr med operation. Hos barn och
ungdomar med den kongenitala formen eller barndomsformen
ar daremot gra starr ovanligt. Istallet ar det vanligt med
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synnedsattning vilket kan bero pa en kombination av avvikelser
| det centrala nervsystemet och fokala férandringar i 6gat. Hos
barn och ungdomar med DM1 &r det ocksa vanligt med
hangande dgonlock (ptos).

For att forhindra uppkomsten av synskador bor
paverkningsbara tillstand, sdsom langsynthet och astigmatism
(vanlig typ av brytningsfel), korrigeras sa tidigt som mojligt hos
barn med DM1. Det kan minska graden av paverkan pa synen.
— Alla barn och ungdomar bor darfor undersokas tidigt och
sedan fdljas regelbundet av 6gonlékare eller optiker, sager
Anne-Berit Ekstrom.

Forandringar i centrala nervsystemet

Tidigare har dystrofia myotonika betraktats som en
neuromuskular sjukdom, men Anne-Berit Ekstrom beréattar att
man idag ar éverens om att det ar en sjukdom som i huvudsak
paverkar hjarnan snarare an musklerna. Vid rontgen-
undersokningar av hjarnan har man sett att halrummen i
hjarnan (ventriklarna) kan vara férstorade hos personer med
den kongenitala formen av DM1. Hjarnbalken och
hjarnstammen kan vara férminskade och det kan aven
forekomma forandringar i lillhjarnan.

— Vid magnetkameraundersokning av hjarnan hos individer med
framforallt den medfédda formen av DM1 ser man ocksa ofta en
paverkan pa hjarnans vita substans (myelin), som ar hjarnans
ledningssystem, sager Anne-Berit Ekstrom.

Ett valkant symtom hos personer med DM1 &r ocksa en uttalad
dagtrotthet.

— Den kan bero pa manga olika saker. Det ar inte bara en
muskular trotthet, utan den karakteriseras av nagot som vi
kallar fatigue. Det &ar en trétthetskdnsla som man kan likna vid
hur man kanner sig efter en influensa, att man ar tomd pa sina
krafter, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Neuropsykiatriska tillstand

Omkring hélften av alla barn och ungdomar med dystrofia
myotonika har autism. Aven andra neuropsykiatriska tillstand
forekommer, sasom adhd och kroniska tics inklusive Tourettes
syndrom.
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Neuropsykiatriska funktionsnedsattningar beror pa biologiska
faktorer och symtomen har uppkommit pa grund av att hjarnans
utveckling paverkats. De orsakas alltsa inte av en problematisk
uppvéaxtmiljo, daremot kan svarigheterna forvarras i en miljo
som inte ar gynnsam.

— Vardagslivet for barn och ungdomar med DM1 péaverkas forst
och framst av de kognitiva och neuropsykiatriska svarigheterna,
sager Anne-Berit Ekstrom.

Uppféljning

Forutom paverkan pa hjarnans funktioner paverkas
funktionsnivan ytterligare av den minskade muskelstyrkan, den
nedsatta motoriska funktionen, samt av andra fysiska symtom.
— Eftersom personer med DM1 har en komplex symtombild med
paverkan pa manga olika organ behdovs en tidig kartlaggning
och det ar viktigt med strukturerad uppféljning. Innan skolstart
bor barnen genomga en utredning for intellektuell
funktionsnedsattning for att f& basta mojliga anpassningar i
skolan. F6r manga barn ar anpassad grundskola ett bra
alternativ till vanlig grundskola, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Sedan 1 april 2023 finns det nationell htgspecialiserad vard
(NHV) for neuromuskuléra sjukdomar. Foér barn och ungdomar
finns ett center i Goteborg och ett i Stockholm. Det finns ett
nationellt kvalitetsregister for neuromuskuléra sjukdomar. Syftet
med registret ar bland annat att férbattra omhéndertagandet av
personer med DM1. Las mer p& Svenska neuroregister.
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o - - [T
Fragor till Anne-Berit Ekstrom

Erbjuds genterapi vid DM1 nagonstans i varlden?

— Det pagar mycket forskning om genterapi for dystrofia
myotonika. De nya lakemedlen kommer i forsta hand framst
bromsa sjukdomens férlopp. Samtliga studier ar dock i ett tidigt
stadie och det finns &nnu ingen tillganglig behandling.

Hur kan vi fa hjalp med anpassningar i forskolan?

— Vi brukar uppmuntra till att ta hjalp av habiliteringen. Om ni
inte far gehor for att det behdvs anpassningar hos ledningen pa
forskolan brukar jag rekommendera att ga ett steg dver rektor.
Blir symtomen alltid varre med aldern?

— Vad vi vet om sjukdomen &r att den ar fortskridande. For att
vara kvar langre pa platafasen ar det viktigt att halla igadng olika
funktioner genom tréaning. Munmotoriken brukar vara det som
forsdmras forst.

Vi som arbetar i hogstadiet kan kdnna att det ar svart att
bilda sig en uppfattning om barnets kognitiva formaga. Vad
rekommenderar du att vi gor?

— Det ar viktigt att kartlagga vad det ar som paverkar barnets
formaga. Det kan vara trotthet, barnet kan ha exekutiva
svarigheter eller inlarningssvarigheter eller en kombination av
allt. De barn med barndomsvarianten som inte har en
intellektuell funktionsnedsattning kan anda ha en nedsatt
adaptiv formaga. Det ar ocksa vanligt med dyskalkyli och
dyslexi hos de barn som inte har en intellektuell
funktionsnedsattning. Gapet till jamnariga blir ocksa storre och
storre ju aldre barnet blir. Vi rekommenderar att man gér om
den kognitiva utredningen infér vuxenlivet. Syftet med
utredningen ar att fa ratt stod och hjalp fran samhallet.
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Viggo har dystrofia myotonika

© Agrenska 2023, nr 676

Viggo, 14 ar, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Malin, pappa Robin, storebror Albin, 16 ar, och
lillasyster Alva, 8 ar.

Diagnosen dystrofia myotonika var fram tills for lite drygt tva ar
sedan helt okand for familjen. For Viggo borjade symtom visa
sig nar han var i sexars aldern. Mest patagligt var trottheten.

— Han kunde sova redan vid fyra pa eftermiddagen och gick inte
att vacka. Det togs en mangd prover pa Viggo, men de visade
inte ndgot avvikande. Till slut trodde jag att det var vi som var
knappa. Sa vi vande oss vid Viggos trotthet, sdiger mamma
Malin.

Pappa Robin var den i familjen som forst fick diagnosen
faststalld. P& bara ett par ar hade han tappat 75 procent av
muskelstyrkan i handerna och armarna. Efter mer an ett ars
bollande fram och tillbaka i vardapparaten togs muskelprover
och en remiss skickades till en specialist i Uppsala. Robin fick
diagnosen dystrofia myotonika. Idag har Robin bara styrka kvar
i tumgreppet. Han lider ocksa av trotthet och har
minnessvarigheter.

— Det klickade till nar de berattade att sjukdomen ar arftlig. D&
kande jag direkt att Viggo har det och sakert Albin ocksa, sager
Malin.

Framfor allt Viggo, men aven Albin, hade haft diffusa symtom
som trotthet, men ocks& adhd-symtom och inlarnings-
svarigheter under manga ar.

— Jag ringde killarnas lakare och berattade om Robins diagnos.
Vi tog prover pa Viggo och en manad senare kom beskedet.
Det var jobbigt, men vi var ganska forberedda pa att Viggo
ocksa hade DML1.

Efter Viggos besked togs prover aven pa Albin och Alva. Alva
var frisk, men Albin hade ocksa DML.

— Pa fyra manader fick vi besked om att tva tredjedelar av
familjen har dystrofia myotonika. Hela var varld rasade, sager
Malin.

17



Dystrofia myotonika

Arhetsterapi och fysioterapi

© Agrenska 2023, nr 676

— Muskelsvagheten hos de yngsta barnen med DM1
beror ofta pa en omogen muskulatur. Muskulaturen
kan utvecklas och bli battre och barnen nar motoriska
milstolpar &ven om det tar lite langre tid. Det sager
Marie Gudmundsson som ar fysioterapeut och som
forelaste tillsammans med Ulrika Edofsson,
specialistarbetsterapeut. Bada arbetar pa Neurologisk
utredningsmottagning barn vid Drottning Silvias
barnsjukhus.

Expertteamet for barn och ungdomar med neuromuskulara
sjukdomar bildades i borjan av 1990-talet. Uppgiften var da att
folja pojkar med Duchennes muskeldystrofi. Verksamheten har
senare utvecklats och numera foljs &ven personer med andra
diagnoser. Teamet, som bestar av barnneurolog, fysioterapeut,
arbetsterapeut och dietist, fungerar bland annat som en resurs
for de lokala habiliteringarna. Systematiska uppféljningar av
barnen gors en gang per ar eller vartannat ar.
Undersokningarna syftar bland annat till att identifiera ratt
tidpunkt for insatser.

— Vi vill félja sjukdomens férlopp, ligga steget fore och kunna
fanga in det ratta tillfallet for insatser. Vi tittar ocksa pa olika
typer av hjalpmedel som kan behdovas for att klara av det
vardagliga livet, sdger Marie Gudmundsson.

Muskelsvaghet hos barn med DM1

Aren 1999-2013 gjordes uppféljningsstudier av barn och
ungdomar med DM1. Resultaten visade att de svaraste
uppgifterna for barnen var att hoppa, sta pa halarna och lyfta
huvudet. F& barn hade problem med att g3, springa, resa sig
upp fran golvet eller ga i trappor. Studierna visade ocksa att
nedsatt muskelstyrka ar vanligast i ansiktet och halsen samt i
handerna och fotterna. | benen paverkas framst de
underbensmuskler som lyfter foten vid gang, vilket kan leda till
droppfot. Aven greppstyrkan ar paverkad. Det handlar framst
om greppformaga och finmotorisk formaga, men ocksa om
myotoni. Myotoni innebar svarigheter att slappna av i
muskulaturen efter ett grepp och ar ovanligt hos barn under 10
ar.
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Hos barn med kongenital DM1 ar muskelstyrkan som svagast
vid foédseln och den forbattras under de forsta aren.
Gemensamt for bade den kongenitala formen och
barndomsformen av DM1 ar att under ungdomsaren nas en
plata, som foljs av en langsam férsamring som borjar i 20-
arsaldern.

