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Beckers och limb-girdle muskeldystrofi

Agrenska ar ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand. Det ar en unik métesplats for
barn, ungdomar och vuxna med funktions-
nedsattningar, deras familjer samt yrkesverksamma
som moter personer med funktionsnedsattningar i sitt
arbete. Agrenska &r belaget péa Lilla Amundén sdder
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 ocksa
Informationscentrum for sallsynta halsotillstdnd som ansvarar
for att ta fram och kvalitetssékra informationstexter till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta hélsotillstand
och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran
hela Sverige. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, maéjlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och
diskussioner kring aktuella medicinska ron, pedagogiska
fragor, psykosociala aspekter samt det stod samhallet kan
erbjuda. Barnens program ar anpassat efter barnens
forutsattningar, maojligheter och behov.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband
med familjevistelsen for Beckers och limb-girdle muskeldystrofi
och &r skriven av Sara Lesslie, redaktér vid Agrenska. Innan
informationen publiceras har varje forelasare faktagranskat
texten. For att illustrera hur det kan vara att leva i en familj med
ett barn som har Beckers muskeldystrofi beréattar en foralder om
sina erfarenheter.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
déar de kan laddas ner som pdf: agrenska.se.
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Beckers muskeldystrofi och limb-girdle muskeldystrofi
ar langsamt fortskridande muskelsjukdomar som ger
muskelsvaghet.

— Symtomen varierar mellan individer. Férutom
muskelsvaghet kan bland annat hjartat och
andningsmuskulaturen vara paverkade. Det sager
Kalliopi Sofou som &r barnneurolog i muskelteamet pa
Drottning Silvias barnsjukhus i Goteborg.

Varje muskel bestar av ett mycket stort antal enskilda
muskelceller som bildar muskelfibrer. Muskelfibern &r fem till tio
centimeter lang och tunn och innehaller tusentals cellkarnor.
Vid en muskeldystrofi drabbas segment av fibrerna av celldod,
sa kallad nekros. En viss nybildning av celler sker i nekrosen
dar sarskilda satellitceller reparerar skadan. D6da celler bryts
ner av makrofager, en sorts vita blodkroppar, och nya
muskelfibrer bildas.

| en muskel med muskeldystrofi omvandlas muskulaturen efter
en tid av skador. Det bildas bindvav, fett och arrvavnad.
Muskeln far dalig rorlighet och blir forsvagad.

Orsaken till Beckers muskeldystrofi (BMD) och limb-girdle
muskeldystrofi (LGMD) ar forandrade proteiner. Dessa proteiner
ingar i muskelfibrernas cellmembran eller medverkar i
forankringen av de sammandragande proteinerna till
cellmembranet. Det innebar att cellmembranet blir skort.
Muskelcellen skadas da latt nar den drar ihop sig vilket leder till
nekros.
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BMD orsakas av en forandring i dystrofingenen, DMD, som ar
den storsta kanda genen hos manniskan. Férandringen, eller

mutationen, leder att det tillverkas for liten mangd av proteinet
dystrofin, vilket gor att de olika symtomen uppstar.

Dystrofin &r ett protein som bidrar till hallfastheten i
muskelfiberns membran. Runt varje muskelfiber finns ett
skyddande hdlje. Dystrofin fungerar som en férankring mellan
hdljet och varje muskelfiber som drar ihop sig; det skyddar
muskelfibrerna under sammandragningen. Dystrofin finns i
skelett, hjarta hjarna och aven i glatt muskulatur (bland annat
luftvagar, urinblasa och mag-tarmkanal). Det ar orsaken till att
muskelsvagheten vid BMD uppstar i olika delar av kroppen.

Forekomst och genetik

BMD forekommer hos 4 per 100 000 manliga invanare. |
Sverige innebar det att det fods 3-5 pojkar som far diagnosen
varje ar.

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

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

Dystrofingenen DMD bestar av 79 exoner och mycket stora
introner. Totalt &r mer &n 5 000 mutationer i DMD k&nda och en
del av dessa leder till Beckers muskeldystrofi. 60—70 procent av
forandringarna beror pa att en del eller delar av genen saknas,
vilket kallas deletion. 10—-20 procent av mutationerna ar
duplikationer, vilket innebar att en del av genen dubbleras. Det
forekommer ocksa mindre forandringar, sa kallade
punktmutationer.
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Nedsatt funktion av proteinet dystrofin leder till att
muskelfibrerna bryts ned. Nedbrytningen kompenseras delvis
av att nya muskelfibrer bildas, men férmagan att aterbilda
muskelfibrer avtar successivt med tiden.

Diagnos

Det ar inte alltid just muskelpaverkan som leder till att
sjukdomen upptéacks. Aldern nar sjukdomen debuterar varierar
stort, mellan 5 och 60 ar. Det hander att barnet utreds for andra
akommor, till exempel feberkramper, och att lakaren vid ett
blodprov upptacker en paverkan pa levern. Provsvaren leder
vidare till en kontroll av halten kreatinkinas (CK). Kreatinkinas
ar ett enzym som spelar en viktig roll vid reglering av
muskulaturens energiomsattning. Kreatinkinasnivan ar forhojd
vid alla typer av muskeldystrofier.

Muskelsymtom

Muskelsvagheten boérjar nastan alltid i benen och ar liksidig
(symmetrisk). Bade vid BMD och LGMD paverkas musklerna
runt hofter och lar forst. S& smaningom paverkas aven muskler
runt axlar, skulderblad och 6éverarmar av muskelsvagheten.
Pojkar med BMD far ofta kraftigt uppsvallda vader, sa kallad
pseudohypertrofi.

Hjartpaverkan

Paverkan pa hjartat kommer senare i sjukdomsforloppet.
Ungefar halften av mannen far en nedsatt
sammandragningsformaga av hjartat (kontraktionskraft).

15 procent far hjartsvikt och 30 procent drabbas av ett forstorat
hjarta. Tidiga symtom pa hjartpaverkan ar andfaddhet vid
anstrangning, latt utmattning och nattlig andnod.

— Vi brukar borja medicinera for att forebygga hjartpaverkan.
Nar man borjar med medicinering &r valdigt individuellt, sdger
Kalliopi Sofou.

Las mer om hjartpaverkan pa sid 19.
Mag-tarmpaverkan
Eftersom dystrofin finns aven i glatt muskulatur far manga med

BMD symtom fran mag-tarmsystemet. Det kan till exempel
innebara halsbranna, illamaende och forstoppning.
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Hjalpmedel

Knappt en tredjedel av pojkar med BMD anvander rullstol.
Oftast introduceras rullstolen som ett hjalpmedel vid
forflyttningar till aktiviteter for att barnen ska ha ork vid
aktiviteten. Ungefar 7 procent av pojkarna behdver nagon gang
i livet andningshjéalpmedel, vanligtvis nattetid. For de allra flesta
uppstar behovet forst i vuxen alder.

— Tidiga tecken pa behov av andningsstéd kan vara orolig
s6mn, morgonhuvudvark, 6kad trétthet och férsamrad hostkraft,
sager Kalliopi Sofou.

Behandling

Behandlingen vid BMD baseras pa symtomen. Kortison och
ACE-hammare kan vara en del av behandlingen for att bromsa
sjukdomsforloppet. Kortison ar en tuff behandling med svara
biverkningar. Darfor medicinerar man endast med kortison nar
det ar nédvandigt.

— Vid Duchennes muskeldystrofi, som innebar total avsaknad
av dystrofin, anvands kortison tidigt i forloppet. For de pojkar
med BMD med allra svagast muskelstyrka ar det viktigt att
Overvaga kortisonbehandling, sager Kalliopi Sofou.

ACE-hammare anvands for att férebygga hjartproblematik.
D-vitamin och kalcium ar viktigt for benhalsan. Vardena av
dessa vitaminer och mineraler bor kontrolleras regelbundet.

— Det ar ocksa viktigt att félja vaccinationsprogrammet och aven
vaccinera mot influensa, sager Kalliopi Sofou.

Vidare lastips
Studie av prednisolon vid BMD och LGMD:
https://[pubmed.nchbi.nlm.nih.gov/35124660/

Kvinnliga anlagsbéarare

Det ar viktigt att kanna till att cirka 10 procent av kvinnliga
anlagsbarare av Beckers muskeldystrofi far symtom. Hos upp
till 50 procent ar CK forhojt.

— Kvinnorna kan fa en sen symtomdebut i vuxen alder med
svaghet i benen. Det ar sarskilt viktigt att ga pa regelbundna
hjartundersokningar da hjartpaverkan kan debutera i 40-
arsaldern utan andra muskelsymtom, sager Kalliopi Sofou.
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Limb-girdie muskeldystrofi

Limb-girdle muskeldystrofi orsakas av férandringar i gener som
ar mallar for tillverkningen av proteiner som ingar i
muskelfibrernas cellmembran. Brist pa protein eller felaktigt
sammansatta protein skadar med tiden muskelfibrerna, som
ersatts av bindvav och fett.

