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Duchennes muskeldystrofi

Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sdallsynta 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 ocksé Informationscentrum for
séllsynta halsotillstdnd som ansvarar for att ta fram och kvalitetssékra
informationstexter till Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungeféar tio familjer med
barn som har samma sallsynta diagnos, i det har fallet
Duchennes muskeldystrofi. Under vistelsen far foraldrar, barn
med diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, mdjlighet 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, majligheter och behov.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och &r skriven av Sara Lesslie, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig fér allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med ett barn med Duchennes muskeldystrofi
berattar ett foréldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna
har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Duchennes muskeldystrofi

— Duchennes muskeldystrofi hor till gruppen
progressiva neuromuskulara sjukdomar.
Muskelfibrerna bryts langsamt ner och ersatts av
bindvav och fett, vilket leder till en fortskridande
muskelsvaghet. Det sdger Thomas Sejersen som ar
overlakare vid muskelteamet pa Astrid Lindgrens
barnsjukhus i Solna.

Orsaken till Duchennes muskeldystrofi, som férkortas DMD, ar
forandringar i en gen som leder till brist pa proteinet dystrofin. Dess
funktion &ar att ge en mekanisk forstarkning av holjet som omger
muskelfibrerna. Det finns fler &n 20 olika typer av muskeldystrofier
hos barn. En likartad sjukdom ar Beckers muskeldystrofi som har
samma genetiska orsak som DMD men ger mildare symtom. DMD
forekommer i stort sett bara hos pojkar och méan.

Den 6kade nedbrytningen av muskelfibrerna brukar vara symmetrisk,
det vill sdga den drabbar bada sidor av kroppen i samma takt.
Muskelfibrerna bryts successivt ned och ersatts av fett och bindvav.
Bristen pa dystrofin gor att holjet pd muskelfibrerna slits nar muskeln
drar ihop sig och gar till sist sonder. Muskeln lyckas inte reparera sig
tillrdckligt val och amnen som bara ska vara inne i muskelfibrerna
lacker ut och orsakar inflammation i vavnaderna. DMD &r en
multiorgansjukdom, det &r alltsa inte bara muskler som drabbas.
Dystrofin behovs i skelettmuskulatur, hjartmuskler, glatta muskelceller
samt i centrala nervsystemet. Bristen pa dystrofin kan darfor, i
varierande grad, leda till symtom fran skelett, hjarta, mage, tarm, och
urinvagar samt ha en paverkan pa beteende och kognition.

— Sekundart kan det ocksa ge symtom fran leder eftersom det ar
paverkat av muskelstyrkan, sager Tomas Sejersen.

Symtom

Ett forsta tecken pa DMD ar ofta en sen motorisk utveckling, till
exempel att barnet borjar ga sent eller har svart att ga i trappor.
Nagra ar muskelsvaga tidigt och andra far en vaggande gang fran
ungefar tre ars alder. Manga har svart att springa, hoppa och resa sig
fran golvet. Ett tidigt symtom ar att vadmusklerna blir forstorade
(psudohypertrofi), pa grund av inlagrat fett och bindvav.

— Pojkarna anvander ibland en teknik for att ta sig upp i stdende som
kallas for Gowers mandéver och innebér att de maste ta stod med
handerna pa laren nar de reser sig upp, sager Thomas Sejersen.
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S& smaningom kommer muskelsvaghet, felstallningar av leder och
problem med mag-tarmkanalen. Aven andningsmusklerna och
lungfunktionen berérs. Ofta ar hjartat paverkat. Inlarningssvarigheter
och intellektuell funktionsnedséattning forekommer, liksom olika
beteendesvarigheter.

— Eftersom pojkarna har svart att rora sig och inte belastar skelettet
tillrackligt kan de ocksa fa problem med ett skorare skelett och en
samre ledrorlighet, sager Thomas Sejersen.

Utredning for diagnos sker genom att forst kontrollera nivaer av
kreatinkinas (CK) genom ett blodprov. Hoga CK-nivaer kan vara ett
tecken pa muskeldystrofi. For att bekrafta diagnosen gors en genetisk
testning vilket ocksa kan ge information om vilken typ av mutation
som finns i dystrofingenen. Alder vid diagnos varierar. Tiden fran
symtom till diagnos &r ibland valdigt lang, ofta mer an ett ar och
ibland sa lang som sex till sju ar.

— Det ar viktigt att fa en diagnos i tid, for att kunna satta in behandling
sa tidigt som mojligt, sager Thomas Sejersen.

Utan behandling forlorar de flesta gangférmagan runt tio ars alder.
Under de sena tonaren borjar manga fa ortopediska problem som
kontrakturer och skolios. For basta behandling finns ett skandinaviskt
vardprogram for DMD.

— Den basala varden ar valdigt viktig. Man har sett att det finns
evidens och enighet kring tillvagagangssatt att behandla sjukdomen,
sédger Thomas Sejersen.

Eftersom tillstdndet paverkar manga delar av kroppen behover flera
olika specialister i varden involveras i behandlingen. Darfor ar det
viktigt med ett tvarprofessionellt team kring barnet.

— Uppgiften for teamet ar att folja barnet och ligga fore sjukdomens
olika stadier och hjalpa familjer att planera foér vad som kan héanda
den narmaste tiden, sdger Thomas Sejersen.

Sjukdomsfaser
DMD delas in i fem olika faser utifrdn symtom.

1: Presymtomatisk fas

Innan barnet borjar uppvisa symtom. Diagnos kan stéllas, antingen
genom slumpvis upptackt av forhojda CK-nivaer eller pa grund av
arftlighet fér DMD.

2: Tidig gangfas

Pojkarna visar tecken pa muskelsvaghet och vaggande gang eller
tdgang, men kan ga i trappor. Barnet anvander sig av Gowers
mangover.
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3: Sen gangfas

| denna fas har de flesta fatt sin diagnos. Gangen blir alltmer
anstrangd och pojkarna forlorar férmaga att ga uppfor trappor och
resa sig fran golvet.

4: Tidig icke-gangfas

Nar pojkarna slutar ga fungerar funktionen i armar och
kroppshallningen fortfarande for de flesta. En del kan utveckla
skolios.

5: Sen icke-gangfas

Funktionen i armarna och formagan till uppratt kroppshallningen blir
alltmer begransad.