— Barn med DM1 néar milstolpar som att lara sig std och ga, men
det tar langre tid. Det beror bland annat pa muskelsvaghet och
omognad i musklerna. Andra faktorer som paverkar motoriken
ar balanssvarigheter, koordinationsproblem, olika felstallningar i
leder och skelett och i vissa fall myotonier, sédger Marie
Gudmundsson.

Ledfelstallningar

For barn som féds med kongenital DM1 ar det vanligt med
PEVA (klumpfot) och hoftledsproblem vid fédseln. Dessa
behandlas i nyfoddhetsperioden. Muskelstyrkan och
muskelbalansen blir generellt battre med tiden, men néar det
galler ledfelstéallningar kan problemen 6ka. En obalans mellan
starkare och svagare muskler kan bidra till utveckling av
kontrakturer (strama muskler som leder till ledfelstallningar).
— Det ar vanligt att halsenorna ar korta och strama, vilket kan
leda till spetsfot, att foten ar vinklad nerat. Det forsvarar
motoriken och balansen, sager Marie Gudmundsson.

Aven plattfothet och nedsatt styrka i stortstrackarmuskeln &ar
vanligt.

— For att forebygga ledfelstaliningar rekommenderas stretching
och ortoser. Detta for att barnet ska kunna ha en bra funktion
sa lange som mojligt, sager Marie Gudmundsson.

Rygg och sittande

Barn med DM1 |6per en 6kad risk att utveckla skolios. Det
innebar att ryggen far en krokning som beror pa obalans mellan
starkare och svagare muskler. Om muskelstyrkan ar ojamnt
fordelad 6ver kroppens muskler ar det latt att kroppen belastas
snett. Aven svankrygg (lordos) och kutrygg (kyfos) ar vanligt.
Skolios behandlas med korsett eller operation.

Vid systematiska uppféljningar hos det neuromuskulara teamet
gors en yttre inspektion av ryggen i sittande stallning.
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— Vi tittar pa ryggens form samt backenets, huvudets och
axlarnas position for att kunna férebygga felstallningar och
skapa forutsattningar for symmetri. Barnets réackvidd och balans
ar ocksa viktiga forutsattningar for aktivitet och delaktighet,
sager Ulrika Edofsson.

Statraning

Det finns manga fordelar med att komma upp i stdende, for den
som inte star eller gar sjalvstandigt. Det ar viktigt for rorligheten
i fot-, hoft- och knaleder. Den belastning pa skelettet som
stdendet innebar ar viktig for att undvika osteoporos
(benskorhet) och minskar risken for utveckling av skolios i
ryggen. Statraning ar ocksa bra for lungfunktionen.

— Om man inte har ett eget sjalvstandigt stdende
rekommenderar vi att man statranar med hjalp av
stahjalpmedel, till exempel staskal, Ianga ortoser eller
starullstolar. Ett stdhjalpmedel kan ocksd rekommenderas om
man har ett asymmetriskt stdende for att minska risken for
snedbelastning, sager Marie Gudmundsson.

Lungfunktion

Svag andningsmuskulatur, styvhet i brostkorgen och skolios ar
bidragande orsaker till nedsatt lungfunktion. Det kan medféra
svarigheter att hosta upp slem. Motstandsandning &r en viktig
behandling vid férsvagad andningsmuskulatur och lungfunktion.
Mer luft in i lungan gor det lattare att fa upp slem, vilket kan
minska risken bland annat lunginflammation. Andningstraning
kan utféras med en sa kallad PEP-mask eller PEP-pipa med en
motstandsventil. Om det bedéms att en PEP-mask inte ger
tillracklig effekt kan en hostmaskin vara ett alternativ.

Traning av muskelstyrka

Studier av vuxna med DML visar att man genom traning kan
Oka muskelstyrkan, men inte storleken pa muskelfibrerna.
Traningen bor vara kontinuerlig, belastningen ska vara lag och
syftet ska vara att forbattra uthalligheten. Det &r inte farligt att
trAna muskelstyrkan, men vissa muskler har redan en maximal
belastning vid vanlig lek och aktiviteter. Da &r det svart att trana
den ytterligare och effekten av styrketraningen star i proportion
till den befintliga muskelfunktionen.

— Eftersom fysisk inaktivitet leder till minskad muskelkraft och
nedsatt kondition, vilket innebar flera halsorisker, ar det viktigt
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att vara fysiskt aktiv. For att lyckas vidmakthalla den fysiska
aktivitetsnivan over tid ar det viktigt att hitta en aktivitet som ar
rolig for barnet. For tips, rdd och stdd kan man vanda sig till en
fysioterapeut pa habiliteringen, sager Marie Gudmundsson.

Ett annat tips &r parame.se (Alla ska ha majlighet till traning |
ParaMe) som &r en tjanst Parasport Sverige tillhandahaller dar
man kan sdka och prova olika idrotter.

Sjalvstandighet i vardagen
Att vara sjalvstandig ar att ha kunskap om sig sjalv, sina
mojligheter och begransningar samt att vara aktiv i besluten
kring sin egen person. Olika forskningsprojekt visar att
sjalvstandighet i vardagliga aktiviteter for barn och ungdomar
med DM1 &r lagre an for andra i samma aldersgrupp. Férutom
motoriska svarigheter ar det vanligt med bristande
processfardigheter. Processfardigheter ar olika formagor som
kravs for att planera, initiera och genomféra en aktivitet. Dessa
har en stor inverkan pa ens mojligheter att utfora vardagliga
aktiviteter. Svarigheter med processfardigheter kan bero pa

e bristande initiativfé6rmaga

e koncentrationssvarigheter

e dalig tidsuppfattning

e svarighet att uppratthalla gérandet

e trotthet — bade fysisk och mental.

— Det ar viktigt att en arbetsterapeut bedémer
processfardigheterna sa att insatser som 6kar barnens formaga
att kunna utféra dagliga aktiviteter kan erbjudas, sager Ulrika
Edofsson.

Motivation och vila

Nagot som hindrar aktivitet i vardagen for manga barn och
vuxna med DM1 ar trotthet. Manga ganger beror inte tréttheten
pa bristande fysisk ork, utan det handlar snarare om mental
trotthet och/eller somnighet.

— Barnet kan behova vila hjarnan genom att stdnga ute intryck.
Forutsdgbara och fasta rutiner eller fysisk aktivitet fungerar bra
for manga barn, sager Ulrika Edofsson.

Ulrika Edofsson berattar om ett projekt som hon genomfort
tillsammans med vuxna personer med DM1. Hon ville veta
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varfor manga vuxna med DM1 uppfattar det som att de inte far
saker och ting gjorda. Slutsatsen var att stddinsatserna bor
riktas in pa att skapa motivation och struktur fér en aktiv vardag.
Rutiner ar ofta en framgangsfaktor.

— Det har ar nadgot som vi som arbetar runt personer med DM1
maste stotta. Barnen behover fa ratt stod i undervisningen och
kravbilden behover vara pa en niva som innebar att barnen far
lyckas bade i skolan och hemma, sager Ulrika Edofsson.

Lastips

Behandlingsrekommendationer (pa engelska) for personer
med den kongenitala formen och barndomsformen av DM1 —
publicerad pa PubMed, varldens stérsta medicinska databas.

P& Svenska neuroregister finns bland annat Det nationella
kvalitetsregistret for neuromuskulara sjukdomar, NMiS.

Vid Neurologisk utredningsmottagning barn bedrivs nationell
hogspecialiserad vard for bade barn och vuxna med DM1.

Friga till Marie Gudmundsson och Ulrika Edofsson

Fran vilken alder kan man anvanda PEP-mask?

— Det gar att anvanda mask nar barnet tolererar att anvanda en
den. Det ar inte alltid det behdvs, utan det beror pa hostkraft
och lungfunktion.
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Broderna hehiver stindiga pAminnelser
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For Viggo har symtomen avlost varandra. Pa senare tid har han
fatt overstrackta vader och plattfot. Det borjar bli kampigt for
honom att ta sig upp pa évervaningen i familjens hus. Mest
patagligt ar dock svarigheterna med minnet.

— Bade Viggo och Albin behdver paminnelser om allt. Om jag
inte ar dar glommer Viggo att ata och kla pa sig. Om jag inte
vacker honom pa morgonen kan han sova i 15 timmar, sager
Malin.

Aven for Albin &r det annat an tréttheten som besvarar. Han
vaknar ofta med svara smartor i ryggen. Under vinterperioden
ar det tuffare. Kyla och morker 6kar smartan och trottheten.
Viggo har ocksa fatt kanslobortfall i armen som inte gar att
forklara. Forsta gangen hande det pa badhuset.

— Det kan forstas vara jattefarligt. Det ar en oro eftersom vi inte
har fatt svar pa varfor han tappar kanseln.

Tre ganger har Viggo behovt sévas for olika undersokningar.
Senaste gangen tog det atta timmar for honom att vakna igen.
— Det gor vi helst inte om. Nu vill jag linda in honom i
bubbelplast s& att han inte behdver opereras. Jag ar tvingad till
att vara morsan med stenkoll, sager Malin.
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— Forsvagad ansiktsmuskulatur och nedsatt
oralmotorik kan bland annat paverka tal, mimik och
salivkontroll. Manga barn med DM1 har ocksa
atsvarigheter som kan ha manga olika orsaker. Det
sager Lisa Bengtsson-Stelzer som ar doktorand och
specialistlogoped pa Mun-H-Center och som bland
annat forskar om dystrofia myotonika typ 1.