Forekomst och genetik
LGMD férekommer hos 2—6 personer per 100 000 invanare.
Bade pojkar och flickor kan fa LGMD.

Det finns manga olika former av LGMD som orsakas av
mutationer pa olika gener. | Sverige ar de vanligaste formerna
LGMD 1B, 1C, 2A, 2B, 2D, 2l och 2L.

Muskelsymtom

De forsta symtomen vid LGMD kommer oftast mellan 10 och 30
ars alder. Backenmusklerna paverkas forst. Efterhand tilltar
svagheten i larmusklerna. Skuldrorna skjuter ut pa grund av att
muskulaturen férsvagas. Det medfor att nedre spetsen pa
skulderbladet kan bukta ut likt en vinge, sa kallad vingskapula.
Vissa former av LGMD ger hjartpaverkan och/eller
andningssvarigheter. Andra kan ge kontrakturer, som ar en
muskelatstramning som gor att det inte gar att réra leden fullt
ut. Risken for sned rygg, skolios, ar stor om balmuskulaturen ar
paverkad.

Hjartpaverkan

Hjartpaverkan férekommer vid vissa former av LGMD, vanligast
vid 2l och 2E. Enligt en studie hade cirka en fjardedel av
personer med LGMD typ 2 hjartpaverkan. Hjartsymtomen hade
inget samband medalder och muskelstyrka.

Las mer om hjartpaverkan pa sid 19.

Gangformaga vid LGMD

Att tappa gangformaga innebar att inte kunna ga 10 meter
sjalvstandigt. Enligt en studie tappar personer med LGMD
gangformagan i genomsnitt 13 ar efter sjukdomsdebut om
sjukdomen debuterar i barndomen. Om symtomen uppkommer i
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tonaren eller i vuxen alder tappas gangformagan efter i
genomsnitt 20 ar.

Livskvalitet vid LGMD

Olika studier om livskvalitet vid LGMD visar att
rorelsebegransningen pa grund av muskelsvagheten ar det som
mest paverkar i vardagen. 43-81 procent hade paverkad
somnkvalitet pa grund av smarta, magproblem och upplevd
fatigue. Fatigue ar detsamma som trétthet vid sjukdom. Det tar
langre tid att aterhamta sig och att bara vila hjalper inte alltid.

45-50 procent av personer med LGMD upplevde kronisk
smarta. For att motverka och behandla kronisk smarta ar
regelbunden traning och stretchning viktigt.

Behandling

Det finns ingen botande behandling vid LGMD, i stallet
behandlas symtom. Regelbundna kontroller av lung- och
hjartfunktion rekommenderas. Aven kontroll av D-vitamin och
kalcium ar viktigt for benhélsan. Liksom vid BMD ar det viktigt
att folja vaccinationsprogrammet och vaccinera mot influensa.

— Dysfagi, svaljsvarigheter, ar ovanligt vid LGMD, men viktigt att
kontrollera for om symtom uppstar, sager Kalliopi Sofou.

Behandlingen av barn med BMD och LGMD omfattas av
Nationell Hogspecialiserad Vard (NHV) i Stockholm och
Goteborg. Utbver den kontakten har de flesta familjer aven
kontakt med en behandlande lakare pa hemsjukhuset,
hjartmottagningen, lungmottagningen och den lokala och
regionala habiliteringen.

Forskning

Muskeldystrofier ar ett omrade det forskas mycket kring. Det
har ocksa skett stora genombrott pa behandlingsomradet
framfor allt for sjukdomen spinal muskelatrofi (SMA).

Just nu rekryterar flera studier personer med BMD och LGMD,

bland annat for att utvardera lakemedlet deflazacort och
vamorolon. Kalliopi Sofou ansvarar for en observationsstudie
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som undersoker faktorer som kan paverka sjukdomsborda och
livskvalitet.

Det pagar aven forskning kring genterapi med mikrodystrofin. |
den har filmen finns mer information.

— Om ni ar intresserade av att delta i en forskningsstudie prata
med er l&kare. Vill ni delta i internationella studier kontakta
forskningsteamet, sager Kalliopi Sofou.

Samlade tips

Kalliopi Sofou uppmanar alla familjer att halla sig informerade
och att kanna till akuta tillstdnd som kan uppsta och veta vad
som behdver goras. Ett sadant tillstand ar rabdomyolys som
innebar kraftigt sénderfall av muskelfibrerna. Utlésande faktorer
kan vara en infektion, extrem anstrangning av specifika
muskelgrupper eller narkos. Symtom pa rabdomyolys ar kraftiga
muskelsmartor och rédbrun urin.

— Om symtom uppstar behoéver barnet vard for att undvika akut
njursvikt. Borja med att ge barnet mycket vatten att dricka och
ta er sedan till akuten. Ett tips ar att be er behandlande lakare
om ett akutkort att ha med for att undvika onédig vantan om det
finns risk foér rabdomyolys, sager Kalliopi Sofou.

Generellt &r det viktigt att vara uppmarksam pa om nya symtom
som till exempel smartor, muskelspanningar, viktnedgang,
felsvaljningar och orolig somn uppstar. Kalliopi Sofou uppmanar
till att skriva ner observationer och ta med till méte med lékare,
sjukskoterska eller habilitering.

En del atgarder och behandlingar som till exempel stretchning
ar proaktiva. Det innebar att man inte ser direkt effekt pa
muskelstyrka eller minskning av smarta.

— Trots detta ar stretchning en sa viktig del av behandlingen sa
har galler det att halla i och férséka motivera, sager Kalliopi
Sofou.

Fler rekommendationer
o Sakerstéll att barnet ar kopplat till ett
uppfoljningsprogram och far komma till ett centrum for
NHV.
e Séakerstall att barnet &r med i registret for
neuromuskulara sjukdomar NMiS.
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e Vid insattning av ny behandling, se till att vara
informerade om eventuella biverkningar.

e Om det ar aktuellt, be om remiss till genetisk vagledning
pa Klinisk genetik.

e Hall er uppdaterade genom patientféreningar och
organisationer.

Vara barn svettas mycket, ar det ett symtom som
forekommer?

— Vi hor ofta det. Det kan bero pa en kombination av olika
orsaker. Egentligen finns det ingen 6kad produktion av svett,
utan det kan snarare bero pa hormonerna. Barn med
muskeldystrofi har en annan fordelning av fett i kroppen, vilket
kan gora att barnet svettas pa andra satt. Dessutom har barnen
ofta en samre kondition. Vid svettning nattetid ska lakaren
tanka andning och hjarta och undersoka det.

Kan kraftig kramp vara rabdomyolys?

— Nej inte generellt. Kramp kan ocksa bero pa
Overanstrangning. Det ar viktigt att barnet lar sig att ta pauser.
Det kan behoévas strategier for det. For barn med
muskeldystrofier ar det viktigt att inte kdnna av mjélksyra i
kroppen. Det kan leda till muskelsdnderfall. Fysioterapeuten har
en viktig funktion i det arbetet.

Aterhamtar sig muskelvavnaden efter sénderfall?

— Den repareras, men processen ar langsam. Med icke
valfungerande proteiner ar processen annu langsammare.
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Ludvig och Hugo har Beckers muskeldystrofi

Ludvig, 17 &r, och Hugo, 8 ar, kom till Agrenskas familjevistelse
tilsammans med syskonen Siri, 13, och Fred, 8, samt mamma
Sanna och pappa Anton.

Familjens resa borjade nar Ludvig var ett och ett halvt ar. Han
fick aterkommande feberkramper som inte gav med sig och i
samband med dessa uppsoktes sjukhus. Eftersom Ludvig hade
fatt mycket febernedsattande medicin med paracetamol tog
lakaren ett leverprov och andra prover. De visade att nivan av
kreatinkinas (CK) var forh6jd. Levervardena gick inte ner som
forvantat vilket ledde till vidare utredning och provtagning.

— | efterhand har jag forstatt att vi hade tur att lakaren ledde in
0ss pa ratt spar med de extra proverna, sager Sanna.

Svaren visade att det var ett protein som lackte ut, vilket ledde
till en misstanke om Duchennes muskeldystrofi och remiss till
narmaste universitetssjukhus. Ludvig fick géra en muskelbiopsi
pa universitetssjukhuset och det tog tid innan provsvaret kom.
Nar foraldrarna kom tillbaka for att fa resultatet gick det mesta
fel.

— Specialistlakaren var forsenad och vi stotte pa en lakare och
en fysioterapeut i vantrummet. De berattade att de var fran
habiliteringen hemmavid och att de hade blivit kallade dit av
specialistlakaren, vilket de trodde att vi visste om. Det var da vi
forstod att nagot var allvarligt fel och blev livradda bada tva, och
tankarna bdrjade snurra direkt sédger Sanna.

Sanna och Anton kommer i efterhand knappt ihag vad lakaren
sa nar Ludvig fick diagnosen BMD. Det var s& omtumlande.