Behandling

| de forsta stadierna ar det viktigt med diagnostisk utredning och
genetisk vagledning. Senare i forloppet blir det mer fokus pa en
forutseende planering for den framtida situationen. Det &ar bra att géra
systematiska uppféljningar och undersékningar av personer med
DMD for att kunna satta in forebyggande atgarder vid ratt tidpunkt.
Det kan minska och férdréja komplikationer. De systematiska
uppfoljningarna ar ocksa betydelsefulla for att utvardera effekten av
behandlingen. Muskelfunktion, styrka och ledrorlighet bor féljas upp
var sjatte manad. Beroende pa funktion kan man 6vervaga insattning
av kortison.

— Det ar viktigt att se till att alla viktiga vaccinationer ar gjorda innan
man satter in kortison, sdger Thomas Sejersen.

Kortisonbehandling

Kortison anvands som huvudsaklig medicinering darfor att det
dampar inflammationen som foljer av muskelnedbrytningen och kan
forbattra muskelstyrka och funktion. Behandlingen bromsar
utvecklingen av muskelsvagheten och kan foérlanga gangférmagan.
Kortisonet har ocksa positiva effekter pa andning och
hjartmuskelpaverkan samt har en fordrojande effekt pa
skoliosutvecklingen. Oftast pabdrjas kortisonbehandlingen fran tva
ars alder eller vid diagnos. Prednisolon eller deflazacort ar de tva
olika typer som anvands.

— Kortison ar en framgangsrik behandling for gangférméagan, pojkarna
vinner ofta flera &r om det sétts in tidigt. Men kortison innebar ocksa
problem med biverkningar. Oftast borjar man med prednisolon for att
sedan séatta in deflazacort ifall man ser stora problem med
viktuppgang, sager Thomas Sejersen.

Att halla koll pa vikten ar ocksa sarskilt viktigt nar man har svaga
muskler och inte har lika stora mojligheter till fysisk aktivitet.

— Dietisten blir viktig for att kunna reglera detta, sdger Thomas
Sejersen.
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Forutom viktuppgang kan kortison ge biverkningar som hammad
langdtillvéaxt, forhojt blodtryck och forsenad pubertet. En del kan fa
magkatarr, gra starr och humorsvangningar.

Forebyggande behandling vid olika symtom

Andning

For att forega problem med andningsfunktionen &r det viktigt att
pojkar med DMD fdéljer det vanliga vaccinationsprogrammet och
ocksa vaccineras mot sasongsinfluensa, lunginflammation och
covid-19.

Hjartpaverkan

Vid konstaterad diagnos eller senast nar pojken ar sex ar gammal bor
hjart-ekokardiografi eller ultraljud av hjartat géras. Vid avvikelser pa
hjartat ska férebyggande behandling sattas in. Pojkarna bor foljas
varje eller vartannat ar. Snabba variationer i hjartrytmen ar vanligt och
ofarligt hos personer med DMD. Desto vanligare ar problem med
kraften i hjartat.

— Det &r bra att satta in ACE-hammare profylaktiskt vid tio-ars alder
for att avlasta hjartat och langsiktigt motverka forsamring, sager
Thomas Sejersen.

Aven blodtrycket kan paverkas, sarskilt om man tar kortison, da hogt
blodtryck ar vanligt.

Skeletthalsa

Alla pojkar med DMD har forsvagat skelett med en 6kad risk for
frakturer. Skorheten ar en foljd av minskad fysisk aktivitet. Pa grund
av den laga belastningen och biverkningar av kortison finns risk for
urkalkning av skelettet och problem med osteoporos (benskorhet).
Darfor rekommenderas extra tillskott av D-vitamin, kalcium och
bisfonater, vilka paverkar skelettnybildningen och kan forbattra
smartsituationer vid sma frakturer.

— Eftersom osteoporos leder till en 6kad risk for skelettfrakturer
foresprakar vi att pojkarna kommer upp i staende aven om de sitter i
rullstol for att belasta skelettet, sdger Thomas Sejersen.

Psykosociala svarigheter

Manga pojkar med DMD har beteendeavvikelser som trotsighet,
upproriskhet och explosivitet. For att kunna ge barnet det stod som
det behover bor en kognitiv utredning goéras nér det forekommer
avvikelser i beteendet och infor skolstart. En utredning kan visa hur
undervisningen kan laggas upp for att barnets starka sidor ska
komma till sin ratt. Den kognitiva utredningen kan behova upprepas
under uppvéaxten beroende pa om det uppkommer nya svarigheter.
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| de tidiga tonaren blir manga pojkar nedstamda. Generellt sett ar det
vanligt hos barn och ungdomar med kroniska tillstand.

Behandlingssammanfattning

e Vid fyra till sex ars alder stélls diagnos och det &r viktigt att
behandling satts in sa tidigt som majligt for att bromsa
sjukdomsfdrloppet, kortison ar vanligast.

e En kognitiv utredning bor goras till grund for skolval sa att
barnet far ratt stod och anpassningar.

e FOr att motverka kontrakturer och skolios ar sjukgymnastik
och ortoser viktiga. Darfor ar det bra att familjen har kontakt
med habiliteringen.

e FOr att motverka hjart- och lungkomplikationer bor pojkarna
vaccineras och vid behov f& antibiotika forebyggande. Aven
anvandning av ventilator eller CPAP (ett hjalpmedel for
andning) och ACE-hammare kan vara en del av
behandlingen.

e Det ar viktigt att inte glomma det psykologiska sttdet.

Vardprogrammet for DMD har omarbetats till anvandarvanliga
sammanfattningar. Publikationerna finns att lasa pa:

smdf.se — Insamlingsstiftelsen for muskeldystrofiforskning
treat-nmd.eu — Neuromuskulart natverk

Fragor till Thomas Sejersen:

Hur ofta bor man kontrollera tillvaxten?

— Nar man precis har satt in kortison &r det bra att kontrollera ofta
men sedan racker det med arliga kontroller. Det ar ocksa viktigt med
tidig dietistkontakt for att motverka den stora viktuppgangen i borjan.

Kan kortison innebéra att man utvecklar diabetes?