Vid DM1 &r det vanligt med en férsvagad muskulatur i ansiktet,
lapparna, tungan, kékarna, gommen och svalget. Myotoni
(fordrojd muskelavslappning) kan aven paverka kakarna och
tungan. En del blir stela i kékleden och far svart att gapa
ordentligt.

— Den férsvagade orala muskulaturen paverkar aven talet. Det
kan vara svart att tala tydligt, men aven att ata, tugga, gora
miner och kontrollera saliven, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.

Statistik frdn Mun-H-Centers databas visar att ungefar halften
av de undersokta personerna med DM1 har en nedsatt
tuggmuskel- och kakfunktion. Foér personer med den medfodda,
eller barndomsdebuterande formen av DM1 har nastan fyra av
fem svarigheter med mimik i ansiktet. Over halften har ocksa en
paverkan pa talet.

Talsvarigheter

Vid DM1 ar det vanligast att ha en talnedsattning som kallas for
dysartri. Rorelserna i munnen blir lite mindre och svagare,
rosten svag och hes. Det ar svart att gora vissa ljud, sarskilt de
ljud som vi uttalar med lapparna, till exempel /m/, /b/ och /pl.

— Manga med svarigheter att sluta lapparna kompenserar for
det genom att hitta andra vagar att forma ljuden pa, till exempel
att man lagger tungan mellan lapparna. Aven ljud som kraver
mycket tryck, som /t/, /k/, eller "vasljud”, som /v/ och /f/, kan
vara svara att uttala, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.
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Aven hypernasalering ar vanligt. Det uppstar nar talljudet
passerar ut genom nasan pa grund av att gommen inte kan
stanga till pa ratt satt. DA blir ljudet nasalt. Kommunikationen
kan aven paverkas av andra faktorer som

¢ intellektuell funktionsnedséttning (IF)

e neuropsykiatriska funktionsnedsattningar (npf)

o forsenad sprakutveckling/sprakstorning

e hoérselnedsattning.

Atsvarigheter

For barn med kongenital DM1 visar sig atsvarigheterna ofta
redan fran foédseln. Nyfédda barn kan vara svara att amma och
behova sondmatning. Manga barn behdéver en knapp pa magen
(gastrostomi) for att sékerstalla att de far i sig tillrackligt med
energi och naring. Nar barnen blir &ldre kan det vara svart att
bita och tugga samt svélja maten (dysfagi). Om dysfagin
kvarstar bor alternativa séatt att fa i sig naring 6vervagas aven
hos aldre barn.

Manga barn med olika funktionsnedsattningar har atsvarigheter
och det finns oftast inte en tydlig orsak. Det kan till exempel
bero pa gastroesofageal reflux (surt innehall fran magsacken
stots upp i matstrupen), forstoppning, tranga andningsvagar
eller muskelsvaghet och lag muskelspanning i mun, svalg och
ansikte. Aven transporten av maten ner till magsacken kan vara
paverkad pa grund av en motorikstérning i matstrupen (akalasi).
En del barn har paverkan pa hjarta, andning och sémn, vilket i
sin tur kan leda till att det inte finns energi nog till att ata. For de
barn som ocksa har en intellektuell funktionsnedsattning
innebar det att inlarningen tar langre tid, och aven &tandet ar en
inl&rningsprocess.

— Oftast gar det inte att hitta en orsak till att a&tandet ar svart,
utan det handlar om manga backar sma. Ibland blir det rent av
en ond cirkel: en infektion ger dalig aptit, som leder till svag
viktutveckling. Foraldrarna blir oroliga, och oron far barnet att
reagera negativt och matvagra. Viktkurvan kanske planar ut,
barnet riskerar undernaring och far 6kad mottaglighet for nya
infektioner, exemplifierar Lisa Bengtsson-Stelzer.
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Vid en logopedisk oralmotorisk undersékning av munnen kan
man bland annat mata lappkraft, tungkraft, bitkraft och
tuggeffektivitet. Det ar ocksa majligt att gora en tal- och
artikulationsutredning och en svéljningsutredning.

Behandlingar

Logopedisk behandling vid DM1 inriktas pa att bibehalla
funktioner och stodja de delar som sviktar. Logopeder finns pa
sjukhus och alla habiliteringar, men ofta behdéver man sjalv
efterfraga hjalpen.

Logopeden kan hjalpa till med behandlingar som
e radgivning kring atsvarigheter
e attraning, enskilt eller i grupp
e rad om konsistensanpassning
e hjalpmedel for &tande och drickande
e tal-, sprak- och kommunikationstraning
e oralmotorisk traning for okad eller bibehallen styrka,
rorelseomfang och kontroll

Oralmotorisk tréning

Oralmotorisk traning syftar till att stimulera musklerna och
sensoriken i munnen for att kunna &ta, tugga och suga, men
ocksa att forbattra artikulationsformagan. Traningen kan ocksa
ge battre forutsattningar att kontrollera saliven och darmed
minska salivlackage.

— Oralmotorisk traning ar som fysioterapi fér munnen, sager
Lisa Bengtsson-Stelzer.

Som hjalp for att trdna upp musklerna i munnen finns olika
redskap. Dricktraning kan ske med sarskilda nappflaskor,
sugror eller muggar. Tugg- och kéktraning kan man géra med
sarskilda traningshjalpmedel som "tuggtuber”, men ocksa
genom att erbjuda saker att &ta som utgor en lagom stor
utmaning. Barnanpassade "snacks” (i barnmatshyllan finns det
varor som kallas “finger food”, avsedda for sma barn) eller
andra matvaror som smalter i kontakt med saliv &r bra att bérja
med. Mat i stavar kan ocksa fungera bra. Att fa maten direkt
mellan kindtdnderna gor att barnet slipper momentet att flytta
maten med tungan till tinderna, ndgot som ar svart for manga
med munmotoriska nedsattningar.
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Det finns sarskilda traningsredskap, som munskarmar, och
skedmatningstekniker for barn som har svart att stanga
lapparna. Att lara sig att svalja ar en annan viktig del av
atandet. For manga ar det lattare att svalja vatska som ar lite
trogare i konsistensen. Vatska kan ocksa vara lattare att svélja
om den ges i sma portioner och placeras i kinden, till exempel
med en mjuk sugrorsflaska eller en liten spruta utan nal.

— Anpassa flodet och konsistensen pa det som ska svaljas. En
smoothie kan vara lattare att svalja an vatten, som rinner valdigt
fort.

Lisa Bengtsson-Stelzer avslutar med att uppmana om tidig
kontakt med logoped eftersom det gynnar en optimal utveckling
av atande och kommunikation. Kontakten ar viktig da aven
musklerna i munnen och ansiktet behéver aktiveras, precis som
musklerna i resten av kroppen.

— Styrketraning i lagom dos skadar inte musklerna vid DM1,
men det kan vara viktigt att hushalla med energin.
Traningsprogram laggs darfor helst upp i samrad med det
behandlande teamet, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.

Lastips

Las mer om hur man kan stimulera den oralmotoriska formagan
| vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nar
barnet har svart att ata, Nedsatt salivkontroll och Bitbeteende.
De finns att lasa eller bestéalla pA mun-h-center.se.

Logopediskt vardprogram for DM1 fran det amerikanska
DM1-férbundet: Care Guidelines for Speech and Language
Pathologists Treating Adults and Children with Myotonic
Dystrophy.

Webbkurs fran Mun-H-Center om DML1.
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o - -
Fragor till Lisa Bengtsson-Stelzer
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Kan barn med barndomsvarianten ha svarigheter vid
amning?

— Det ar inte konstigt om ett barn med DM1 har svart att suga.
Det kan finnas en svaghet i de muskler som ar viktiga for
sugfunktionen liksom en svaghet i hela kroppen.

Svarigheter vid amning kan dock manga barn ha oavsett
diagnos.

Vart ska man vanda sig for att fa logopedisk behandling?

— Detta bor logopeder pa habiliteringen kunna erbjuda. Om man
inte ar inskriven pa habiliteringen sa finns det
logopedmottagningar pa sjukhus och pa manga hall aven i
skolan. Om ni inte vet var ni ska vanda er kan ni kontakta oss
pa Mun-H-Center sa kan vi forsoka att hjalpa till.

Hur kan man fa till en utredning om dyskalkyli?

— Det finns logopeder/kliniker som ar sarskilt inriktade pa
dyskalkyli. Be habiliteringens logoped att ta kontakt med en
sadan logoped eller klinik for att f& handledning. Ni kan ocksa
be att f& remiss till en mottagning som utfoér dessa utredningar.
Dyslexiférbundet har information om utredning av dyskalkyli pa

sin webbplats.
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Kommunikation, kognition och styrsatt

© Agrenska 2023, nr 676

— Kommunikation ar lika viktigt som att ata, sova och
rora pa sig. Det handlar inte bara om att kunna be om
nagot, det kan ocksa vara att skamta, saga nej och
ropa hej. Det sdger Gunnel Ilvarsson som ar
arbetsterapeut och arbetar pa Dart i Géteborg.

Dart ar en specialistenhet for kommunikationsstod och digital
delaktighet for personer med funktionsnedséattning.
Verksamheten tillnér Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg. De arbetar patientnara, men ocksa med utbildning,
utveckling och forskning inom omradet. Utgangspunkten &r alla
manniskors ratt till kommunikation, vilket bland annat finns
beskrivet i svensk lag i form av barnkonventionen och i FN:s
konventioner, exempelvis den om rattigheter fér personer med
funktionsnedséttning.

Vad ar kommunikation och hur utvecklas den?