Ludvig var tre ar nar han fick sin diagnos. Pa Klinisk genetik fick
de klart for sig att ingen av foraldrarna var barare av BMD och
att Ludvig hade en nymutation. Ludvig fick s& smaningom en
lillasyster, Siri, och senare utokades familjen med tvillingarna
Hugo och Fred.

— Nar vi var p& Agrenska for atta ar sedan fick vi veta att
nymutationen kan uppkomma genom sa kallad germinal
mosaicism och att det fanns en liten risk att nagon av de andra
pojkarna ocksa hade BMD, sager Sanna.
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Nar familjen kom hem efter vistelsen vande sig Sanna till den
lokala barn- och ungdomsmottagningen och ville testa de andra
pojkarna.

— Tidigare hade vi varit helt 6vertygade om att bara Ludvig hade
BMD, nu fick vi beskedet att aven Hugo hade det. Da var han
bara ett ar, sager Sanna.

Beskedet kom som en chock, igen, men den var inte lika stor
som gangen innan.

— Vi hanterade det olika jag och Anton. For mig hade det varit
morkt i flera ar innan. Att &ven Hugo hade BMD var en sorg,
men denna var lattare att ta sig ur. Det gick snabbare att smaélta
och vénja sig vid tanken. Fér Anton har det varit tuffare, sager
Sanna.

— Vid muskeldystrofier sker en kontinuerlig nekros och
nybildning av muskelceller vilket blir till &rrbildning. Det
och bristen pa viktiga proteiner syns tydligt vid
patologiska understkningar. Det sdger Anders Oldfors
som ar professor vid Institutionen for biomedicin vid
Goteborgs universitet. Han forelaser tilsammans med
Carola Hedberg-Oldfors som ar docent och 6verbiolog
pa Klinisk genetik och genomik vid samma universitet.

Muskler ar uppbyggda av buntar av muskelfibrer. Fibrerna
bestar av muskelceller som &r langa och tunna. Muskelcellen
innehaller tusentals cellkarnor. Runt varje muskelfiber ligger
sma fina blodkarl, kapillarer, som férsorjer muskeln med blod.

— Nar man tittar pa muskelfibrer i mikroskop ser man tydligt alla
cellkarnor som ligger i kanten av fibrerna, sdger Anders Oldfors.

Vid utredning av olika muskelsjukdomar tittar man bade pa
genetik genom blodprov och pa patologi genom vavnadsprov.
Ett vavnadsprov, eller biopsi, fargas in for att det ska ga att se
olika strukturer i muskeln, till exempel fett, olika enzymer och
proteiner som dystrofin.
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Nekros och nybildning av muskelfibrer

Nekros innebar att ett segment av muskelfibern dér. Nar
cellerna doér skickar immunfdérsvaret in en typ av celler som
kallas makrofager vars uppgift ar att bryta ner den déda
vavnaden. Kvar finns satellitceller som &r stamceller.
Satellitcellerna 6kar i antal, vaxer ihop och kan bilda nya
muskelfibrer.

— Den har lakningen ar valdigt effektiv. Efter ett par veckor finns
inga spar kvar av att skadan har skett, sager Anders Oldfors.

Vid muskeldystrofi sker nekros och nybildning av muskelfibrer
kontinuerligt. Makrofagerna ar inflammatoriska celler och den
kontinuerliga inflammationen i muskelfibrerna bildar med tiden
arrbildning i form av bindvav. Pa sikt blir det alltmer bindvav
som lagras in i muskeln. Muskelsvagheten kommer forst nar
muskeln har lagrat in s& pass stora mangder bindvav och fett
att det foréandrar muskelns funktion.

— Nekros och en 6kning av bindvav som syns i en biopsi ar ett
av diagnoskriterierna for muskeldystrofi, sager Anders Oldfors.

De allra flesta muskeldystrofier beror pa att cellmembranet i
muskelfibrerna inte fungerar som de ska. Muskelfibrerna har en
skelettliknande struktur som ger stadga och struktur. |
muskelfibrerna bestar cellskelettet av proteinerna desmin och
aktin. | muskelfibrerna finns ytterligare ett antal proteiner vars
funktion ar att ge stadga at cellmembranet genom att forankra
det i cellskelettet. Ett av dessa proteiner ar dystrofin.

— Effekten av bristen pa dystrofin, som vid Beckers och
Duchennes muskeldystrofi, ar att cellmembranet blir lite skérare
och att det oftare an normalt uppstar nekros i muskelfibrerna,
sager Anders Oldfors.

Genetik

Varje individ har arvt halften av arvsmassan av sin mamma och
héalften av sin pappa. Generna ar ungeféar 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.

— Vi har ungefar tre miljarder baspar, men det ar bara en
procent avdem som ar kodande. Dessa utgor mallar som
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fungerar som bruksanvisningar for alla proteiner i kroppen. Det
ar proteinerna som exempelvis avgor hur kroppens celler
fungerar och hur vi ser ut, sdger Carola Hedberg-Oldfors.

Nar man talar om mutationer menar man vanligen genetiska
forandringar som leder till sjukdomstillstand. Eftersom generna
utgor mallar for tillverkning av olika proteiner i kroppen kan
mutationer medftéra konsekvenser nar proteinerna ska bildas.
Det kan beskrivas som att det blir "fel i koden” for just det
proteinet.

Genetiska forandringar kan paverka gener och kromosomer pa
olika satt. Nar det saknas genetiskt material kallas det deletion,
nar det finns extra genetiskt material kallas det duplikation och

nar en enda bokstav i den genetiska koden ar fel kallas det for

punktmutation.

Arftlighet

Olika genetiska tillstdnd nedarvs pa olika satt. Om den
genetiska forandringen finns pa nagon av de kromosomer som
inte styr kon kallas det fér autosomal nedarvning. Vid de
genetiska sjukdomar som har autosomalt dominant nedarvning
ar det 50 procents sannolikhet att anlaget fors vidare vid varje
graviditet.

Vid autosomalt recessiv nedarvning ar anlagen fran bade
mamman och pappan forandrade. Sannolikheten att barnet
arver bada anlagen och darmed sjukdomen &r 25 procent vid
varje graviditet. | 25 procent av fallen arvs inte anlaget och i
halften av fallen blir barnen, likt sina foraldrar, friska
anlagsbéarare.

— Anlagsbarare for recessiv sjukdom ar for det mesta friska,
men kan fora anlaget vidare till n&sta generation, sager Carola
Hedberg-Oldfors.

Den genetiska forandringen kan ocksa uppsta de novo, som en
nymutation. Det innebar att den forekommer for forsta gangen
hos barnet och &r alltsa inte nedarvd fran foraldrarna.
Mutationen blir dock arftlig.

DMD, dystrofingenen, sitter pa X-kromosomen vilket innebar att
Beckers muskeldystrofi har X-bunden recessiv nedarvning. Vid
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konsbunden arftlighet har fostrets kon betydelse for om anlaget
fors vidare eller inte. X-kromosombundet recessivt arftliga
sjukdomar férekommer som regel bara hos man och nedarvs
via vanligen friska kvinnliga barare som har en normal och en
muterad gen pa sina X-kromosomer. Soner till kvinnliga barare
har 50 procents sannolikhet att arva den muterade genkopian
och fa sjukdomen. For dottrar ar det samma sannolikhet att bl
friska barare av en muterad gen. En man med en X-
kromosombundet recessivt arftlig sjukdom kan inte éverfora
den till sina s6ner, men alla dottrar blir barare av den muterade
genen.

Vid limb-girdle muskeldystrofi finns det manga olika varianter.
De typer som hor till gruppen LGMD1 (tidigare D) har
autosomalt dominant nedarvning. De typer som hor till gruppen
LGMD?2 (tidigare R) har autosomalt recessiv nedarvning.

— Vid LGMD é&r det andra proteiner som paverkar
muskeluppbyggnaden som saknas eller ar felaktigt. Till
exempel gamma-sarcoglycan, sager Carola Hedberg-Oldfors.

Genetisk utredning

Den genetiska diagnostiken har utvecklats mycket de senaste
aren. FOr att utreda olika genetiska tillstdnd kan man anvanda
sig av riktad analys mot specifika gener, sa kallad genpanel,
eller titta pa hela DNA genom en helgenomsekvensering.

— Om vi hittar en trolig genetisk orsak till muskelsjukdomen kan
en mikroskopisk analys av muskelbiopsin sedan bekréfta
fyndet, sager Carola Hedberg-Oldfors.

Vid utredning av muskelsjukdomar kompletterar genetiken och
patologin varandra.

— Det ar inte alltid sjukdomsbilden stdmmer 6verens med de
genetiska fynden. Da kan det vara till hjalp att titta pa hur
proteinerna faktiskt uttrycks i den mikroskopiska analysen,
sager Anders Oldfors.
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Fraga till Anders Oldfors och Carola Hedberg-Oldfors

Finns det majlighet till genterapi med CRISPR Cas9 vid
muskeldystrofier?