— | de blodprover som tas arligen kontrollerar vi alltid blodsockret. Det
stammer att kortison kan orsaka diabetes men jag har inte traffat pa
nagon med DMD som féatt det. Det ar viktigt att vara uppmarksam pa
symtom pa diabetes som okad térst, mycket urin och trétthet.

Bor man tillhéra ett muskelteam?

— Ja det tycker jag. | vissa delar av landet finns det inga sadana, men
vid diagnos och med glesa intervall ar det bra att traffa ett team med
storre erfarenhet. Det finns ungefar atta team i Sverige pa barn- och
ungdomssidan. Nasta ar infors tva hogspecialiserade team i Sverige
som man har ratt att komma till.
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Ska barnen folja det ordinarie vaccinationsprogrammet?
— Ja det ska de.

Hur féljer man upp skolios?
— Det sker vid arliga uppfoljningar hos muskelteamet.

— Duchennes muskeldystrofi orsakas av forandringar i
en gen som leder till brist pa proteinet dystrofin. Det
sager Christopher Lindberg som ar 6verlakare pa
Klinisk genetik och Neuromuskuléart Centrum vid
Sahlgrenska universitetssjukhuset i Goteborg.

Vart DNA bestar av baspar som tillsammans utgor vara gener. Varje
individ har arvt halften av arvsmassan fran sin mamma och halften
fran sin pappa. Generna ar ungefar 25 000 till antalet och finns i
cellkarnan i kroppens alla celler i form av DNA-spiraler som formar 46
kromosomer. De i sin tur bestar av 23 kromosompar. Det sista
kromosomparet ar konskromosomerna som hos kvinnor bestar av tva
X-kromosomer och hos mén av en X- och en Y-kromosom.

DNA-spiralerna bestar av baspar som kopplar ihop sig i olika
sekvenser. Varje baspar utgors av fyra nukleotider som heter A, T, C
eller G. De ar genernas byggstenar och ordningen av dessa ar valdigt
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 ar bara en procent av
dem som &r 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 Christopher
Lindberg.

Om det har skett en for&ndring (mutation) i en gen har basparen
andrats vilket kan paverka bildandet av proteinet for den aktuella
genen. Om det bildas ett felaktigt protein kan olika symtom uppsta.
Vilka symtom beror pa vilket eller vilka proteiner som ar paverkade.
Alla manniskor bar pa mutationer i sin arvsmassa, men bara en liten
andel av dessa ger upphov till symtom.

Duchennes muskeldystrofi

DMD orsakas av en férandring i dystrofingenen, som ar den stérsta
kanda genen i det manskliga genomet. Den bestar av 79 exoner och
mycket stora introner. Vid DMD leder foér&ndringen till att det tillverkas
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for liten mangd av proteinet dystrofin, vilket gor att de olika symtomen
uppstar.

Nar dystrofingenen kartlades 1986 innebar det ett stort genombrott
for muskelforskningen. Dystrofin ar ett protein som bidrar till
hallfastheten i muskelfibermembramet. Runt varje muskelfiber finns
ett skyddande holje och dystrofin fungerar som en férankring mellan
hdoljet och varje muskelfiber som drar ihop sig, det skyddar
muskelfibrerna under sammandragningen.

— Proteinet fungerar som en typ av armeringsjarn. Att genen ar sa
stor innebar att det finns en stoérre andel genetiska fel och mutationer,
sager Christopher Lindberg.

Man kanner idag till dver 5 000 olika mutationer i dystrofingenen som
leder till brist pa dystrofin. Mutationerna kan vara av tre olika typer. |
65 procent av fallen ar det en deletion (forlust). Det innebér att det
saknas exoner i lasningen av genen. | cirka tio procent ar mutationen
en duplikation, det vill saga att en eller flera delar av genen
dubbleras. D& passar inte &ndarna pa exonerna ihop och kan darfor
inte koppla ihop sig med nasta baspar i DNA-strangen. Det leder till
att genen inte blir lasbar. | 25 procent av fallen ar ett enda av
basparen felaktigt vilket kallas for en punktmutation. Om det innebéar
att resten av genen inte kan lasas leder det till Duchennes
muskeldystrofi.

Vid Beckers muskeldystrofi, som ocksa orsakas av en mutation i
dystrofingenen, finns en varierande grad av aktivitet kvar hos
proteinet. Darfor har personer med Beckers lindrigare symtom an
personer med DMD.

For att analysera och upptacka deletioner och duplikationer i gener
anvands en s kallad MLPA-metod medan punktmutationer hittas
med en sekvensanalys dar genetiker tittar pa varje baspar (A, T, C,
G) i genen. Idag anvands ofta en helgenomsekvensering for att
faststélla den genetiska diagnosen.

— Analysen kan vara riktad om man kanner till att det finns en
mutation i familjen. Det kan ocksa vara en screening da man letar
efter vilken genetisk mutation som finns i familjen. D& letar man efter
mutationer ndgonstans i en hel gen genom att titta pa alla exoner,
sager Christopher Lindberg.

Arftlighet

Dystrofingenen sitter pa X-kromosomen och férandringen i anlaget
arvs genom ett sa kallat X-bundet recessivt nedarvningsmonster. Det
innebér att sjukdomen i regel bara forekommer hos man och att
mamman kan vara anlagsbarare. Man har en X-kromosom och
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kvinnor har tva. Eftersom den muterade genen &r recessiv inaktiveras
den hos kvinnan och den friska X-kromosomen uttrycks istéllet och
kan bilda dystrofin. Darfor far, i de allra flesta fall, kvinnan inte nagra
symtom, men bar fortsatt pa anlaget.

— Soner till anlagsbarande kvinnor har 50 procents sannolikhet att far
sjukdomen. Déttrar har samma sannolikhet att bli anlagsbéarare av
mutationen, séager Christopher Lindberg.

Enstaka kvinnor som ar anlagsbéarare (15—-20 procent) lI6per en risk
att sjalva bli sjuka. Symtomen kan vara muskelsvaghet, hjartpaverkan
och kognitiv paverkan. Darfor bor kvinnorna foljas upp regelbundet av
hjartlakare.

— Vi rekommenderar arliga EKG for att kontrollera hjartats funktion,
sager Christopher Lindberg.

| en tredjedel av fallen uppstar DMD som en nymutation. Det innebar
att mamman inte ar anlagsbarare och darfor inte for mutationen
vidare. Men det finns &nda en okad sannolikhet for upprepning pa
grund av gonadal mosaicism.