Allt utbyte av information mellan manniskor, medvetet eller
omedvetet, ar kommunikation. Det finns manga olika satt att
kommunicera, exempelvis genom tal, gester, mimik,
teckensprak, kroppskommunikation, skrift och bilder. Vi soker
kontakt for att fA narhet, fA behov uppfyllda, vara delaktiga och
lara oss saker, men ocksa for att bygga en social kontakt med
omgivningen. Sma barn visar att de vill kommunicera pa manga
séatt, ofta genom att peka, titta eller hamta nagot eller nagon.

Stodja barnets kommunikationsutveckling

Nar barnet inte svarar som férvantat pa kontakt, pa grund av till
exempel en funktionsnedsattning, har vuxna en tendens att bli
lite forsiktiga och kommunicera mindre. Manga ganger blir
omgivningen mer styrande i kommunikationen genom att till
exempel frdga mycket.

— Istéllet behover vi 6sa pd med mer kommunikation och
kommentera istallet for att fraga. Vi behover jobba aktivt med att
bade prata och att lyssna. Ge barnet tid och ha en positiv
forvantan. Kanske behdver du vanta pa respons i 20 sekunder,
sager Gunnel Ivarsson.
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Anvéanda alternativa kommunikationssatt

Det ar vanligt att personer som har svart att uttrycka sig
och/eller forsta vad andra sager kanner stor frustration. Det kan
leda till ett utmanande beteende. Att omgivningen anpassar sin
kommunikation och anvander alternativ och kompletterande
kommunikation (AKK) kan férebygga och minska ett utmanande
beteende. Ofta behdver omgivningen alltsa fundera pa — och
eventuellt forandra — sitt eget satt att kommunicera for att
underlatta for personen med kommunikationssvarigheter.
Forutom lagteknologiska AKK-stdd som bilder, tecken,
symboler och kommunikationsapparater finns det i dag ocksa
hdgteknologiska AKK-stéd som datorer och appar till smarta
telefoner och surfplattor som kan anvandas i samma syfte.

Kommunikationsstrategier

For att stodja ett barns kommunikationsutveckling kan
omgivningen anvanda sig av olika strategier. Genom att
forandra det egna beteendet i samspelet kan man locka till mer
kommunikation. Att kommentera istallet for att fraga ar en
sadan strategi.

Pa Darts webbplats finns exempel pa flera kommunikations-
strategier, bland annat Uggla och Rava. Dar finns ocksa korta
filmer som visar hur man kan anvanda strategierna.

Kognitiva hjalpmedel

Kogpnition &r ett sammanfattande ord for manniskans férmaga
att lara, tanka och bearbeta information. Kognitivt stod ar,
liksom kommunikationsstdd, viktigt for en valfungerande
vardag.

— Alla anvander kognitivt stod. Skyltar ar ett sadant, ett annat ar
instruktioner till en Ikea-mo6bel, sdger Gunnel Ivarsson.

Andra exempel pa kognitiva hjalpmedel &r scheman, bildstod
och tidsstod, men ocksa hogteknologiska hjalpmedel som
surfplattor och mobiltelefoner.

— Kognitiva stod ar jatteviktiga da de bland annat svarar pa
fragorna: Var? Nar? Hur lange? Med vem? och Vad hander
sedan? En kombination av ett kognitivt stdd och ett
kommunikationshjalpmedel gor att barnet kan fraga och
uttrycka tankar om vad som ska handa, sager Gunnel lvarsson.
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Skriva — ju fler satt, desto battre

Det finns manga olika satt att lara sig skriva och fa extra hjalp
pa vagen. Manga vanliga surfplattor och datorer har i dag
ordprediktion, det vill saga att det racker att skriva en bokstav
for att fa ett forslag pa ord. Det finns ocksa programvaror dar
barnet kan skriva med bilder och symboler. Det ar aven mgjligt
att producera text genom att spela in tal, det kallas for diktering
eller tal till text.

— Det finns manga andra satt att skriva an for hand, till exempel
kan man anvanda de skarmtangentbord som finns i Google.
Alla operativsystem for datorer har mangder med instéllningar
for att Oka tillgangligheten, sdger Gunnel Ivarsson.

Alternativa styrsatt, istallet fér papper och penna

Det finns manga olika faktorer som paverkar valet av styrsatt for
AKK-stodet. Olika styrsatt passar olika personer. Sadant som
paverkar ar till exempel motorik, kognition samt syn-, horsel-
och koncentrationsformaga. For att styra hogteknologiska AKK-
stdd finns det olika hjalpmedel som ersatter formagan att peka
och vélja. Bland annat finns 6gonstyrda datorer, huvudmaoss,
joysticks och olika typer av tangentbord.

Sjalvstandig anvandning

Gunnel Ivarsson betonar att det viktigaste vid val av olika
styrsatt ar stravan efter en sjalvstandig anvandning.
Anvandaren ska sjalv kunna ta fram och komma at sitt AKK-
stod.

— Be habiliteringen om hjalp att hitta det basta majliga
hjalpmedlet for just ert barn, sager Gunnel Ivarsson.

Pa Darts webbplats finns mycket information om AKK och
andra typer av kommunikationsstdod, till exempel Reda-ut-hafte,
samtalsmatta och kommunikationspass.

For att fa hjalp att komma vidare med barnets kommunikation
kan man vanda sig till en logoped, arbetsterapeut eller pedagog
pa till exempel habiliteringen.

— Om behov finns ar det aldrig for sent att borja med AKK,
sager Gunnel Ivarsson.
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Lanktips:

Darts webbplats — information om kommunikation och AKK
samt fardigt material som samtalskartor och reda-ut-haften
Akktiv.se — information och filmklipp om kommunikation och
AKK, information om féraldrakurser, kurser for personal i skola
och forskola samt fardiga samtalskartor for utskrift
Bildstdd.se — material till bildstéd med sékmotor.

Digital delaktighet — forelasning och material om digital
kommunikation for personer med funktionsnedséattning.

Fler tips:
e SOk efter fonder for hjalpmedel pa natet.
e Tidshjalpmedlet Timstock kan forskrivas och finns aven
som app.
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For Viggo innebar trottheten att han inte orkar med mycket mer
an skolan pa en dag — och knappt den.

— Viggo har forlorat de flesta av sina kompisar. Han orkade inte
hanga med i deras tempo. Idag sa faktiskt bade Viggo och Albin
att de vill hit till Agrenska igen i sommar pé lager. Det &r nog
viktigt for killarna att se att de finns fler som mar pa samma sétt,
sager Malin.

Viggo trivs i skolan, men det har varit svart for honom att fa ratt
stdd. Idag finns en extra resursperson for hela klassen. Helst vill
skolan schemalagga vila for Viggo.

— Det gar inte att schemalagga nar Viggo ar trott. Risken ar att
det star vila pa schemat nar han faktiskt orkar med skolarbetet.

Albin, som gar forsta aret pa gymnasiet, har en egen
resursperson pa heltid.

— | Albins skola har de forstatt vilken typ av stod som behovs.
Albin behdver stéttning nér han blir trétt och dalar och nar han
ska ata. Nar skolan skulle anstélla resurspersonen fragade de
vad Albin ville ha. Han har inte haft en enda frAnvarodag sedan
han borjade gymnasiet, sager Malin.

Viggo och Albin gar sjalva till skolan eftersom den ligger sa
pass nara hemmet. Nar de kommer hem ar ofta bada helt slut.
For att spara pa krafterna kommer Malins foraldrar ofta och
hamtar.

— Mina foraldrar ar ett jattestort stod och de har en fin relation till
barnbarnen, sager Malin.
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— Vi vet att hjarnans utveckling ar paverkad vid
barndomsvarianten av dystrofia myotonika. De flesta
har kognitiva nedsattningar som varierar mellan
lindrigare inlarningssvarigheter till olika grader av
intellektuell funktionsnedséttning. Det sager Stefan
Winblad som ar docent och psykolog vid Goteborgs
universitet. Han har tidigare arbetat i Neuromuskuléra
teamet vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset.

Kognition ar detsamma som var formaga att ténka, dra
slutsatser, resonera och lésa problem. Kognitiva svarigheter
kan till exempel vara nedsatt koncentrations- och
uppmarksamhetsférmaga, minnessvarigheter, nedsatt formaga
att planera, l6sa problem och fatta beslut och svarigheter att
hitta och orientera sig. Stérre kognitiva nedséttningar kan
diagnostiseras som intellektuell funktionsnedséttning (IF).

Vuxenformen av dystrofia myotonika

Nar DM1 debuterar i vuxen alder far personen oftast en lindrig
kognitiv nedsattning som langsamt forsamras over tid. Det &r
ovanligt med stora svarigheter, men det forekommer. Oftast
handlar nedsattningarna om svarigheter med uppmarksamhet,
visuellt minne och exekutiva funktioner. Exekutiva funktioner ar
fardigheter som kréavs for att planera, genomféra och avsluta en
aktivitet.

— En vuxen klarar for det mesta av att kompensera for sina
kognitiva brister. Den extra anstrangningen kan leda till fatigue,
sager Stefan Winblad.

Fatique, eller hjarntrotthet, beskrivs som en sarskilt svar trotthet
som kommer snabbt, &ven efter en mindre anstrangning och
som det tar lang tid att aterhamta sig ifran. Att vila hjalper inte
alltid.
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Barndomsformen av dystrofia myotonika
Den kongenitala formen och barndomsformen av DM1 ar
forknippade med storre kognitiva svarigheter. Det ar vanligt att
barnen har

e bristande motivation

e koncentrationssvarigheter

e adhd och autism

e intellektuell funktionsnedséttning.

Paverkan pa hjarnan sker tidigt i utvecklingen och den
utvecklas sannolikt pa ett annorlunda séatt hos barn med DM1.
Det innebar ocksa att det sker en gradvis forsamring 6ver tid.
Manga av barnen har dock en god spraklig férmaga.

— Vi ser att bade barn och vuxna med DML1 har ett gott sprakligt
minne. Det &r en sarskild styrka, sager Stefan Winblad.