— Det finns férhoppningar om att kunna anvanda det i framtiden
aven om det inte finns nagon utvecklad behandling idag. Det
bedrivs mycket forskning om olika genterapier. Vid
muskelsjukdomen Spinal muskelatrofi, SMA, har det gjorts ett
stort genombrott.

Hugo éir mer paverkad in Ludvig

Bade Ludvig och Hugo fick alltsd sin diagnos faststalld innan de
fick sina forsta egentliga symtom. Sanna berattar att hon ar
glad att de visste om det da de har kunnat vara mer
uppmarksamma och forstadende.

— Hade vi inte vetat att de hade Beckers hade vi kanske tankt
att de var lite bekvama av sig i vissa lagen. Hugo sager ifran
nar han far ont och far mer ont &n Ludvig. Vi ser ocksa skillnad
pa gangen emellan at, sager Sanna.

Under arens lopp har habiliteringen varit ett stort stod for
familjen. Tidigare brottades foraldrarna mycket med hur de
skulle hantera killarnas aktivitetsniva.

— Det var mycket spring garna, men vila lite, sedan kan du
springa igen. Vi har landat i att Ludvig och Hugo behdver hitta
och satta sina egna granser. Vi har lyssnat mycket pa
vardkontakterna som vi méter p& hemmaplan, men ocksa pa
Johanna och Bjorn som vi traffar pa regionhabiliteringen och
foljt deras rad.

Bade Hugo och Ludvig har sina egna strategier i skolan och pa
idrotten.

— Nar Hugo springer kan han kasta sig in i mal istallet for att
bromsa in och stanna. Det sparar energi och kraft & honom,
sager Sanna.
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— Symtom fran hjartat ar vanligt bade vid Beckers och
limb-girdle muskeldystrofi, men uppkommer for det
mesta senare i livet. Manga medicinerar
forebyggande, men vid vilken alder man borjar ar
individuellt. Det sager Britt-Marie Ekman-Joelsson som
ar barnkardiolog vid Drottning Silvias barnsjukhus.

Hjartat bestar av hoger och véanster kammare och hdger och
vanster formak. Pa hoger sida kommer blod som ar syrefattigt
in fran kroppen och pumpas genom lungpulsadern till lungorna.
Véanster kammare fylls fran vanster formak med syresatt blod
fran lungorna. Det syrerika blodet pumpas ut i kroppen genom
kroppspulsadern, aortan.

Vid BMD far uppemot 75 procent nagon form av
hjartengagemang. Det &r inte ovanligt att det ar det forsta
symtomet pa sjukdomen. Aven kvinnliga anlagsbarare kan fa
hjartsymtom (22 procent). Darfor ar det viktigt med regelbundna
kontroller.

Ungefar halften av personerna med LGMD far hjartpaverkan.

— Vid Beckers och limb-girdle ar det inte alls sjalvklart att ge
hjartmedicin férebyggande. Det gér man daremot vid
Duchennes muskeldystrofi, sager Britt-Marie Ekman-Joelsson.

Personer med BMD och LGMD kan framfor allt drabbas av
kardiomyopatier som ar detsamma som hjartmuskelsjukdomar.
Det forekommer ocksa retledningsstorningar, vilket innebar
paverkan pa det elektriska systemet i kroppen som styr pulsen.

Beckers muskeldystrofi

Vid BMD omvandlas efterhand &ven muskelfibrer i hjartat till
fibros, arrvavnad, som blir till fett och bindvéav.
Fibrosomvandlingen bdorjar i hoger kammare och sprider sig till
vanster kammare. Den utbredda arrvavnaden kan pa sikt leda
till att hjartmuskeln férsvagas och att hjartrummen vidgas och
far tunna vaggar, sa kallad dilaterad kadiomyopati.
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Dilaterad kardiomyopati drabbar 70 procent av personer med
BMD. Vanliga symtom ar trotthet vid andstangning, andfaddhet
och rytmrubbningar.

— Symtomen kan ofta vara diffusa. Eftersom personer med
muskeldystrofier ofta inte anstranger hjartat p4 sammas satt
som andra far de ofta inte heller s& mycket symtom, sager Britt-
Marie Ekman- Joelsson.

Limb-girdle muskeldystrofi

Vid LGMD beror hjartpaverkan pa vilken typ av sjukdomen
barnet har. Hjartsymtom ar vanliga vid LGMD2E (R4) och
LGMD2I (R9). Det ar desto ovanligare med hjartpaverkan vid
LGMD1D (D1) och LGMD2D (R3).

Liksom vid BMD &r det framst kardiomyopati pa grund av
fiborosomvandling som férekommer vid LGMD. Ungefar
50 procent av personer med LGMD?2I far dilaterad
kardiomyopati.

Behandling

Kardiomyopati behandlas vanligen med enalapril eller kaptopril
som sanker blodtrycket. Det gor det lattare for hjartat att pumpa
runt blodet. Ldkemedlet ges vanligen vid hogt blodtryck och
hjartsvikt. Enalapril eller kaptopril ges rutinmassigt till barn med
Duchennes muskeldystrofi fran 10 ars alder.

Aven betablockerare som propranolol eller metoprolol kan vara
aktuellt. De sanker pulsen vilket ger hjartat mer tid att fyllas med
blod. Det ar en vanlig behandling fér personer med
rytmrubbningar, hjartsvikt, hégt blodtryck och snabb puls.

Spironolakton/eplerenon och Impugan/Furix ar vatskedrivande
mediciner. De anvands framst vid hjartsvikt. Eplerenon ges inte
I kombination med enalapril.

Retledningsrubbningar

Hjartats retledningssystem ar ett elektriskt system som gor det
mojligt for hjartat att dras ihop och pressa ut blodet i
karlsystemet. Retledningssystemet bestar av specialiserade
hjartmuskelceller som alstrar impulser till alla delar av
hjartmuskeln. Hur hjartat slar kan man félja med ett EKG.
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Storningar i retledningssystemet kan orsaka rytmrubbningar. D&
kan pulsen bli snabbare. Behandling med propranolol eller
metoprolol bromsar den snabba pulsen.

Pa sikt kan det bli en progressiv storning i retledningssystemet
pa grund av arrbildingen. Da blir pulsen ineffektiv och langsam.
Vid total blockad behandlar man med en pacemaker.

Uppféljning

Barn med BMD och LGMD f6ljs noga och regelbundet med
ultraljud av hjartat. Undersékning med magnetkamera (MR) och
regelbundna EKG-undersokningar ar andra
uppfoéljningsmetoder.

— Det ar viktigt att undersokningar sker med nagon form av
regelbundenhet och att forebyggande medicinering satts in om
det behovs, sager Britt-Marie Ekman-Joelsson.

[-] - - -
Fraga till Britt-Marie Ekman-Joelsson

Nar satter man in férebyggande medicin?

— Det finns inga riktlinjer for det. Om det finns en vidgning eller
forandring i hjartat ser man det pa ultraljud langt innan det
borjar ge besvar. Ofta gar man vidare med béattre
undersokningsmetoder som MR for att kunna se annu battre.
Kardiologen kan sedan fatta beslut om férebyggande
medicinering.
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Ludvig och Hugos foraldrar Sanna och Anton hanterar barnens
sjukdom pa olika satt. Det har tagit langre tid for Anton att
acceptera.

— Det gjorde att jag som mamma ké&nde mig valdigt ensam i
borjan. Nar vi kom till Agrenska péa familjevistelse forsta gangen
traffade vi andra familjer som vi har hallit kontakten med sedan
dess. Vi markte hur vardefullt det var bara att ha varandra.
Aven om man har ett bra socialt natverk av familj och vanner,
sa saknar man anda nagon som vet vad man gar igenom som
foralder, sager Sanna.

Ludvig och Hugo har liksom sin pappa haft lite svarare att prata
om sitt tillstand.

— Hugo gick lange och téankte att han bara ar lite sjuk. Det var
forst forra aret som han forstod skillnaden pa sjuk och sjukdom.
Det ar tufft och svart att prata om, sager Sanna.

Just for acceptansen introducerades Hugo tidigt for rullstolen.
Sista aret i forskolan borjade han anvanda rullstol vid langre
strackor.

— Det har varit bra bade for honom och fér hans jamnariga
kompisar for att battre forsta, sager Sanna.
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Fysioterapi och arhetsterapi

— Vi gor systematiska undersokningar som en del av
uppféljningsprogrammet for att kunna folja sjukdomens
forlopp, ligga steget fére och fanga in det ratta tillfallet
for insatser. Det sé&ger specialistarbetsterapeut
Johanna Weichbrodt som forelaser tillsammans med
Bjorn Klanac, fysioterapeut. Bada arbetar pa
Neurologisk utredningsmottagning, barn vid Drottning
Silvias barnsjukhus.

Till expertteamet for neuromuskulara sjukdomar kommer barn
fran stora delar av Sverige i genomsnitt en gang per ar. Teamet
bedriver nationell hogspecialiserad vard (NHV) och bestar av
barnneurolog, fysioterapeut, arbetsterapeut och dietist.
Expertteamet samlar erfarenhet av barn med neuromuskulara
sjukdomar och fungerar som en resurs till habiliteringar och
barnkliniker.