— Sannolikheten minskar betydligt, men i fem till tio procent av dessa
fall kan modern ha enstaka aggceller med foéréandringen. Darfér bor de
som fatt ett barn med DMD erbjudas fosterdiagnostik vid nasta
graviditet oavsett om man konstaterat att modern ar anlagsbérare
eller inte, sager Christopher Lindberg.

En man med DMD far friska soner och friska anlagsbarande dattrar
eftersom X-kromosomen kommer ifrdn mamman.

Genetisk analys och vagledning

Det finns flera fordelar med att faststalla den genetiska orsaken till en
sjukdom. Forst och framst for att veta att ratt diagnos har stéllts. Nar
man stéllt diagnos blir det lattare att utforma ett uppféljningsprogram,
fa lakarintyg och soka information. Manga upplever det ocksd som
positivt att tillhéra en patientgrupp dar man kan fa rad och stod fran
andra i samma situation.

— Genetisk vagledning handlar ocksa om att avgéra vem eller vilka i
slakten som kan vara anlagsbarare av den sjukdomsbéarande genen,
sager Christopher Lindberg.

Dessa personer kan sedan fa information om sannolikheten for att
deras barn far sjukdomen, samt information om vad som kan goras
for att fa ett barn som inte har sjukdomen. Detta kan goras antingen
med fosterdiagnostik eller med PGT, preimplantatorisk genetisk
testning.
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Fosterdiagnostik innebar att blivande foraldrar kan fa reda pa om
fostret bar pa den forandrade genen eller inte. Detta sker genom ett
moderkaksprov i vecka 10 eller 11, eller ett fostervattenprov i vecka
12-16. Det forutsatter att den genetiska forandringen ar kand, alltsa
att man vet det exakta felet och vilken gen som bar pa férandringen
som forekommer inom familjen.

— Det finns en risk for missfall pa ungefar en halv procent vid ett
fostervattens- eller moderkaksprov. Darfér gér man bara
fosterdiagnostik for att upptacka om fostret bar pa genen och i sa fall
avsluta graviditeten, sager Christopher Lindberg.

PGT kraver ocksa att den genetiska forandringen ar kand. Den
genetiska orsaken till sjukdomen gar att ta reda pa genom prov pa
det blivande foraldraparet och pa den slakting som har DMD.
Metoden innebér att det gors en provrorsbefruktning (IVF). Sedan
analyseras respektive embryo och via en markér avgérs om ett
embryo har fatt det sjukdomsorsakande anlaget eller inte. Darefter
aterinfors ett icke anlagsbarande embryo till kvinnans livmoder.
PGT utfors vid tva av landets universitetssjukhus (Karolinska och
Sahlgrenska).

— Fordelen med metoden ar att embryot som aterinfors till

99 procents sakerhet inte bar pa den sjukdomsorsakande genen.
Nackdelen &r att det ar en tidskravande metod. Fran det att en remiss
skrivs till dess att processen kan sétta igang tar det ofta uppemot ett
ar, sager Christopher Lindberg.

Kvinnan maste vara under 40 ar eftersom fertiliteten darefter minskar.
Varje par far tre forsok med hormonstimulering, och kan fa hjalp for
att fa maximalt tva gemensamma friska barn pa detta vis.

— Det ar ungefar 20-30 procents chans till barn vid varje insattning,
sager Christopher Lindberg.

Fragor till Christopher Lindbery:

Kan man gdra om den genetiska analysen om man fick diagnos
for manga ar sedan?

— Om man inte har hittat den genetiska forklaringen ar det rimligt att
gora om den. Men har ni fatt svaret finns det inga skal att géra om
den genetiska analysen. Man far inte mer information.

Nar rekommenderar du att man kontrollerar om en frisk syster ar
anlagsbarare?

— Risk for komplikationer behdver man inte kontrollera forr&n barnet
ar vuxet. Normalt sett brukar vi rekommendera att man kontrollerar
runt 18 ars alder och senast nar familjeplanering ar pa gang.
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Varfor uppstar en nymutation?
— Det beror pa ett kopieringsfel, otur helt enkelt.

Hur far man kontakt med Klinisk genetik for att géra genetisk
testning av syskon?

— Det gar bra att skicka en egenremiss. Klinisk genetik finns vid alla
universitetssjukhus.

Emanuel har Duchennes muskeldystrofi

Emanuel 10 &r, kom till Agrenska tillsammans med sin mamma
Maria, pappa Erik och bréderna Vilhelm och Elias, 12 och 6 ar gamla.

Nar Emanuel var fyra ar kontaktade hans forskola Maria och Erik. De
hade maérkt att Emanuel var forsenad i den motoriska utvecklingen
och 6nskade en utredning for tillgang till ratt stod. BVC hade en
dialog med forskolan och skrev en remiss till barnkliniken. Dar fick
Emanuel traffa en l&kare som gjorde motoriska tester.

— Vi hade forstas ocksa markt att han var lite efter i motoriken men
tankt att det ger sig nog. Han fick springa i korridoren, hoppa och ta
sig upp fran golvet. Vi var inte direkt oroliga vid besoket och
dessutom helt ovetandes om vad som véntade, sager Maria.

Ett par dagar senare ringde léakaren upp med misstanke om att
Emanuel hade en muskelsjukdom. Lakaren tog ett CK-test som
visade forhojda varden, vilket kan vara en indikation pa
muskeldystrofi. Testresultatet som skulle bekréafta lakarens misstanke
skulle droja flera manader.

— En muskelsjukdom, vad ar det? Det fanns inte pa kartan for oss.
Hon namnde inte nagra namn men nar vi gick in och googlade hittade
vi direkt Duchennes. Det vi sag och laste var ett hart slag, sager
Maria.

Det blev en lang och nervos vantan pa testresultaten. Under tiden
borjade Maria och Erik sdka mer information.

— | borjan var jag i fornekelse och hade inte pa nagot sétt accepterat
att det skulle vara en muskelsjukdom. Det var en overklig tid med
mycket kanslor i omlopp, sager Erik.

— Nar vi laste pa sag vi mycket av de symtom som Emanuel hade och
allt klaffade. Vi forstod nog redan da att han hade Duchennes, sager
Maria.