Intellektuell funktionsnedséattning

Intelligens ar ett sammanraknat matt pa de kognitiva
formagorna. Vid utredning av intelligens graderas formagorna
pa en 1Q-skala. Graden av 1Q ar normalférdelad 6ver
befolkningen. Det innebér att de allra flesta ligger inom
normalvardet 85-115 pa IQ-skalan. Tva procent av
befolkningen hamnar under vardet 70 pa IQ-skalan, vilket
definieras som en intellektuell funktionsnedsattning (IF). IF finns
i olika nivaer, fran lindrig till svar.

Personer som har en intellektuell funktionsnedsattning har svart
att forestalla sig saker i tanken och har darfor svart med
inlarning. Det kan ocksa vara svart med socialt samspel och att
bedéma andra manniskor och situationer samt forsta vad som
forvantas av en. Personer med svar IF har ocksa problem med
praktiska vardagliga aktiviteter som att tvatta sig, kla pa sig,
stada och ha hand om pengar.

— Personer med svar intellektuell funktionsnedsattning behover
stod fran samhallet under hela livet, séager Stefan Winblad.

Manga barn med DM1 har inlarningssvarigheter och intellektuell
funktionsnedséttning ar vanligt forekommande. Det ar vanligast
med svarigheter med uppmarksamhet, arbetsminne och
visuospatial formaga.

— Barnen behdver stdd i skolan. Eftersom arbetsminnet och
uppmarksamheten ligger till grund for inlarningen behover
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anpassningar goras for att det ska fungera, sager Stefan
Winblad.

Utveckling dver tid

| en studie fran Goteborg foljdes 41 barn med DM1 upp efter
atta ar for att undersoka hur kognitionen utvecklats over tid.
Resultatet visade att det inte sker stora férandringar vad galler
den kognitiva férmagan och inte heller férmagan att kunna
utfora vardagsuppgifter. Nagot som man daremot kunde se var
att gapet till andra barns utveckling 6kade 6ver tid. Hos de barn
som hade tidigast sjukdomsdebut och en allvarligare grad av
intellektuell funktionsnedsattning var férsamringen storre 6ver
tid.

| en helt ny studie som Stefan Winblad har medverkat i har man
kunnat se att det framst ar vid den kongenitala varianten och
barndomsvarianten av DM1 som de kognitiva svarigheterna ar
betydande aven i vuxen alder.

— Vi vet mycket lite om utvecklingen over langre tid, men det ar
ovanligt med allvarliga kognitiva nedsattningar i vuxen alder vid
alla varianter av dystrofia myotonika, sager Stefan Winblad.

Social kognition

Social kognition handlar om att forstd andra manniskor i ett
socialt sammanhang. Det innebar att kunna satta sig in i hur
andra manniskor tanker och kanner, men ocksa att férsta vad
de menar och vill. Personer med DM1 kan ha svart med det
sociala samspelet och svarigheterna ar forknippade med
storleken pa den genetiska avvikelsen — ju storre CTG-
expansion, desto storre svarigheter.

— Svarigheter med social kognition 6kar pa gruppniva vid
tidigare sjukdomsdebut. Personer med den kongenitala
varianten och barndomsvarianten av DM1 har alltsa storre
svarigheter med det sociala samspelet, sager Stefan Winblad.

Psykiatriska svarigheter

| en studie med 21 personer med barndomsvarianten av DM1
frdn 2012 hade ungefar halften nagon form av psykiatriska
symtom. Det kunde till exempel handla om oro, angest eller
nedstamdhet. Knappt héalften av personerna som ingick i
studien hade adhd. Adhd innebér bland annat svarigheter med
koncentration, uppméarksamhet och impulskontroll.
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— En majoritet av personer med barndomsvarianten uppfyller
ocksa kriterierna for autism. Det handlar framfor allt om
svarigheter att hantera olika sociala sammanhang och
samspela med andra jamnariga, sager Stefan Winblad.

Hur gar det sen?

| en uppfdljningsstudie fran 2016 gjord i Kanada undersokte
man hur personer med den kongenitala varianten och
barndomsvarianten av DM1 klarade sig i vuxen alder. Studien
visade att halften av de vuxna fortfarande levde med sina
foraldrar och behdvde kontinuerligt stod for att klara dagliga
aktiviteter. En av fyra levde med en partner och f& hade egna
barn. 9 av 10 medverkande i studien levde pa socialt bidrag och
hade stora vardbehov med uppfdljning och stodinsatser.

— Detta harleds till de intellektuella och sociala nedséttningarna
som gor det svart att samspela med andra manniskor. Aven i
studier om livskvalitet har det visat sig att de framsta problemen
som upplevs finns inom kommunikation, kognition och socialt
samspel, sager Stefan Winblad.

Rekommendationer for vard

| internationella vardprogram och de riktlinjer som skrevs i
Sverige 2010 finns rekommendationer for vard och uppféljning
av barn med DM1. Barn med DM1 bor utredas kognitivt och
socialt av en psykolog. Detta for att ratt stodinsatser ska kunna
sattas in for barnet i hem och skola. Vidare finns
rekommendationer for medicinering av psykiatriska tillstand,
traning av kognition och sprak, psykologiskt stod och stod for
familjen.

Stefan Winblad sammanfattar foérelasningen med att betona att
dystrofia myotonika ar en sjukdom som drabbar bade en familj
och en slakt. Barn med DM1 har ocksa en foralder som har
samma sjukdom.

— Det ar viktigt for de som arbetar runt familjen att kanna till. Det
finns mycket att gora nar det galler att hantera symtom,
underlatta tillvaron och att arbeta mot en 6kad livskvalitet och
sjalvstandighet, sager Stefan Winblad.

37



Dystrofia myotonika

Information och lankar
Medicinska riktlinjer i Sverige (6ppnas som pdf).

Medicinska riktlinjer vuxna, internationellt.

Medicinska riktlinjer barn, internationellt.

Patientforening, USA.

Patientforening, EU.

Fragor till Stefan Winblad
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Hur far man komma till utredning?

— Det finns fyra specialistcentra for neuromuskuléra sjukdomar i
Sverige. Dar ska det finnas kompetens att genomféra en
psykologutredning eller att skicka barnet vidare i sjukvarden dit
kunskapen finns. Kompetens att genomféra kognitiva
utredningar ska finnas i varje region. Det ska ga att genomfora
utredningarna aven utan specialistkunskap om DML1.

Vi har en 18-aring som inte har utretts, borde det géras?
— Ja det tycker jag. Aven i den aldern &r det viktigt att veta vad
det kan finnas for svarigheter for att fa ratt stod infor vuxenlivet.

Vid vilken alder bor man genomga en utredning?
— Se till att f& gora en utredning i samband med skolstart. D& ar
det bra att uppmarksamma behoven.

Ar det skillnad p& utredningar utifrdn vetskapen att man
har DM1?

— Nej, egentligen inte. Diagnostiken ar densamma. Vid
stodatgarder ar det viktigare att kanna till orsaksdiagnosen.

Ar det viktigt att gora nya utredningar under uppvéaxten?
— Det kan absolut behovas. Det finns barn vars kognitiva
formaga forsamras betydligt 6ver tid, men det ar inte helt
vanligt.
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Malin haller ihop familjen

© Agrenska 2023, nr 676

Sedan Robin, Albin och Viggo fick diagnosen faststalld har
Malin blivit familjens stottepelare. Hon vacker samtliga pa
morgonen och far ivag dem till jobb och skola. Hon paminner
dem om att ata och hjalper till dar krafterna tar slut.

— Barnens lakare sager att jag inte far rasa. Hon ringer ofta bara
for att kolla hur det gar och for att sakerstalla att jag haller ihop
det, sager Malin.

Sedan pappa Robin blev sjuk har det gatt snabbt utfor.
Muskelstyrkan har stadigt férsamrats. Nu far han inte langre
upp diskmaskinen néar den ar stangd. Korttidsminnet ar
paverkat. Malin skriver upp saker for att paminna honom, men
han glommer anda bort.

— Aven barnen behover standiga paminnelser. Viggo och Albin
ar sa pass stora och medvetna nu. De forsoker att inte vara till
besvar och doljer sina symtom fér mig ibland.

Stressen Over att standigt vara behovd blir till en ensamhet for
Malin.

— Jag gick ett tag hos en psykolog, men kande att hen omgjligt
kunde forstd min vardag. Ingen forstar riktigt nar jag sager att
min man har svart att hjalpa till for att han ar for trétt. Robin ar
ocksa valdigt skuldtyngd, han maste lara sig att be om hjalp.
Det maste jag med.

Bade Malin och Robin jobbar heltid. Nagot som hon inte tar for
givet framover, sarskilt inte for Robin. FOr Malin &r jobbet en
tillflyktsort.

— Pa jobbet far jag vara Malin. Jag vill inte ga ner i arbetstid
eftersom jag far energi genom att fa prata om annat och jobba.
Bade Viggo och Albin har fatt avslag pa ansokan om LSS-
insatser.

— Det skulle vara sa skont att kanna att jag kan vara borta utan
att behova kanna mig orolig. Jag vet inte vad som hander om
jag inte haller ihop, men jag gor det for barnen. Jag maste
prioritera dem.

Malin berattar hur hon férhaller sig till ovissheten om hur
killarnas halsa kommer att utvecklas.
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— Jag har en positiv instalining, men egentligen har jag malat
upp det varsta scenariot och accepterat vad som kan handa

och att det kan ske imorgon. Jag ar forberedd pa nasta steg

och har bearbetat och funderat pa hur jag ska gora da. Inget
kommer som en chock.

| tuffa perioder slapper Malin garden.

— Den veckan myser vi. Da ater vi snabbmat och tittar pa film
istallet. Det &ar okej sa lange barnen mar bra.

| vanan att ta hand om andra ar det latt att glomma bort sig
sjalv.

— De senaste aren har jag behovt stangas sa mycket for mina
barns rattigheter. Ibland behdver jag f& komma bort och vara
vid havet. D& mar jag bra, nar jag far andas vid vatten en dag
eller tva. Da far jag energi till att kampa vidare, sager Malin.