Vad som hander i muskulaturen

Bade Beckers muskeldystrofi (BMD) och limb-girdle
muskeldystrofi (LGMD) innebar en langsamt tilltagande
muskelsvaghet. Vid BMD bérjar svagheten i lar och héfter for
att sedan drabba skuldror och éverarmar. Vid LGMD é&r det
framst muskulatur kring skuldror, backen och lar som foérsvagas.
Vid bada tillstdnden innebar muskelfértviningen att
muskelfibrerna ersétts av fett och bindvéav och att musklerna blir
strama och korta.

Traning

Alla barn och ungdomar mellan 6 och 17 ar rekommenderas
minst 60 minuters daglig fysisk aktivitet. Barn och ungdomar
som inte kan na rekommendationerna pa grund av sjukdom
eller funktionsnedsattning bor vara sa aktiva som tillstandet
tillater.

— Detta maste sjalvklart anpassas individuellt, men alla
manniskor mar bra av att rora pa sig bade for kroppen och
knoppen, sager Bjorn Klanac.
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Manga foraldrar till barn med neuromuskulara sjukdomar &r
oroliga for att traningen ska gbra mer skada an nytta. Att traning
ska skynda pa muskelsdnderfallet.

— Att hitta balansen ar en utmaning, men den samlade
forskningen som finns visar att lagom mangd tréning ar sakert
och effektivt for att forbattra syreupptagningen och
muskelstyrkan hos personer med BMD och LGMD, sager Bjérn
Klanac.

Aven den samlade erfarenheten hos det neuromuskuléra
teamet visar att traning har positiv effekt pa maendet.
Traningen boér dock alltid anpassas individuellt och utvarderas
tillsammans med fysioterapeut.

— Det ar valdigt ovanligt att personer med BMD och LGMD far
negativa konsekvenser av traningen . Den forbattrar ork,
maende och kognitiv formaga. For lite traning ar lika skadligt
som for mycket traning, sager Bjorn Klanac

Bassangtraning och cykling ar bra och skonsam traning. Vanlig
traningsvark ar inte farlig, men om den haller i sig under lang tid
visar det att traningen har varit for hard.

— Ser kisset ut som coca-cola ar det ett tecken pa for stort
sonderfall av muskulatur och da ska man soka vard. Efterat ar
det viktigt att utvardera varfor det blev s& och vad det var som
blivit for tufft sa att detta inte hander igen. Detta ar mycket
ovanligt och inget man behdéver vara orolig for, sager Bjorn
Klanac.

Skolidrotten ska anpassas vid behov Den bor vara inkluderande
och inte utpekande. Bjorn Klanac uppmanar féraldrarna att ta
hjalp av habiliteringen och paminna skolan om att ta hjalp av
Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM. Aven
parasportforbund kan vara en bra vag in i tréning och
gemenskap.

— Man ska inte underskatta gemenskapen och det sociala i att
vara med i ett parasportforbund. Det handlar om att fa delta pa
samma villkor som andra, med lite anpassningar, sager Bjorn
Klanac.

Motorisk formaga over tid

Pa Neurologisk utredningsmottagning barn féljs barnens
motoriska formaga systematiskt genom standardiserade tester.
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Genom beddmningar av funktion och uthallighet kan
fysioterapeuten komma med rekommendationer om
anpassningar och traning.

— Att vi anvander noggranna matinstrument for att ta fram
barnens varden ar ocksa viktigt for att barnen ska kunna delta i
vissa lakemedelsstudier, sager Bjorn Klanac.

Forebygga kontrakturer

Ledrorligheten ar viktig for funktionen av musklerna. Nar fett
och bindvav lagras in i muskulaturen bli den stum och stram.
Strama, korta muskler med styva ledkapslar kallas for
kontrakturer. Kontrakturer ger sdamre mgjlighet att anvanda
muskeln effektivt i olika aktiviteter och kan ge smarta och
kramp. For att kompensera for svaghet i backenet gar manga
barn med muskeldystrofier pa ta. Efter ett par ar blir halsenan
forkortad.

— Darfor ar det viktigt att stretcha ut halsenan for att bibehalla
rorligheten.

Rekommendationen ar att stretcha stram muskulatur dagligen
for att bibehalla rérlighet. Rorelsen tas ut i ytterlage och laget
halls i 20 sekunder i 3 omgangar.

Ortoser och skenor anvands framst nattetid for att hjalpa till att
kunna halla ratt positionering langvarigt.

Aven statraning kan vara aktuellt framst for barn som ar
permanent sittande for att motverka sned rygg (skolios) och
framja battre lungkapacitet.

Strama armar och hander

Beroende pa nar sjukdomen debuterar kan barn med BMD och
LGMD aven fa svarigheter med strama muskler i hander och
armar. Ju tidigare diagnos, desto stramare muskler. Framfor allt
ar det utatvridning av underarmen sa att handflatan kommer
uppat och formagan att vinkla handleden uppat som paverkas.
— Era barn kommer behdva en god rorlighet i handerna infor
framtiden, sdger Johanna Weichbrodt.

For att behalla ledrorligheten kan det behdvas handortoser och
stretching. Bade vid BMD och LGMD mater man ledrorlighet i
hander och armar for att folja rorligheten Gver tid. Aven
finmotorisk hastighet och handstyrka méts med olika
undersokningsinstrument.

© Agrenska 2024, nr 683 25



Beckers och limb-girdle muskeldystrofi

Sittanalys

Barn och ungdomar med svaga muskler behover féljas noga for
att ha mojlighet att foérhindra uppkomst av skolios. |
tillvaxtperioder kan en mindre asymmetri i ryggen snabbt
utvecklas till skolios darfor ar det viktigt att ge goda
forutsattningar till en symmetrisk sittposition. Vid en sittanalys
undersoks bland annat huvud- och nackposition, ryggens och
backenets stallning och om axlarnas och larens positioner ar
symmetriska.

— En ledfelstallning pa ett stalle fortplantar sig latt och ger
felstallningar pa fler stallen om barnet sitter asymmetriskt, sager
Johanna Weichbrodt.

Om man ser en begynnande skoliosutveckling rekommenderas
ofta korsett under tillvaxtperiod och ibland kan man behéva en
skoliosoperation om kroken tilltar.

Hjalpmedel for sjalvstandighet

En del barn med muskeldystrofi har behov av rullstol. Nagra
behover det vid all forflyttning medan andra endast behover det
vid langre strackor. Att anvanda rullstol vid forflyttningar kan
vara en nddvéandig energibesparing for att orka leka nar barnet
val kommit fram till malet.

— Tank pa att anvanda forflyttningshjalpmedel som passar
barnets alder. Byt ut sittvagnen nar barnets jamnariga inte
langre aker vagn. Det paverkar till stor del hur bade andra barn
men aven vuxna kommer att bemota barnet, sdger Johanna
Weichbrodt.

Forutsattningar for delaktighet

Att skapa forutsattningar for delaktighet under hela livet ar ett
standigt pagaende arbete och behover pabdrjas redan nar
barnet ar litet. Vid en funktionsnedsattning kan det behdvas
olika hjalpmedel och anpassningar i bostad och skola, men det
handlar lika mycket om att lara barnet hur man instruerar andra
for att klara sin vardag. Johanna Weichbrodt tipsar om att lata
bade syskon och barnet med muskeldystrofi tidigt fa hjalpa till i
vardagliga situationer. Ett barn som sitter i rullstol kan till
exempel tomma diskmaskinen om barnet far instruera nagon
annan som hjalper till.
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— Da lar sig barnet tidigt att bli sjalvstandig och driva aktiviteten
genom att lata nagon annan gora det hjarnan vill, men inte
musklerna kan. Det ar fardigheter som ar bra for alla att kunna
nar man en dag ska flytta hemifran, sager Johanna Weichbrodt.

Avslutningsvis tipsar Bjorn Klanac och Johanna Weichbrodt om
olika fritidsaktiviteter, som el-innebandy, skytte, pingis och
simtraning.

— Den som inte kan utéva en specifik sport sjalv kan anda ha ett
aktivt idrottsintresse. Man kan till exempel g med i en klubb,
ga pa matcher och traffa andra med samma engagemang,
avslutar Johanna Weichbrodt.

Fragor till Bjérn Klanac och Johanna Weichbrodt

Mitt barn pressar sig fysiskt for att inte sticka ut som
annorlunda, hur ska vi agera?

— Det ar viktigt att prata med barnet. Det kan vara bra om
barnets kompisar kanner till att hen behover trana pa ett annat
satt. Forhoppningsvis kommer barnet hitta sin egen balans sa
smaningom. Det ar s& mycket viktigare att bibehalla
rorelsegladje och aktivitet an att begransa sitt barn.

Vad styr kramper i musklerna och hur kan man dampa det?
— Stretching ar det enda som hjalper i stunden. Kramper
kommer ofta nar man anvander muskeln plétsligt. Det ar viktigt
att varma upp och stretcha innan aktiviteten.