Beskedet kom ett par manader senare. Maria och Erik har tre pojkar

och den yngste, Elias, var bara ett halvar gammal. Det visade sig att
Emanuel hade Duchennes muskeldystrofi orsakad av en nymutation.
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— Jag upplevde beskedet som att dra ner en rullgardin. Det kéndes
som att jag bara foll och ingen tog emot mig, séager Erik.

— Senare var det anda en viss lattnad att veta att det var en
nymutation. Jag hade tankt att kanske aven Elias hade Duchennes.
Vilhelm var nastan sju ar och kunde uteslutas, men vi hade tva killar i
riskzonen, sager Maria.

— Det hander mycket pa behandlingsomradet for
Duchennes muskeldystrofi bland annat inom genterapi
vilket ar en behandling for framtiden. Det sager
Thomas Sejersen som beréttar om framtida
behandlingar.

De flesta lakemedelsstudier som pagar for DMD inriktar sig pa att
justera for de olika mutationerna sa att genen ska kunna lasas korrekt
och bilda dystrofin.

— Att aterskapa dystrofinproduktionen borde férhindra fortsatt skada
av muskelfibrerna, men det ar viktigt att behandlingen satts in i tid
innan for mycket av muskelmassan har gatt forlorad, sager Thomas
Sejersen.

Det pagar aven lakemedelsstudier som inte ar inriktade pa att justera
en specifik mutation utan pa att dampa inflammation och minska
nedbrytningen av muskelfibrer. Dessa lakemedel kan anvandas av
alla personer med DMD oavsett vilken mutation som orsakat
sjukdomen.

Genmodulerande lakemedel

En minoritet, drygt tio procent, av pojkarna har en foréndring i
dystrofingenen som beror pa en stoppmutation. En bokstav i genen
har forandrats till en signal som betyder stopp. Det finns ett tillgangligt
lakemedel idag, Translarna, med den aktiva substansen ataluren,
som far dystrofin att uttryckas och forbattrar den motoriska funktionen
for personer med stoppmutation. Studier visar att pojkar som fick
Translarna stabiliserades pa 48 veckor, jamfort med placebo (icke
verksamt preparat). | testet skulle pojkarna ga sa langt som mgjligt
under sex minuter. De som fick Translarna gick langre &n de som fick
placebo. Aven lungfunktionen férbattrades.

— Det blir en fordrojande effekt av sjukdomsforloppet. Det &r inget
botemedel, men kurvan blir flackare. Darfor ar det viktigt att fa en
genetisk diagnos for att veta om sjukdomen beror pa en
punktmutation, sager Thomas Sejersen.
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Exon skipping

En annan genmodulerande metod ar exon skipping. Nar genetisk
diagnos stélls vid DMD analyseras personens dystrofingen och
mutationer i detalj. Det resulterar i en karta éver genens olika delar
dar exonerna ar de mest intressanta. Exonerna kodar for bildningen
av dystrofin. Dystrofingenen bestar av 79 exoner, numrerade fran
1-79. Varje exon lankar pa ett invecklat satt till nasta.

Deletion ar den vanligaste orsaken till DMD och de saknade exonen
finns ofta mellan exon 40-55. Sarskilt vanligt ar forlust av exon 51.
Duplikationer och punktmutationer ar mer spridda.

Flera av de nya lakemedlen syftar till att [anka eller "hoppa” forbi de
forlorade eller skadade exonerna, sa kallat exon skipping, for att
kroppen ska kunna producera dystrofin. De genmodulerande
preparaten ges pa sjukhus, oftast en gang i veckan, intravenost
(direkt i en ven).

Redan idag kan potentiellt 13 procent av alla med DMD behandlas
med mediciner som for narvarande ar godkanda i andra lander. Ett av
dessa lakemedel ar eteplirsen, som gor att exon nummer 51 hdmmas
och hoppas over i lasningen av genen, vilket leder till att den blir
lasbar. Symtomen lindras och liknar da de vid Beckers
muskeldystrofi. . | USA ar eteplirsen ar godkant av den amerikanska
lakemedelsmyndigheten FDA for behandling av DMD dar orsaken ar
en stoppmutation. Ansodkan ar inskickad till den europeiska
lakemedelsmyndigheten EMA men i nulaget finns inget motsvarande
godkannande i Europa.

— Med eteplirsen blir proteinet visserligen kortare men det blir
fungerande, séager Thomas Sejersen.

Trots att det finns nya verksamma lakemedel ar det inte sjalvklart att
pojkar med DMD kan fa dem forskrivna. Att medicinerna ar
verksamma och godkanda ar en sak, en annan ar kostnaden.
Eftersom de riktar sig till en liten patientgrupp &r de dyra att framstalla
och lakemedelsbolagens pris blir hogt.

Genterapi

En fordel med genterapi &r att det ar oberoende av genmutation och
att lakemedel som gors tillgangliga kan anvandas av alla med DMD.
Kliniska lakemedelsstudier for genterapi inleddes 2018, och just nu
pagar fyra olika studier. Metoden innebar att virusvektorer ska
leverera en fungerande version av dystrofingenen till viktiga delar av
kroppen. Pa kort tid for man in en stor mangd virusvektorer i kroppen.
Paketerat i viruset finns mikrodystrofin, som ar en férkortad version
av dystrofingenen.
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— Svarigheten ar att dystrofingenen &r sa stor och darfor svar att fa in.
Forhoppningen &r att generna ska kunna producera en tillracklig
mangd dystrofin for att kunna mildra symtomen, séager Thomas
Sejersen.

Inflammationshammare

Kortisonbehandling ar fortfarande den primara
lakemedelsbehandlingen vid DMD. Kortison har en antiinflammatorisk
och styrkehojande effekt och bromsar, men kan inte stoppa,
nedbrytningen av dystrofin och ger manga biverkningar. Nu &r nya
lakemedel pa gdng som har samma effekt som de traditionellt
anvanda kortisonpreparaten men med farre biverkningar. Exempelvis
pagar en studie om lakemedlet vamorolon, som ar en annan typ av
kortison, med samma antiinflammatoriska och styrkehdjande effekt,
men utan biverkningar som viktokning och tillvéxth&mning.