40



Dystrofia myotonika

Agrenskas pedagogiska arhetsmetoder

© Agrenska 2023, nr 676

Barnteamet pa Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under
vistelsen p& Agrenska har barnen ett eget anpassat
program, med aktiviteter som ska bidra till att starka
deras delaktighet och sjalvkansla.

Barn med olika funktionsnedsattningar har kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar
darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgangspunkt utformas veckans program fér barnen och
ungdomarna. Infor en familjevistelse laser personalen in
medicinsk information och dokumentation fran tidigare vistelser.
For att skraddarsy veckans aktiviteter med barnen samtalar
barnteamet med foraldrarna om barnen med diagnos och far
information fr&n deras skolor. Aven syskonen far ett eget
program.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska ar att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och halsa, som ar Varldshélsoorganisationens (WHO:s)
begreppsram for att beskriva halsa och funktionsnedsattning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa. De &r alla
lika viktiga for mojligheterna att genomfdra olika aktiviteter och
for hur delaktig en person kan kdnna sig. Eftersom en
funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de omgivande
faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

Allmanna mal for familjevistelsen

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att
barnen ska fa traffa andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de motena kan barnen kadnna en unik gemenskap och
utbyta erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksé
utformat for att skapa en miljo dar barnen k&nner trygghet och
trivsel. Varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och barnens unika forutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.
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Mojligheterna till delaktighet och inflytande dkar hos den som
vet vad som ska handa och vilka forvantningar hen har pa sig.
Det galler aven for barn. Darfér ar personalen tydlig och
anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhorda for barnens uttryck och 6nskemal och &r
beredda att anpassa aktiviteterna efter dem. Ett exempel pa
tydliggérande specialpedagogik och ett tryggt inslag ar att Kalle
Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen varje
morgon. Kalle har med sig bilder pa de aktiviteter som barnen
ska gora under dagen.

Infor varje familjevistelse pa Agrenska utformar barnteamet
aven specifika mal i planeringen av aktiviteter. Malen baseras
pa de typiska symtom som ar kopplade till diagnosen.

Las mer om Agrenskas arbete p& dgrenska.se.

Lanktips:

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
symbolbruket.se — webbtjanst for bildstod
specialnest.se — webbtidning som bevakar neuropsykiatri
attention.se — intresseorganisation for personer med npf

funkamera.se — hjalpmedel och pedagogiska verktyg
lekakademin.se — larande och utvecklande leksaker
varsam.se — hjalpmedelsbutik

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter

lekoléar.se — forskole- och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling
nyponochviljaférlag.se — bokférlag med lattlast litteratur.
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar erfarenheter
frAn Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation ar inte lik nAgon annan relation. Den &r ofta
livets langsta relation, och den innehaller nastan alltid bade
positiva och negativa inslag.

Agrenskas erfarenhet av syskon till barn med
funktionsnedsattning visar féljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors
eller systers funktionsnedsattning. Foraldrarna
Overskattar ofta hur mycket syskonet vet om
funktionsnedséttningen.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Det gar inte
att veta hur mycket syskonet har forstatt och hur hen har
tolkat informationen om funktions-nedsattningen och vad
den innebar.

e Att ta till sig kunskap tar tid. Det ar viktigt att prata om
tillstandet kontinuerligt eftersom situationen forandras,
precis som barnets fragor och funderingar.

Studierna visar ocksa att syskon maste fa mojlighet att stalla
sina egna fragor om systerns eller broderns
funktionsnedsattning. Informationen om diagnosen gar ofta via
foraldrarna, men det finns saker som syskonen inte vagar eller
vill prata med sina foraldrar om. Det ar vanligt att syskon bar pa
fragor som de aldrig vagat stélla till nagon. En del ar radda att
funktionsnedséttningen smittar, andra har en kénsla av skuld
och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan eller sjukdomen.

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekraftade. De behover kanna att de ocksa far egen tid med
foraldrarna; tid som ar sarskilt avsatt for dem och inte bara ar tid
som ”"anda blev over”.
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Kunskap, kanslor och beméastrande

Under familjevistelserna p& Agrenska har barnteamet utarbetat
ett koncept for syskonen som utgar ifrdn kunskap, kanslor och
bemastrande.

Kunskap fas utifran frdgor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans eftersom det ofta ar lattare att formulera fragor
i grupp. Fragorna besvaras sedan av en lakare, sjukskoterska
eller annan kunnig person. Syskonen far ocksa hjalp med
strategier for hur de ska hantera fragor fran omgivningen om
syskonet med funktionsnedsattning. Ambitionen ar att de ska
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera saddana situationer
nar de aker hem fran Agrenska.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla
ska kanna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och
ungdomarna gor roliga aktiviteter tillsammans for att bli
sammansvetsade som grupp. Da blir det lattare att prata om
personliga saker. Det ar viktigt att inte avvisa jobbiga kanslor
utan istallet bekréafta och satta ord pa dem.

Bemastrande handlar om att hitta vagar och strategier i
vardagen, om att utbyta erfarenheter med andra syskon och att
satta ord pa sadant som kan kallas fér “daliga hemligheter”. Det
kan handla om sorg Gver att inte ha fatt en bror eller syster som
man kan leka med pa samma séatt som ens kompisar leker med
sina syskon. Tankarna kan vara bra och logiska, men kan
ocksa bli tunga att bara om man inte far prata om dem.

Las mer om syskon

Det finns mycket konkret information om vart arbete med
syskongrupper pa Agrenskas webbplats. Dér finns bland annat
information om syskonrollen i olika aldrar, arbetsmaterial som
exempelvis verktyg for samtal med syskon, filmer och
litteraturtips: agrenska.se/syskonkompetens.
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For lillasyster Alva har tiden sedan pappa och syskonen fick
diagnosen faststalld varit tuff. Hon har kant en stor oro.

—Jag ar glad att vi hela tiden har varit s& 6ppna med killarnas
diagnos. Alva ser vad som hander d&ven om hon inte forstar fullt
ut. Det har darfor varit fint for Alva att f& komma hit till Agrenska
och tréaffa andra syskon, sager Malin.

For Malin &r det ocksa viktigt att ha tid bara for Alva, men det ar
inte latt att fa till.

—Jag kan inte bara lamna killarna. Det galler alla tre. | somras
var jag och Alva sjalva en vecka p& Oland. D4 stottade min
mamma upp hemma.

© Agrenska 2023, nr 676

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med logoped. Det sé&ger specialisttandlakare
Christina Havner som forelaste tillsammans med
logoped Lisa Bengtsson-Stelzer. Bada arbetar pa
Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundon
samt pa Odontologen, vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset, i
Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att
samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhalsa och munmotorik hos personer med séallsynta
halsotillstand. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhandertagande och en hogre livskvalitet for de bertérda
patientgrupperna och deras anhoériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum
for sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkdping.
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MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center under
familje- och vuxenvistelserna manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran
vardnadshavare gor en tandlakare och en logoped en
oversiktlig undersokning och bedémning av barnens munhalsa
och munnens funktioner. Observationerna, tilsammans med
information som vardnadshavare lamnat, sammanstalls i
databasen MHC-basen.

Kunskap om sallsynta halsotillstand sprids via Mun-H-Centers
webbplats mun-h-center.se och via MHC-appen.

Munhalsa vid dystrofia myotonika

| Mun-H centers databas fanns, fore familjevistelsens
observationer, 156 personer med DML1. Informationen visar att
vanliga symtom &r svarbegripligt tal samt at- och
dricksvarigheter. Majoriteten av personerna med DM1 i MHC-
basen besoker tandvarden en gang per ar.

— Det ar viktigt med forebyggande tandvardsinsatser for era
barn, da vi vet att det finns en forhojd risk for karies,
tandkottsinflammation och bettavvikelser. Barn med DM1
behover besoka tandvarden minst tva ganger per ar, sager
Christina Havner.

Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma vid DM1.:
e Dbettavvikelser
e kakledsbesvar
e muntorrhet
e svarigheter att utféra munhygien
e Okad risk for karies och tandkoéttsinflammation.

Bettavvikelser

Det finns en 6kad férekomst av olika bettavvikelser. Det &r till
exempel vanligt med korsbett, dppet bett, 6verbett, samt
trangstallning och en hog och smal gom.

— Det finns flera anledningar till att bettutvecklingen kan storas.
Ett Oppet bett kan till exempel bero pa 6ppen mun i vila som i
sin tur beror pa hypoton muskulatur i lappar, tunga och
tuggmuskler, sager Christina Havner.
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Muntorrhet

Biverkningar av olika mediciner eller 6ppen mun i vila kan leda
till muntorrhet. Torrheten kan medféra svarigheter att svélja och
prata samt obehag och sveda. Att smérja munnen med till
exempel solrosolja eller andra smdrjande och
salivstimulerarande produkter kan lindra torra och kansliga
munnar och underlatta sjalvrengoringen i munhalan.

Karies och tandkottsinflammation

Barn och unga med DML1 har ofta flera riskfaktorer for karies.
Langa maltider, nedsatt sjalvrengoring av munnen, sa kallad
"oral clearance”, muntorrhet och svarighet att utféra munhygien
ar nagra sadana.

— Goda vanor kan kompensera for riskfaktorerna. Stotta garna
genom att anvanda munvardsprodukter med natriumfluorid och
uppmuntra barnet att skélja munnen med vatten efter maltider,
sager Christina Havner.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa
bra att en god munhélsa kan bevaras. D& kan man undvika
smarta, karies och infektioner. Att komma igang med goda
vanor tidigt ar viktigt. Alla bér borsta tanderna med
fluoridtandkram tva ganger om dagen. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen. Goda kostvanor ar viktigt, tumregeln ar att
tanka pa maltidsfrekvensen, dricka vatten som torstslackare
samt att undvika mat pa natten.