Varfor ska skenorna/ortoserna anvandas pa natten?

— Det handlar om bekvam langvarig positionering. Vid BMD och
LGMD ar det nastan viktigare an stretching.
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Att som ung vuxen leva med LGMD2

Nar Anna Carin Ahos son fick limb-girdle
muskeldystrofi som sexaring hade hon aldrig hort talas
om sjukdomen. Bristen pa information bestod aven
senare.

— Det fanns valdigt lite information om hur det &ar att
som ung vuxen leva med muskeldystrofi. Det var
darfor jag skrev min avhandling. Det s&ger Anna Carin
Aho som &r sjukskoterska och universitetslektor vid
Malmo universitet.

Anna Carin Aho har tva barn som idag ar 22 och 18 ar och har
limb-girdle muskeldystrofi. De fick diagnosen néar de var sex och
tio ar gamla.

Avhandlingen Att leva med recessiv limb-girdle muskeldystrofi —
bertérda unga vuxnas och foraldrars perspektiv studerat utifran
ett salutogent ramverk hade som dvergripande syfte att bidra
med kunskap om tillstdndet och hur den paverkar livet. De
medverkande deltagarna var mellan 20 och 30 ar. De flesta
unga vuxna hade LGMD 21 (R9) eller 2A (R1). Férutom de

14 unga vuxna deltog aven 19 foraldrar. Studien utgick ifran ett
salutogent perspektiv. Det ar ett synsatt som utvecklades av
forskaren Aaron Antonovsky pa 1980-talet och som fokuserar
pa halsa istallet for sjukdom. | ett salutogent perspektiv utgar
man fran personens kansla av sammanhang (KASAM) utifran
tre omraden; begriplighet, hanterbarhet och meningsfullhet.

Viktigt att fa delta i samhallet

Ett stort problem for de unga vuxna i studien var bristen pa
information och vardens okunskap om sjukdomen. Manga
upplevde att de sjalva fick bista varden med kunskap och att
det fanns en osékerhet om den egna framtida halsan.

— En del av de unga vuxna kande att de ville vara lite fore,
eftersom langsam muskelférsvagning kréaver standig
anpassning, medan varden var valdigt mycket har och nu. Flera
uttryckte ocksa behov av att bli sedda som en person och inte
bara som sin sjukdom, séger Anna Carin Aho.
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Deltagarna hanterade sin sjukdom genom att géra det basta av
situationen. De upplevde att de behdvde kampa for att fa stod
fran samhallet och de flesta var Gverens om att det var viktigt
med ett stort socialt stod. Att ha tillgang till personlig assistans
betydde mycket for att kunna delta i samhallet pa samma villkor
som andra trots nedsatt rérlighet.

Deltagarna vitthade om att de k&dnde meningsfullhet nar de
engagerade sig i olika aktiviteter, nar de sjalva kunde satta upp
och n& mal och nar de pa olika vis kunde 6ka samhallets
forstaelse for personer med funktionsnedsattning.

— Livet maste kannas meningsfullt for att man ska kunna
hantera utmaningar. Det kan handla om arbete eller
fritidsaktiviteter. Det ar viktigt att energi laggs pa nagot som
kanns viktigt. En del av deltagarna upplevde brist pa
meningsfulla aktiviteter, sdger Anna Carin Aho.

Faktorer som underlattar vardagslivet

Studiens resultat visade ocksa att det fanns flera olika omraden
dar omgivningen kunde underlatta vardagen och kanslan av
sammanhang for deltagarna. Det kunde till exempel handla om
att fa bli sedd som person och inte som patient av personal och
att ha kontakt med en engagerad vard. De unga vuxna tryckte
pa hur viktigt det ar att miljon som de vistas i &r anpassad efter
funktionsnedsattningen. Till exempel var det viktigt att enkelt
kunna ta sig fram med rullstol, och att vid behov ha tillgang till
en personlig assistent. Det egna sociala natverket var valdigt
viktigt, men som ung vuxen maste man ocksa fa vara
sjalvstandig.

— Som foraldrar maste vi ge barnet frinet att utvecklas och bli
sjalvstandigt. Att delvis vaga slappa taget. Det ar latt att bli
Overbeskyddande, sager Anna Carin Aho.

Personcentrerad vard

Anna Carin Ahos slutsats ar att varden bor strava efter att
synliggora hela personen, det vill sédga inte bara fysiska behov
utan i lika hog utstrackning sociala och psykiska behov. For att
det ska vara mgjligt maste vardpersonalen ha kunskap om limb-
girdle muskeldystrofi och om hur sjukdomen behandlas. Halso-
och sjukvarden bér aven vara en lank till myndigheter och
intresseorganisationer i samhéallet som ger olika former av stéd
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till personen och dess anhdriga. Lika viktigt ar det att se
patienten som expert pa sin egen kropp.

— Personens egna erfarenheter av att leva med sjukdomen
maste tas tillvara av halso- och sjukvardspersonal. Man har ratt
att bli lyssnad till och man har ratt att vara delaktig i sin egen
vard. Genom att sjalv f& beratta om sin situation kan
perspektivet forskjutas ifran vad en patient ar till vem en person
ar, sager Anna Carin Aho.

Anna Carin Aho aterkommer pa slutet till studiens karna, vikten
av att kdnna meningsfullhet. Ett satt kan vara att som ung
vuxen med LGMD ha ett fritidsintresse.

— Mina barn spelade elinnebandy. Det ar en sport fér personer
med en fysisk funktionsnedsattning. Varje spelare sitter i en
specialbyggd trehjulig trastol som drivs med batterier och styrs
med en joystick. Sporten ar unik eftersom den kan utévas
oavsett om spelaren till vardags anvander manuell rullstol,
elektrisk rullstol eller ar gaende, avslutar Anna Carin Aho.
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Ludvig hade ett par tuffa ar i grundskolan. Han blev utesluten
och mobbad och skolan agerade inte. Nu gar han pa
gymnasiet.

— Tyvarr tappade Ludvig motivationen i grundskolan, och gick
mest dit for att sitta av tiden. Nu har han tagit sig igenom
grundskolan och har kommit in pa sitt forsta val pa gymnasiet,
byggprogrammet, sager Sanna.

Nagot som har varit hjalpsamt for Ludvig ar att trana boxning pa
fritiden. Ludvig har generellt mer ork an Hugo och cyklar géarna
en mil in till stan for att traffa vanner. Daremot finns det tillféllen
nar det blir for mycket och det marks i efterhand. Han far ont
och bli stel och trott.

— Vi tvekade mycket kring boxningen till en bdrjan, men vi
marker att han mar bra av det. Boxning &r bra eftersom det gar
att satta sig ner och ta en paus nar det finns behov for det.
Ludvig boxar helt och héllet pA samma villkor som andra, sager
Sanna.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter och arbetsmetoder

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 sjalvkénsla.

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.
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Delaktighet

Ett dvergripande 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 ar alla
lika viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och
for hur delaktig en person kan ké&nna 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 métena kan barnen kanna en unik gemenskap och
utbyta erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksé
utformat for att skapa en miljé dar barnen kanner trygghet och
trivsel. Varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och barnens unika férutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.

Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar 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 lyhdrda for barnens uttryck och 6nskemal och ar
beredda att anpassa aktiviteterna efter dem. Ett exempel pa
tydliggorande 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& agrenska.se.

Lanktips
skolverket.se — Skolverket

© Agrenska 2024, nr 683 32


file:///C:/Users/lessar/Ågrenska/Dokumentationer%202024/682%20-%20CHARGE/agrenska.se
https://www.skolverket.se/

Beckers och limb-girdle muskeldystrofi

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

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

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling
nyponochviljaforlag.se — bokforlag med lattlast litteratur

Syskonrolien

Syskon till barn med funktionsnedsattning 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 &ar 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-nedséattningen och vad
den innebar.

e Att ta till sig kunskap tar tid. Det ar viktigt att prata om
tillstdndet kontinuerligt eftersom situationen forandras,
precis som barnets fragor och funderingar.
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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 &r vanligt att syskon bar pa
fragor som de aldrig vagat stélla till nagon. En del &ar radda att
funktionsnedsattningen smittar, andra har en kansla 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
fordldrarna; tid som ar sarskilt avsatt for dem och inte bara ar tid
som "anda blev over”.

Kunskap, kanslor och beméastrande

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

Kunskap fas utifran frdgor om diagnosen som syskonen har
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 s&dana situationer nar de &ker hem fran Agrenska.

Kanslor hanteras genom ett Gppet och tillatande klimat, dar alla
ska kanna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och
ungdomarna goér 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 bekrafta och séatta 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 for "daliga hemligheter”. Det
kan handla om sorg Over att inte ha fatt en bror eller syster som
man kan leka med pa samma satt 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.
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La&s 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 med
exempelvis verktyg for samtal med syskon samt filmer och
litteraturtips: agrenska.se/syskonkompetens.