Thomas Sejersen berattar att studien ser lovande ut och snart ska
avslutas. Alla de motoriska funktionstesterna visar liknande eller
battre resultat &n vad kortison gor. Vamorolon ger néastan inga av de
biverkningar som vanligt kortison ger.

— Den storsta vinsten med vamorolon ar att substansen har minst lika
god inflammationssankande egenskaper men utan de svara
biverkningarna. Vid en livslang behandling ar det sarskilt viktigt att
minska biverkningarna, sdger Thomas Sejersen.

Fragor till Thomas Sejersen:

Ar genterapi istallet for exon-skipping?
— Exon-skipping ar valdigt mutationsspecifikt. Genterapi ar tankt att
fungera oberoende av mutation och vara tillganglig for alla.

Hur langt bort i tiden ligger ar genterapi som
behandlingsalternativ?

— Sannolikt mindre an fem ar eftersom studierna har kommit sa pass
langt. Forutsattningen ar forstas att studierna gar bra.

Om EMA séger ja, gor Sverige det da?

— Det &r ingen garanti att det blir tillgangligt men det ar en
forutséattning att EMA forst godké&nner. Begransningarna &r oftast
ekonomiska.

Kan vi som patientgrupp paverka lakemedelsverket for att fa hit
medicinerna?

— Jag tror att det ar viktigt att pavisa det oerhort stora behovet. Det
finns ingen annan grupp som far lika htga doser av kortison under sin
livstid som personer med Duchennes muskeldystrofi.
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Finns det studier med gensaxen — CRISPR-Cas9?
— Det finns ett par japanska studier men de har annu inte kommit till
klinisk provning.

Lungsymtom och andningsstodjande hehandling

— Pojkar med Duchennes muskeldystrofi har friska
lungor men férsvagad andningsmuskulatur vilket i
forlangningen kan ge andningssvarigheter. Det sager
Agneta Markstrom som &ar 6verlakare pa Astrid
Lindgrens barnsjukhus i Solna.

Regleringen av andningen sker i hjarnstammen som &r en férlangning
av ryggmargen. Den viktigaste andningsmuskeln ar diafragman som
skoter den storsta delen av inandningen. Nar vi andas anvander vi
ocksa vara interkostalmuskler. De sitter mellan revbenen och gor att
brosthalans volym okar. Nar luften nar lungorna sker sjéalva
gasutbytet och luften syresatts.

— Med minskad muskelkraft blir &ven lungfunktionen nedsatt.
Lungorna far inte i sig tillrackligt med Iuft i varje andetag vilket
paverkar bade lungor och bréostkorg, sager Agneta Markstrom.

Minskad andningskraft kan fa konsekvenser som:
e nedsatt elasticitet i lungorna (nedsatt lungcompliance)
e fbrlust av lungvolym (atelektaser)
e nedsatt elasticitet i brostkorgen som leder till stelare
muskulatur (nedsatt thoraxcompliance)

Lagre lungvolym och minskad muskelkraft leder i sin tur till en nedsatt
formaga att hosta. Hosta drar upp slem, bakterier och virus ur
lungorna.

— Konsekvensen av en minskad hostkraft &r att slemmet inte kommer
upp utan istallet blir en grogrund for 6vre luftvagsinfektioner och
lunginflammationer. Dessutom bidrar slem till ett okat
andningsarbete, sdger Agneta Markstrom.

En del barn med DMD utvecklar skolios i samband med forlorad
gangférmaga vilket ocksa kan ge en samre andning.

— Andningspaverkan leder till en minskad syremattnad i blodet som i
forlangningen paverkar hjartat negativt. Darfor ar det viktigt att redan
tidigt satta in atgarder for att stotta andningen tidigt, sager Agneta
Markstrom.
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Somnpaverkan

Problem med andningen paverkar aven somnen. Orsaken till
somnpaverkan kan till exempel vara snarkningar. Eftersom unga
manniskor ofta somnar sent och ar trétta p& morgonen far manga en
dygnsforskjutning.

— Dessa ungdomar kan ha nytta av att medicinera med melatonin,
vilket &r ett kroppseget hormon, for att stabilisera sémnen. Det
viktigaste ar dock rutiner och att f& se dagsljuset, sager Agneta
Markstrom.

Viktigt att forebygga lungkomplikationer
Det finns viktiga forebyggande atgarder for att forhindra
lungkomplikationer:

e forsoka undvika ovre luftvagsinfektioner (OLI)

¢ tidigt inledd behandling med hostmaskin for att minska

slembildning
e inhalationer med koksalt for att fa upp slemmet
¢ tidig antibiotikaprofylax for att motverka bakteriella infektioner

— Vi ar genertsa med antibiotika till pojkar med DMD eftersom varje
infektion innebéar en dkad belastning for kroppen, sager Agneta
Markstrom.

Risk for andningssvikt

Agneta Markstrom rekommenderar att pojkar med DMD genomfér en
andningsregistrering vid lungkliniken. Vanligtvis gér man en nattlig
andningsregistrering.

Behandling med kortison medftr 6kad risk for dvervikt vilket i sin tur
kan ge snarkningar och andningsuppehall (smnapné).

Sdmnapné kan behandlas med andningshjalpmedel som
CPAP/BIPAP och genom att operera bort halsmandlarna. Det kan
ocksa underlatta att byta sovstallning och ligga pa sidan istallet for
ryggen vilket underlattar andningen.

Det finns ett antal symtom som kan vara viktiga att halla koll pa for att
upptacka problem med andningen i tid:

e orolig sbmn

e upprepade luftvagsinfektioner

e att brostkorg och mage véxelandas (paradoxal andning)

e |agre syremattnad i blodet

— Ett tecken pa att andningssvarigheter haller pa att utvecklas ar att
mangden koldioxid i blodet stiger under natten. Darfor upptacks en
begynnande andningssvikt bast under somnen, sager Agneta
Markstrom.
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Andningsstddjande behandling

Vid konstaterad begynnande andningsproblematik finns det ett antal
behandlingar att tillga. Manga anvander en PEP-mask som innebar
att man andas mot ett motstand. Det bidrar till att lungorna vidgas
vilket forhindrar mycket slembildning.

En hostmaskin hjalper kroppen att hosta upp och mobilisera slem fran
de centrala luftvagarna.