Hjalpmedel

Christina Havner tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid
tandborstning. Det gar till exempel att visualisera tid med en
tandborste som blinkar eller ett enkelt timglas. Bildstéd med ett
tandborstschema och hjalpmedel for forstorat grepp, tandborste
som borstar alla sidor av tanden samtidigt (Collis-curve) och
munvinkelhallare ar ett par andra exempel. Eltandborste ar ett
bra hjalpmedel om man latt blir uttrottad eller har svart med
handmotoriken. Med viss regelbundenhet &r det bra att géra
egeninfargning av tanderna for att se hur val rengjorda de
faktiskt ar.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om
smaken pa tandkramen, da finns det andra alternativ. Extra
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fluorid i tandkram eller pa& en muntork kan vara bra for de som
har en 6kad risk for karies eller erosionsskador.

Att tanka pa:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besoket
och lamna information om barnets diagnos och
medicinering. Det ar bra om barnet gar pa tata besok
med inskolning hos tandlékaren for att rengdra tdnderna,
fluorlacka och forsegla kindtanderna.

e Vid tandvardsbesok bor kontroll av bettutveckling och
gapformaga goras.

e Vid narkos ar det sarskilt viktigt att personalen ar
informerad om diagnosen da de behdver vidta sarskilda
forsiktighetsatgarder.

e FoOrbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, tandlékaren och
stolen dar barnet ska sitta i (anvandbara bilder finns pa
bildstdd i varden).

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

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla barnets
kommunikationsformaga och atformaga. Logopeden kan ocksa
ge rad angdende matning och atande, bedéma hur barnet bast
tranar sin kommunikation samt vid behov erbjuda oralmotorisk
traning. Syftet med den oralmotoriska traningen kan vara att
minska salivlackage, forbattra atandet samt vid behov dka eller
minska kansligheten i munnen.

Bitovanor

Det &r vanligt att barn har bitovanor, sa kallade "oral habits”.
Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel bero pa
oro, smarta i munnen eller handla om sjalvstimulering som
upplevs som positivt for barnet. Det ar darfor viktigt att forst ta
reda pa orsaken innan man beslutar om eventuell behandling.
Behandlingen kan besta av stimulering och tuggtraning, men
ocksa av att forsoka byta ut det som barnet biter eller suger pa
till IAmpliga foremal som anpassade "bitsmycken”.
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— Att tugga kan vara viktigt for att minska bitbeteendet.
Tuggandet gor ocksa att barnet kanner mattnad och kan ata
lagom mycket, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.

Samordning

Som forélder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser i varden. Da kan man be
habiliteringen att samordna kontakten mellan till exempel
tandlakare, logoped, oralmotoriskt team och nutritionsteam.

Friaga till Christina Hauner

Hur far man komma till specialisttandvarden?
— Barnneurolog, habilitering och folktandvard kan remittera till
specialisttandvarden.

Viggo ar aktiv och gillar att vara i naturen

© Agrenska 2023, nr 676

Viggo har alltid varit en aktiv kille som gillar att vara i naturen,
cykla och aka kickboard. Det gar fér det mesta inte langre. Pa
habiliteringen har de borjat diskutera behovet av en rullstol for
att spara pa krafterna. Nar hela familjen gor nagot tillsammans
aker de till Malins brors hus med egen brygga.

— Dar fiskar vi tillsammans. Det alskar killarna. D& far vi en
andningspaus. Det har gatt fort med Viggo, han har bara kvar
50 procents muskelstyrka i sina hander och kan knappt 6ppna
en burk Coca cola. Samtidigt ska han bearbeta det har med att
vara tonaring.

P& familjevistelsen pa Agrenska har bade Malin och resten av
familjen fatt ett nytt sammanhang.

— Det ar sa viktigt att fa traffa andra och utbyta erfarenheter —
sarskilt for barnen. Vi ar inte ensamma. Vi behdver nog alla en
grupp dar vi kan stotta varandra.

Nar familjen kommer hem efter vistelsen far Viggo en
efterlangtad fyrfota van.

—Viggo har 6nskat sig en hund och nu har han sparat ihop till
den. Det kanns fint att han ska fa en egen foljeslagare som
hjalper honom ut p& de dar promenaderna som hans kropp
behover, sager Malin.
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Maria Byrgren ar verksamhetsutvecklare och
samverkansansvarig for funktionsnedsattningar pa
Forsakringskassan. Hon informerade om vilket stod
som finns att fa.

Omvardnadsbidrag

Omvardnadsbidrag &r ett ekonomiskt bidrag till féraldrar med
barn som har en funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den
omvardnad och tillsyn som barnet behover utéver vad som &r
vanligt fér barn i samma alder utan funktionsnedsattning.
Omvardnadsbidrag finns i fyra olika nivaer och ar skattepliktigt
och pensionsgrundande. Om man soker omvardnadsbidrag for
flera barn for raknas barnens totala behov av tillsyn in i
beddmningen.

— Omvardnadsbidraget ar pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det ar viktigt att kanna till om féraldern
till exempel tanker férkorta sin normala arbetstid.
Omvardnadsbidraget ger inte nagot "skydd” for den tidigare
inkomsten, sager Maria Byrgren.

Ansokan gors pa Mina sidor pa Forsakringskassans webbplats
eller genom att skicka in en ansdkan per post. Ett
lakarutlatande ska bifogas ansdkan om det inte finns sarskilda
skal som talar emot det.

— Det ar viktigt att utlatandet beskriver behovet av omsorg. Om
det finns ett lakarutlatande hos oss sedan innan kan vi manga
ganger anvanda det, kanske med nagon komplettering, sager
Maria Byrgren.

Foraldrar kan fA omvardnadsbidrag fram till och med juni
manad det ar barnet fyller 19 ar. Forsakringskassan gor
regelbundna omprévningar av ratten till omvardnadsbidrag.

Exempel pa vad som raknas som omvardnad:
e direkta vardinsatser
e praktisk hjalp
e sarskild kosthallning
e etablering av rutiner och struktur
e aktivering och motivering
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e kommunikation och samspel

e stadning och kladvard

e inlarning, trdning och ny teknik
e samordning och planering

e kontakter

e inhamtande av kunskap.

Exempel pa vad som raknas som tillsyn:

e avstyra och forhindra situationer som kan vara farliga,
bland annat férhindra att barnet rymmer, rakar ut for eller
orsakar olyckor eller pa annat satt skadar sig sjalv eller
andra

o foraldern maste vara hemma pa grund av barnets radsla
for att lAmnas ensam

o foraldern maste finnas tillganglig via telefon eller pa
annat satt ha beredskap

o foraldern behdver snabbt finnas till hands vid hastiga
forandringar i barnets fysiska eller psykiska
halsotillstand.

Vid beviljat omvardnadsbidrag har foraldern aven ratt till
forkortning av den normala arbetstiden. Normal arbetstid kan
forkortas med upp till en fjardedel.

— Detta anséker man om hos sin arbetsgivare, sager Maria
Byrgren.

Tillfallig foraldrapenning

Tillfallig foraldrapenning (TFP) kallas ocksa for vard av barn
(VAB) och kan ges till foralder eller likstalld med foralder da
barnet ar sjukt. TFP kan ges i maximalt 120 dagar per ar.
Normalt ges TFP foér barn upp till 12 ar. Det finns majlighet till
TFP aven for barn mellan 12 och 16 ar, men da kravs lakarintyg
och férhandsbeslut fran Forsakringskassan. Efter 16 ar finns
mojlighet till TFP for barn som omfattas av LSS. TFP for
allvarligt sjukt barn ar obegransat. For barn som omfattas av
LSS tillkommer 10 stycken kontaktdagar per ar som kan
anvandas for aktiviteter som ger foraldrarna 6kad kunskap om
hur de kan stotta sitt barn. TFP baseras pa vardnadshavarens
sjukpenningsgrundande inkomst (SGI).

— For att ha ratt till tillfallig foraldrapenning ska vardnads-
havaren avsta arbete eller ga miste om arbetsloshetsersattning.
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Merkostnadsersattning

Merkostnadserséattning ar en ersattning for férhojda kostnader
som beror pa barnets funktionsnedsattning. Merkostnaderna
behover uppga till minst 13 125 kronor per ar (2023). Det kan
vara svart att fd merkostnadsersattning beviljat.

— Avslagen ligger just nu pa 90 procent nar det galler
merkostnadsersattning for barn. Orsaken till det beror framst pa
att godtagna merkostnader inte kommer upp till den lagsta
nivan, sager Maria Byrgren.

Aktivitetsersattning

Aktivitetsersattning ar en ersattning for personer mellan 19 och
29 ar som har en sjukdom eller funktionsnedsattning som
innebar att hen inte kan arbeta heltid. Aktivitetsersattning kan
beviljas i ett till tre ar. Pesonen kan fa aktivitetsersattning pa
hel- eller deltid.

— For att aktivitetsersattning ska beviljas behéver
Forsakringskassan ett lakarintyg som beskriver personens
arbetsformaga, sager Maria Byrgren.

Aktivitetsersattning vid forlangd skolgang ar en ersattning for
personer 19 och 29 ar som pa grund av sin
funktionsnedsattning behdver langre tid an normalt for att bl
klar med skolan. Ersattningen ar alltid tidsbegrénsad. Personen
ska lamna in en ansokan och ett intyg fran skolan eller ett
lakarutlatande.

— Vid aktivitetsersattning tar Forsékringskassan regelbundet
kontakt for att fraga hur arbetet eller studierna gar. Kontakt tas
alltid innan erséttningen upphor, sager Maria Byrgren.

Bostadstillagg
Vid beviljad aktivitetsersattning eller sjukersattning kan man ha
ratt till bostadstillagg.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa myndighetens
webbplats. Dar finns utforlig och uppdaterad information.
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Fragor till Maria Byrgren

© Agrenska 2023, nr 676

Hur ofta behdver man fornya beslutet om
omvardnadsbidrag?