Ludvig och Hugo har tva syskon

Nar Ludvig och lillasyster Siri var 9 respektive 5 ar ville Sanna
och Anton ha ett tredje barn.

— Jag misstankte tidigt att det var tvillingar och mycket riktigt
sag vi tva huvuden pa ultraljudet. Vi fick hitta vara strategier och
det var forstas tufft i borjan men tvillingarna har alltid varit
valdigt féljsamma och enkla bebisar, sager Sanna.

Barnen ar som syskon ar mest. Siri ar familjens boss och kan
skalla pa alla sina broder.

— Siri och Fred tar inte s mycket hansyn till de andra killarnas
sjukdom, séager Sanna.

Infor familjevistelsen tittade familjen pa bilder fran sist de var pa
Agrenska. Ludvig blev glad och s&g fram emot den kommande
vistelsen. For Hugo var det tuffare att acceptera.

— Det hander att jag hittar sma lappar hemma dar han har
skrivit “jag vill inte har Beckers”. Det hugger i hjartat varje gang
jag hittar en saddan. Jag hoppas att det blir bra for Hugo att
traffa andra barn i samma alder med Beckers, sager Sanna.
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— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behovs aven
kontakt med logoped. Det sager specialisttandlakare
Anna Odman Roussakis som forelaser tillsammans
med logoped Agneta Rubensson. Bada arbetar pa
Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amundén
samt pa Odontologen, vid Sahlgrenska universitetssjukhuset, i
Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att
samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhdalsa och munmotorik hos personer med sallsynta
halsotillstand. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhandertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhdériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum
for sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umed och ett i
Jonkoping.

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 tandlékare och en logoped en
oversiktlig undersokning och beddémning av barnens munhélsa
och munnens funktioner. Observationerna, tillsammans med
information som vardnadshavare lamnat, sammanstalls i
databasen MHC-basen.

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

Munhalsa vid Beckers muskeldystrofi
Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med Beckers muskeldystrofi:
e eventuell paverkan pa tillvaxt av kakar och bettutveckling
e eventuell minskad gapformaga
e eventuella svarigheter med att borsta tanderna
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e symtom i orofaciala muskler som oftast visar sig sent i
livet.

Munhalsa vid limb-girdle muskeldystrofi
Foéljande munrelaterade symtom kan forekomma hos personer
med limb-girdle muskeldystrofi:
e forstorad tunga vid vissa typer av LGMD, vilket kan ge en
paverkan pa bettet
e forsvagning av ansiktsmuskulaturen vid vissa typer av
LGMD
e tungfascikulationer (muskelryckningar)
e tuggsvarigheter och att maltider tar lang tid (vuxna).

Muntorrhet

Vissa mediciner kan ge muntorrhet som biverkan. Saliv har
manga viktiga funktioner. Den innehaller enzymer for
matsmaltningen och behgdvs aven vid tuggning och for
smakupplevelsen. Saliv har aven skyddande egenskaper och ar
smorjande, antimikrobiell samt underlattar sarlakning. Dess
buffrande och remineraliserande férmaga i kombination med att
den skaljer rent i munnen ar av stor betydelse for bade mun-
och tandhéalsan.

Muntorrhet kan vara obehagligt for barnet och innebar en 6kad
kariesrisk. Att smdrja munnen med till exempel solrosolja kan
lindra torra och kansliga munnar och underlétta sjalvrengéring i
munhalan.

— Det finns ocksa en rad salivstimulerande produkter att kopa
pa apoteket, sager Anna Odman Roussakis.

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 bor borsta tanderna med
fluortandkram tva ganger om dagen. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen. Det finns manga olika typer av hjalpmedel
som kan underlatta munvarden.

© Agrenska 2024, nr 683 37



Beckers och limb-girdle muskeldystrofi

Aven goda kostvanor ar viktigt, tumregeln ar att tinka pa
maltidsfrekvensen, dricka vatten som térstslackare och undvika
mat pa natten.

— Ibland kan det ocksa vara bra att kompensera med en bra
forsvarsfaktor som lite extra fluorid, sager Anna Odman
Roussakis.

Anna Odman Roussakis tipsar ocksd om olika hjalpmedel vid
tandborstning. Det gar till exempel att visualisera tid med en
tandborste som blinkar eller ett enkelt timglas. Andra exempel
ar bildstdéd med ett tandborstschema och hjalpmedel for
forstorat grepp, tandborste som borstar alla sidor av tanden
samtidigt (Collis-curve) och munvinkelhallare. Med viss
regelbundenhet ar det bra att géra egeninfargning av tdnderna
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 alternativ. Extra fluorid i
tandkram eller pa en muntork kan vara bra for de som har en
okad risk for karies eller fratskador, sager Anna Odman
Roussakis.

Att tanka pa:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besoket
och lamna information om barnets diagnos och
medicinering.

e Beratta om ditt barn: finns behov av extra tid, tillvnjning,
bildstod, kanslighet for ljus/smaker

e Det &ar bra om barnet gar pa tata besok med inskolning
hos tandlakaren for att rengora tanderna, fluorlacka och
forsegla kindtanderna.

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

Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut
lampliga hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker for
pedodonti erbjuder barn och ungdomar med sérskilda behov ett
anpassat tandvardsomhandertagande.
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Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla barnets
kommunikationsformaga och atférmaga. Logopeden kan ocksa
ge rad kring matning och atande, bedoma hur barnet bast
tranar sin kommunikation och vid behov ge rad om oralmotorisk
traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara
att minska salivlackage, forbattra atandet och vid behov 6ka
eller minska kansligheten i munnen.

Tuggning och svaljning

En forsvagning av muskulaturen i munhala och svalg kan
paverka formagan att tugga och svalja. Aven bettavvikelser
paverkar formagan att bita av och tugga effektivt. Olika
hjalpmedel som kan underlatta drickande kan vara aktuella, till
exempel sugror eller specialmuggar. Konsistensen pa maten
kan behdva anpassas for att bli lattare att svélja.

— Vid upprepade luftvagsinfektioner eller oro for att sétta i
halsen kan det vara aktuellt att géra en svaljutredning, sager
Agneta Rubensson.

Bitovanor

Det ar vanligt att barn har bitovanor eller 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 lampliga foremal som anpassade bitsmycken.

— Att tugga kan vara viktigt for att minska bitbeteende.
Tuggandet gor ocksa att barnet kanner mattnad och kan ata
lagom mycket, sédger Agneta Rubensson.

Samordning

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

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nar
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barnet har svart att &ta, Nedsatt salivkontroll och Bitbeteende.
De finns att lasa eller bestéalla pA mun-h-center.se.

Maria Byrgren ar verksamhetsutvecklare och
samverkansansvarig vid avdelningen for
funktionsnedséattning pa Forsakringskassan. Hon
informerar 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 utdver vad som &r
vanligt fér barn i samma alder utan funktionsnedsattning.
Omvardnadsbidrag finns i fyra olika nivaer och ar skattepliktigt
och pensionsgrundande. Om man sdker omvardnadsbidrag for
flera barn rdknas 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
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e sarskild kosthallning

e etablering av rutiner och struktur
e aktivering och motivering

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 réaknas 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

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

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

— Detta anstker man om hos sin arbetsgivare, sdger 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 for 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
anvéandas for aktiviteter som ger foraldrarna 6kad kunskap om
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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 arbetsléshetsersattning.

Merkostnadsersattning

Merkostnadserséattning ar en ersattning for férhojda kostnader
som beror pa barnets funktionsnedsattning. Merkostnaderna
behover uppga till minst 14 325 kronor per ar (2024).
Erséattningen ar inte krona for krona utan man maste komma
upp i vissa nivaer. Vid beviljad merkostnadsersattning ar
ersattningen skattefri. Det kan vara svart att fa
merkostnadserséattning 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.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa myndighetens
webbplats. Dar finns utforlig och uppdaterad information.
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Stod i samhallet

Anna-Karin Bjornstrom ar koordinator i familje- och
vuxenverksamheten p& Agrenska. Hon informerar om
vilket stod som finns att fa for personer med BMD och
LGMD och deras familjer.

| Sverige ar det offentliga stodsystemet uppdelat mellan stat,
region och kommun. Dessutom finns det en rad privata och
idéburna, icke-vinstdrivande organisationer som har
stodinsatser att erbjuda familjer med barn som har sallsynta
halsotillstand.

— Manga upplever att det &r svart att veta vilka man ska
kontakta i olika sammanhang. Vi har ett stort stédsystem, men
det kan vara svart att navigera i, sager Anna-Karin Bjérnstrom.

Lagar som styr varden

Den forsta januari 2020 blev Barnkonventionen lag i Sverige.
En viktig del i Barnkonventionen &r att barnets basta ska
beaktas i alla beslut som ror barn.

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur halso- 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 ratt att valja vard i en annan region an
hemregionen. Lagen innebar ocksa att barn har ratt att vara
delaktiga i sin vard och ska kunna vara forberedda infor till
exempel ett besok pa en mottagning eller ett ingrepp.

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.