— Vi rekommenderar att anvanda hostmaskinen varje dag, oavsett om
barnet har en pagaende infektion eller ej. Det hjalper brostkorgen att
bibehalla fin rorlighet och underlattar for lungorna, séager Agneta
Markstrom.

Det finns flera olika typer av andningsmasker for andningsstod, sa
kallad icke-invasiv ventilation. Med en CPAP-eller BiPAP-maskin far
barnet hjalp att ta stérre andetag vid varje inandning. For manga
racker det att behandla pa natten och slippa andningsstod dagtid. Det
finns bade nasmasker och masker som tacker hela ansiktet.

— Néasmask ar oftast mest bekvamt for barnet. Fér lungan ar dock
helmasken battre. Manga ungdomar accepterar den nar de val vant
sig, sager Agneta Markstrom.

Vid svarare andningsproblematik finns det aven invasiv
ventilatorbehandling.

— Kortisonbehandling och effektiv uppfdljning av hjartproblematik har
inneburit att pojkarna far andningssvarigheter forst i 6vre tonaren
vilket ar langt senare an de fick tidigare, sager Agneta Markstrom.

[-] - 1]
Fragor till Agneta Markstrom:
| |

Kan man anvanda de har apparaterna i férebyggande syfte?

— Man ska inte borja hur tidigt som helst. Det maste finnas nagot som
visar att barnet har problem med andningen som manga infektioner,
trotthet, perioder av forhojd koldioxid i blodet eller att
andningsregistreringen visar pa andningsuppehall. eller perioder av
forhojd koldioxid i blodet.

Hur far man barnet att acceptera masken pa natten?

— Oftast ar det tonaringar som behoéver mask och med dem kan man
oftast resonera. Men det ar viktigt att borja i tid sa att barnet i lugn
och ro kan vanja sig. Med yngre barn ar det svarare, men forsok att
involvera barnet och ga igenom utrustningen tillsammans.
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Fysioterapi och arhetsterapi

— For killarna kanske all ork ar slut redan nar de
kommer hem fran skolan. Darfor ar det sa oerhort
viktigt att valja vad som &ar betydelsefullt att lagga
kraften pa. Det sager Ulrika Edofsson,
specialistarbetsterapeut, som foreléaser tillsammans
med Petra Staaf, fysioterapeut. Bada fran
Regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barnsjukhus
| GOteborg.

Pa Regionhabiliteringen arbetar lakare, fysioterapeuter,
arbetsterapeuter, dietist och habiliteringsassistenter. Teamets
uppgifter handlar bland annat om att samla erfarenhet av barn med
sdllsynta diagnoser och fungera som resurs till de lokala
habiliteringarna. Darfor gors systematiska uppféljningar av barnen en
till tvA gadnger om aret. Undersokningarna syftar bland annat till att
fordroja sjukdomsforloppet och hitta ratt tidpunkt fér insatser.

— Vi vill félja sjukdomens forlopp, ligga steget fore och kunna fanga in
det ratta tillfallet for insatser. Risken ar annars att insatsen kommer
for sent, sager Ulrika Edofsson.

Aktivitet och tréaning

Alla barn och ungdomar rekommenderas att réra pa sig under minst
60 minuter varje dag. For barn och ungdomar som inte kan uppna en
timmes aktivitet om dagen ar malet att vara sa aktiva som
funktionsnedsattningen tillater.

Eftersom det ar battre att traningen ar kontinuerlig snarare an
periodvis blir skolidrotten en valdigt viktig del. Skolidrott ska vara
anpassad till barnets behov och bade habiliteringen och
Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM, kan bista med hjalp
och radgivning till skolan.

— Ett tips ar att leta upp parasportféreningar p& hemorten. Da kan
man hitta bra intressen som kan vara 6ver tid och bygga en
gemenskap och ett sammanhang runt en aktivitet, sdger Petra Staaf.

En vanlig radsla hos foréldrar till barn med DMD &r att barnet ska
trana for hart och riskera att ytterligare skada redan skora
cellmembran i muskelfibrerna. Ett tecken pa évertraning ar
traningsvark — att barnet har valdigt ont dagen efter en aktivitet. Att
barnet kissar morkt kan vara ett annat varningstecken.

— Det vi ser ar istallet att manga ar alldeles for inaktiva. For lite
traning ar lika skadligt som for mycket tréaning. Vi tycker att barnen
ska leva ett sa normalt aktivt liv som mojligt, séger Petra Staaf.
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Darfor ar ofta vanlig lek den basta traningen fér de yngre barnen. Att
cykla till aktiviteter underlattar forflyttning och ger bade styrka och
uthdllighet. Simtraning och vattenlek ar en skonsam och rolig
traningsform som framjar konditionen och samtidigt avlastar de
muskler som inte ar aktiva.

— Undvik hog belastning och satsa istéllet pa att forbattra
uthdlligheten. En stor del handlar om att skapa ett idrottsintresse.
Elhockey, skytte, radiostyrda bilar och e-sport ar bara nagra exempel
pa sporter dar killarna kan kanna att de lyckas. Det ar otroligt viktigt
for motivationen, sager Petra Staaf.

Strama muskler

Med strama muskler blir det jobbigare att réra pa sig och utnyttja sin
befintliga muskelstyrka. Stramheten beror bland annat pa att fett och
bindvav lagras in i muskulaturen vilket gér muskeln stum.

— Pojkarna anvander ett rérelsemonster som ar optimalt fér den
muskelstyrka de har men som kan ge stramhet i viss muskulatur, till
exempel att ga pa ta. Vi vet att det ar mycket svarare for en stram
muskel att arbeta effektivt, sdger Petra Staaf.

For att undvika kontrakturer (stramhet) ar det viktigt att ta ut rérelser i
ytterlage. Det gors bast genom att stretcha stram muskulatur i
ytterlage och anvanda ortoser. Vadmuskulaturen och
hoftmuskulaturen behdver oftast stretchas varje dag. Muskeln halls
da i ytterlage i 20 sekunder och 6vningen upprepas tre ganger. Det ar
viktigt for bAde sma barn och for de som sitter i rullstol. Aven
statraning och anvandning av nattskenor for att stracka ut
vadmuskeln rekommenderas.