— Efter tva ar gor Forsakringskassan pa eget initiativ en
omprovning av beslutet. Om det star i beslutet att det galler tills
barnet ar 19 ar gors det anda omprovningar. Vill man séka
hdgre bidrag finns det ingen anledning att vanta tills
Forsakringskassan hor av sig, utan da gor man en ny ansokan.

Hur kan jag ga vidare om jag trots lakarutlatande inte
beviljas omvardnadsbidrag?

— Om man ar missndjd med Forsakringskassans bedémning
utifrdn de underlag som besluten grundas pa har man méjlighet
att inkomma med synpunkter. Det finns maojlighet att begara en
omprovning. Da ar det en annan avdelning,
omprovningsenheten, som tittar pa underlaget. Nasta steg ar att
Overklaga till Férvaltningsratten.

Kan man ta ut kontaktdagar nar det ar studiedag?
— Nej, det ar inte mgjligt.

Vad finns for ersattning for barn 16 och19 &r som blir av
med studiebidraget 6ver sommaren?

— Det finns ingen ersattning fran Forsakringskassan som tacker
upp for det inkomstbortfallet. Jag rekommenderar er att
kontrollera vad det finns for méjligheter hos kommunen.
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Louise Jeltin & samordnare inom personlig assistans
och koordinator for familje- och vuxenvistelser pa
Agrenska. Hon informerar om vilket stéd som finns att
fa for personer med dystrofia myotonika.

| Sverige ar det offentliga stodsystemet uppdelat mellan stat,
region och kommunala institutioner. Det finns dessutom en rad
privata, idéburna och icke-vinstdrivande organisationer som har
stodinsatser att erbjuda till familjer med barn som har sallsynta
diagnoser.

— Manga upplever att det &r svart att veta vilka man ska
kontakta i olika sammanhang. Vi har ett omfattande
stodsystem, men det kan vara svart att navigera i, sager Louise
Jeltin.

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur héalso- och
sjukvardsverksamheter ska organiseras och bedrivas. Alla
vardgivare ar skyldiga att folja bestammelserna i HSL.
Patientlagen &ar en viktig lag som starker patienternas stallning.
Den ger bland annat réatt att valja oppenvard eller specialistvard
i en annan region an hemregionen. Den ger ocksa ratt att
begara en ny medicinsk bedémning.

— Patientlagen har ockséa okat barns inflytande Gver sin egen
vard. De har ratt att fa information pa ett satt som de forstar,
sager Louise Jeltin.

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen vid en
instans med vardansvar for barnet skyldighet att utse en fast
vardkontakt. En fast vardkontakt kan samordna vardens
insatser och formedla kontakter. Den fasta vardkontakten kan
vara en lakare eller nadgon annan som arbetar inom varden,
som en sjukskoterska eller kurator.

SIP —samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och hélso-
och sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever
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behov av samordning mellan olika instanser och dar
ansvarsfordelningen behoéver tydliggéras. Planen upprattas vid
moten dar professionella fran de berdrda verksamheterna ar
skyldiga att delta.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se.

1177 efter 13 ar

| normalfall &r ett barns journal tillganglig for vardnadshavare
fram tills barnet fyllt 13 &r. | undantagsfall ar det mojligt att
ansOka om tillgdng aven efter 13 ars alder, men det maste
goras pa varje enskild mottagning och det &r
verksamhetschefen for enheten som ska godkénna anstkan.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se.

LSS - Lagen om st6éd och service till vissa
funktionshindrade
Sambhallets stod utgar bland annat fran Lagen om stod och
service till vissa funktionshindrade — LSS. Det ar en
rattighetslag som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stod
for insatser och sarskild service for personer
¢ med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand
e med betydande och bestdende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd
av yttre vald eller kroppslig sjukdom
e med varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa
normalt ldrande, om de &r stora och fororsakar
betydande svarigheter i den dagliga livsféringen och
darmed ett omfattande behov av stod eller service.

— Alla beslut som tas om insatser kan dverklagas i domstol,
sager Louise Jeltin.

Exempel pa insatser enligt LSS

e avldsarservice
e Kkorttidsvistelse
e kontaktperson

e |edsagare
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e bostad med sarskild service
e personlig assistans.

SoL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska méanniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mojlighet att delta i samhéllets gemenskap och att leva som
andra. Det finns darfor olika former av stod som utgar ifran
individens behov. Man har alltid ratt att soka bidrag och fa ett
skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa sjukhuset
kan hjalpa till med ansokan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med stoéd av
SoL om man inte tillndr nadgon av LSS personkretsar, sager
Louise Jeltin.

Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen ocksa erbjuda stod till
anhariga till ndgon med en fysisk eller psykisk
funktionsnedsattning. Med anhérig menas en familjemedlem, till
exempel syskon, mor- och farféraldrar. Som anhérig kan man fa
mojlighet att delta i samtalsgrupper, fa tillgang till friskvard eller
individuellt anpassat stod samt fa tips, rad och hjalp med
kontakter. Detta stdd ska stkas hos kommunens
anhorigkonsult. Tjansten kan heta olika i olika kommuner.

Bostadsanpassning

AnsOkan om bostadsanpassning gors hos kommunen.
Atgarderna behéver vara "nédvandiga fér att bostaden ska vara
andamalsenlig”. Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, lakare
eller annan sakkunnig.

Las mer pa bostadscenter.se

Fonder

Vid okade omkostnader pa grund av sjukdom kan man séka
pengar till hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller
habiliteringen kan man fa hjélp av en kurator med att hitta
passande fonder att soka pengar ur.

— Det kan lona sig att sbka pengar ur fonder eftersom
stiftelserna vill avyttra sina pengar, sager Louise Jeltin.
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Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas déar man kan
soka efter lampliga fonder:

Framtid

Louise Jeltin informerar om vad det finns for stod att fa nar
barnen blir vuxna. Bland annat kan det vara bra att i god tid ta
kontakt med studie- och yrkesvagledare infor framtida studier.
Det finns manga folkhdgskolor som har sarskilda program som
ar anpassade for personer med funktionsnedséattningar. Vuxna
personer som ska komma ut i arbetslivet kan fa sarskilt stod av
Arbetsformedlingen och foér de som omfattas av LSS — daglig
verksamhet.

— Av flera anledningar ar det viktigt att forbereda sitt barns 18-
ars dag. Da kan ni foraldrar forlora insyn Gver ert barns
vardarenden, sager Louise Jeltin.

Fler lanktips

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhoriga
minstoradaqg.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — moétesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning.

Fragor till Louise Jeltin

Kan jag som syskon vara avldsare eller ledsagare for att
avlasta mina foraldrar?

— Det ar mojligt. Kommunen har ofta svart att hitta aviosare sa
kontakta dem.

Kan mina foraldrar vara stodfamilj at vart barn?

— Det finns manga exempel pa det. Kontakta kommunen och
fraga.
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 25 ar
sedan av en grupp foraldrar till barn med olika
syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever
med ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och
stodinsatser i ratt tid och utifran behov. Férbundets uppdrag ar
att driva politiska fragor som ror personer med
funktionsnedsattning och att sprida kunskap om séallsynta
diagnoser. De vill ocksa framja forskning och utveckling av
metoder for diagnostik och behandling. Personer som lever
med sallsynta halsotillstdnd ska inte missgynnas pa grund av
att andra inte kanner till s& mycket om deras situation.
Forbundet har genom aren drivit flera projekt dar resultatet har
blivit konkret material som alla far ta del av, sdsom
utbildningsfilmer, sammanstallningar av rattigheter i halso- och
sjukvarden och tips pa hur man kan gora en sa kallad sallsynt
vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar dver 100 olika
diagnoser som sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt ar att
alla halsotillstand ar livslanga, sa gott som alltid obotliga och
nastan alltid har genetiska orsaker.

— Det ar sallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kanna sig
ensam om man ar den enda i sin hemstad som lever med ett
sallsynt halsotillstdnd, men tillsammans ar vi starkare, sager
Evelina Rosén, projektledare pa Riksforbundet Sallsynta
diagnoser.

Las mer pa sallsyntadiagnoser.se.
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att
ta fram och kvalitetssékra informationstexter till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Informationen ar till for personer som arbetar inom vard,
omsorg, skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som
lever med ett sallsynt halsotillstdnd, deras narstaende och
andra som de har kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven
vara anvandbar for personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an
300 séllsynta halsotillstand. Nya informationstexter tillkommer
varje ar, och befintliga texter uppdateras regelbundet.
Underlagen till texterna skrivs av medicinska specialister i
Sverige. Informationen bearbetas av redaktorer vid
Informationscentrum och faktagranskas av en sarskild
expertgrupp. Berorda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta Informationscentrum via e-post
sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
eller telefon 031-750 92 00.

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/séllsynta-halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta héalsotillstdnd vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 676

Dystrofia myotonika &r en langsamt fortskridande
multisystemsjukdom. Det innebar att symtom kan
uppkomma fran flera olika organ i kroppen.

Ungefar 1000 personer i Sverige har dystrofia
myotonika typ 1, medan typ 2 &r mindre vanlig.
Orsaken till dystrofia myotonika typ 1 ar en forandring
I genen DMPK. Genférandringen ar arftlig.

Symtomen visar sig i olika aldrar, genom bland annat
muskelstelhet, otydligt tal och svaghet i hander och
fotter. Olika grader av intellektuell
funktionsnedsattning och neuropsykiatriska
funktionsnedséttningar forekommer.

Barnen behdver tidiga habiliteringsinsatser.
Behandlingen anpassas efter varje persons symtom
och behov.

| dokumentationen finns bland annat information om
medicinsk bakgrund, genetik, atsvarigheter samt
fysioterapi och arbetsterapi. Har ges dessutom en
inblick i hur det ar att leva i en familj som har flera
barn med dystrofia myotonika.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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