Las mer om fast vardkontakt pa Socialstyrelsen.
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Centrum for séllsynta diagnoser — CSD

CSD ar sjukvardsregionala centrum for sallsynta diagnoser. De
arbetar tillsammans med foretradare for halso- och sjukvarden,
andra samhallsaktérer och intresseorganisationer for att 6ka
kunskapen och forbattra livsvillkoren fér personer som lever
med sallsynta halsotillstand och deras narstaende.

Las mer pa csdsamverkan.se

Hjalpmedel

Regionerna och kommunerna &r skyldiga att erbjuda
hjalpmedel som behovs for att klara det dagliga livet. Personen
som ska nyttja hjalpmedlet ska vara delaktig men forskrivaren
har ansvar. Utbudet ar upphandlat och kan darfor skilja sig at
mellan olika delar av landet. Oftast ansvarar skolan for
hjalpmedel i skolan och habiliteringen for hjalpmedel i dvrigt.
Nar det galler hjalpmedel for fritidsaktiviteter kan det variera
stort vad som réknas som hjalpmedel.

— Det finns manga ideella foreningar och aktérer som kan ge
rad och mojlighet att prova pa olika fritidsaktiviteter, sager
Anna-Karin Bjornstrom.

Las mer p& Parasport Sverige, ParaMe och Fritidsbanken.

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 intellektuell funktionsnedsattning, autism eller
autismliknande tillstand
e med betydande och bestadende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd
av yttre vald eller kroppslig sjukdom
¢ med varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa
normalt aldrande, om de &r stora och fororsakar
betydande svarigheter i den dagliga livsforingen och
darmed ett omfattande behov av stod eller service.
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— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser
kan 6verklagas i domstol, sdger Anna-Karin Bjérnstréom.

Exempel péa insatser enligt LSS
e avlbsarservice
e Kkorttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service
e personlig assistans.

SoL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor 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. Darfor finns olika former av stod som utgar ifran
individens behov. Man har alltid ratt att soka bistand 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 stéd av
SoL om man inte tillnér nagon av LSS personkretsar, sager
Anna-Karin Bjornstrom.

Patientnamnd och IVO

Patientnamnden ar en opatrtisk och fristdende instans som ska
finnas i alla regioner. Namnden gor inte bedémningar om ratt
och fel men ska ge vagledning.

IVO (inspektionen for vard och omsorg) ska se till att halso- och
sjukvarden foljer de lagar som finns. Det ar majligt att anmala
en brist anonymt till IVO.

Las mer pa IVO:s webbplats

Fonder

Vid 6kade omkostnader pa grund av sjukdom kan man sdka
pengar till hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller
habiliteringen kan man fa hjalp av en kurator med att hitta
passande fonder att sbka pengar ur.

— Det kan l6na sig att soka pengar ur fonder. Mitt rad ar att
satta nagon anhorig pa att leta for det finns valdigt manga olika,
sager Anna-Karin Bjornstrom.
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Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan stka
efter lampliga fonder:
stiftelser.lansstyrelsen.se.

Fondtips
Onskebrunnen.se

Fler lanktips

1177.se

mediprep.se — vardsajten for barn och unga
narkoswebben.se — vardinformation for barn och unga
minstoradag.org — forverkligar drémmar fér barn med
sjukdomar och funktionsnedséattningar.
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Ludvig och Hugos mamma Sanna har hela tiden haft
installningen att vara 6ppen bade mot sina barn och mot
omgivningen om killarnas sjukdom. Hon duckar inte heller for
att prata om de svara fragorna.

— Siri kan frdga om Hugo alltid kommer att sitta i rullstol. Det vet
vi ju inte, men vi kan inte heller saga nej och ljuga. Det finns
inte s& mycket riktlinjer att forhalla sig till. Vi vill veta vad som
hander, nar, hur mycket, och vad kan vi gora. Att inte fa svar ar
en fruktansvard frustration.

For Sanna ar det viktigt att vara lésningsorienterad och att halla
ihop familjen. Darfor later hon sig inte dvervaldigas av tunga
kanslor.

— Det hjalper inte att jag gar in i en sorg. Ibland later jag mig
sjunka, men ser ocksa till att jag flyter upp igen, sager Sanna.

Det ar sallan familj och vanner helt kan forsta.

— Ibland kan jag kadnna att det ar frustrerande nar andra sager
att de forstar. For det gor de inte. Jag kanner en annan
tvillingmamma till en pojke med Becker. Att fa ventilera med
henne ger mig sinnesro pa ett annat satt, sager Sanna.
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— Patientféreningen for Duchennes och Beckers
muskeldystrofi ar en ideell foraldraférening vars
framsta syfte ar att finnas till for personer med DMD
och BMD och deras anhdriga. Det sager Marie Dyvnéas
som &r styrelseledamot i féreningen.

Forutom att ha en stbdjande funktion fér sina medlemmar vill
foreningen erbjuda aktiviteter och underlatta erfarenhetsutbyte
mellan sina medlemmar. Foreningen foretrader ocksa sina
medlemmar i opinionsbildande aktiviteter och genom
paverkansarbete i viktiga fragor som rér DMD och BMD.

— Vi vill synliggtra och 6ka kunskapen om Duchennes och
Beckers muskeldystrofi i samhallet, genom att sprida
information och kunskap, sager Marie Dyvnas.

Las mer om Patientféreningen for Duchennes och Beckers
muskeldystrofi pa dbmd.myclub.se
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Riksforbundet for rérelsehindrade barn och ungdomar,
RBU, i Goteborg bildades 1953. Tva ar senare blev
Initiativet rikstackande och det bildades féreningar
over hela landet. Sedan dess har RBU arbetat for att
ge alla barn med funktionsnedséttningar ratt att
utvecklas och delta i samhallet.

— RBU é&r inte nagon specifik diagnosforening utan alla
ar valkomna till oss, sager Marica Hall.

RBU &r en intresseférening som star pa tre ben: gemenskap,
kunskap och intressepolitiskt arbete. RBU arbetar bland annat
med att bilda opinion och paverka politiker. En viktig del i
arbetet ar ocksa att informera och forsoka forandra attityder och
instéllning till personer med funktionsnedséattningar. Just nu
driver RBU kampanijer for att rddda LSS och for rimliga villkor
for personliga assistenter.

En mycket viktig del av verksamheten ar att medlemmar far
traffas. Aktiviteter anordnas bade nationellt men framfor allt i
nagon av de 25 lokala distriktsféreningarna. Marica Hall
beréattar:

— Vi vet hur mycket det betyder att fa traffas. Alla barn har ratt
att maxa livet. Bland annat anordnar vi utflykter, samtalstraffar
och forelasningar. Vi har ocksa enskilda aktiviteter for foraldrar
eller syskon.

Las mer om RBU och om hur man blir medlem pé rbu.se
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades 1998 av
foraldrar till barn med olika syndrom. Det &r en
paraplyorganisation dar ett 70-tal diagnosféreningar
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 rér personer med funktions-
nedséattning samt sprida kunskap om sallsynta diagnoser.
Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte
missgynnas pa grund av att andra inte kanner till s mycket om
deras situation. Férbundet har genom aren drivit flera projekt
dar resultatet har blivit konkret material som alla far ta del av,
sasom 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 over 100 olika
diagnoser. Gemensamt &r att alla halsotillstand ar livslanga, sa
gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska orsaker.
— Det ar séallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kdnna sig
ensam om man ar den enda i sin hemstad som lever med ett
sallsynt halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare, sager
Malin Grande, kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Las mer pa sallsyntadiagnoser.se.
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Informationscentrum for sillsynta hilsotilistand

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

Informationen ar till fér personer som arbetar inom vard,
omsorg, skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som
lever med ett sallsynt héalsotillstand, 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 sallsynta halsotillstand. Nya informationstexter tillkommer
varje ar, och befintliga texter uppdateras regelbundet.
Underlagen till texterna skrivs av medicinska specialister i
Sverige. Informationen bearbetas av redaktérer 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 hélsotillstand:
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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Beckers och
limb-girdie
muskeldystrofi

En sammanfattning av dokumentation nr 683

Beckers muskeldystrofi (BMD) och limb-girdle
muskeldystrofi (LGMD) hor till en grupp
arftliga, langsamt fortskridande
muskelsjukdomar som leder till att
muskelfibrerna langsamt bryts ned och ersétts
av bindvav och fett.

Nedbrytningen medfoér muskelsvaghet och

muskelfortvining. Svarighetsgraden varierar

mycket mellan individer med sjukdomarna.
Hos en del paverkas hjartfunktionen.

Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen
och kompensera for funktions-
nedsattningarna som sjukdomen leder till.

| dokumentationen kan du bland annat hitta
medicinsk och genetisk information om de
bada tillstanden. Det finns &ven avsnitt om
bland annat hjartpaverkan, fysio- och
arbetsterapi och munhalsa. Har ges ocksa en
inblick i hur det ar att leva i en familj med barn
som har Beckers muskeldystrofi.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
2 Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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