— Det ar en behandling som kraver mycket motivation och foraldrar
kan behdva ta till en del knep for att fa med sig barnet i stretchingen,
sager Petra Staaf.

Nar muskelsvagheten i kroppen férsamras blir det sarskilt viktigt att
behalla en god rorlighet i handerna. Darfor rekommenderar
arbetsterapeuter aven stretching av underarm och héander och i
forlangningen att anvanda handortos pa natten.

— Da kan man béttre undvika problem med kontrakturer i handerna.
Malet ar att behalla den finmotoriska formagan vilket 6kar
mojligheterna till aktivitet och delaktighet, sdger Ulrika Edofsson.

Statraning

Det finns manga fordelar med att komma upp i stdende. Det ar viktigt
for rorligheten i fot-, hoft- och knaleder. Den belastning pa skelettet
som stdendet innebar ar viktigt for att undvika osteoporos
(benskorhet) och minskar risken for att ryggen ska utveckla skolios.
Statraning ar ocksa bra for lungfunktionen.
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— Vi rekommenderar att man borjar statrana vid permanent
rullstolsbruk men ocksa nar man har ett asymmetriskt sta- eller
gangmonster, alltsa nar barnet riskerar att snedbelasta kroppen.
Forsok att fa ditt barn att statrana i tva timmar varje dag, garna i
samband med en annan regelbunden aktivitet som under vissa
lektioner i skolan eller vid ett visst tv-program, sager Petra Staaf.

Det finns olika satta att statrana. Helbensortoser gor det lattare att
komma upp i stdende och smidigare att forflytta sig. Staskal ger ett
bra och stabilt stdende men det tar lite tid att komma upp i staskalet.
Det finns ocksa sta-permobil, vilket kan vara ett bra komplement till
staskal och innebéar en smidig forflyttning. En nackdel med det senare
ar att I6sningen gor det svart att fa till en bra utratning av kna och
hoft. Innowalk ar som en cykel med trampor som gar automatiskt.
Den ersatter inte stdende eller annan tréning utan ar istallet bra for
rérligheten och blodcirkulationen i benen, samt for mag- och
tarmfunktionen.

Rygg och sittande

Barn som sitter i rullstol [6per 6kad risk for att utveckla skolios. Det
innebar att ryggen far en krokning som beror pa den muskelobalans
som svagheten leder till. Sedan pojkar med DMD bérjade behandlas
med kortison har problemen med skolios minskat. Pa
Regionhabiliteringen gors en sittanalys for att optimera barnets
forutsattningar att anvanda armar och hander, férebygga
felstallningar och skapa forutséttningar for god lungfunktion och
komfort.

— Vi tittar pa ryggens form i viloposition och vilka mojligheter barnet
har att vara aktivt i sin rullstol. Aven huvudets och axlarnas position &r
viktiga liksom hur lang rackvidd och balans barnet har i sittande
stallning, séger Ulrika Edofsson.

Nar kroppen blir svagare ar det latt hant att barnet borjar luta sig och
bara anvander ena sidan av kroppen. Darfor &r det viktigt med
sittanalys for att forebygga felstaliningar. Ofta gors aven en
tryckmatning for att se hur tryckférdelningen mellan sittbenen ser ut.
— Det géller att strava efter symmetri, darfor behover sittstallningen
kontrolleras ofta, sdger Ulrika Edofsson.

Lungfunktion

Svag andningsmuskulatur, styvhet i brostkorgen och skolios ar
bidragande orsaker till nedsatt lungfunktion. Det kan medfora
svarigheter att hosta upp slem. Motstandsandning &r en viktig
behandling vid forsvagad andningsmuskulatur och lungfunktion. Mer
luft in i lungan gor det lattare att f& upp mer slem. Andningstraning
kan utféras med en sa kallad PEP-mask/PEP-pipa med en
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motstandsventil. En hostmaskin for hosthjalp kan ocksa vara bra for
att fA upp slemmet.

— Det ar ocksa bra att vanda sig regelbundet i somnen for att fa upp
slem, sager Petra Staaf.

Sjalvstandighet i vardagen

Det ar bra att redan nar barnen ar sma strava efter att de ska uppna
sjalvstandighet trots sin muskelsjukdom. Det kan till exempel handla
om att kunna fortsatta gora vardagliga saker som att kla pa sig sjalv
och duscha, men ocksa om att kunna na saker. Som foralder behover
man vara lyhord for barnets behov och sa langt det ar mojligt lata
barnet fortsatta vara sjalvstandigt i aktiviteter.

— Det &r viktigt att pojkarna far gora delar av aktiviteterna sjalva,
kanske genom att sjalva halla i duschmunstycket men fa hjalp att
tvatta sig under armarna. Sjalvstandighet ar att ha kunskap om sig
sjalv, sina mojligheter och begransningar samt att vara aktiv i
besluten kring sin egen person, sager Ulrika Edofsson.

Det finns mycket som kan vara till hjalp vid planering av en
fungerande vardag. Ofta finns det manga saker som kan stoka till det,
som inte direkt handlar om muskelkraften. Det kan till exempel handla
om att kunna driva en aktivitet fran start till mal. Ett osakert barn
kommer osakert tar inte pa egen hand initiativ till att forsoka utan
kommer hela tiden behéva hjalp for att driva aktiviteten i mal. Den
hjalpen kan ofta handla om att prioritera for att orka.

— Vi har en stapel med tio klossar som representerar den ork vi har
under en dag. Det kostar en kloss att ta sig till jobbet, tva klossar att
ta sig hem och sa vidare. For killarna kanske nio av tio klossar ar
borta redan nar skolan ar slut. Darfor ar det oerhort viktigt att valja
vad man ska lagga kraften pa, sager Ulrika Edofsson.

Hur pratar man med sitt barn om diagnosen?

Ulrika Edofsson har traffat manga killar med DMD som har
beteendeavvikelser och ar &ngsliga och oroliga. Enligt henne kan
bristande kunskap om den egna diagnosen 6ka pa angsligheten. En
del foraldrar vill skydda sina barn genom att inte beratta men det ar
svart att ge pojkarna rekommendationer om de inte har tillracklig
kunskap.

— Ett satt att skydda barnen &r att se till att de har kunskap om sig
sjalva. Prata om sjukdomen pa barnets egen niva och utga fran deras
fragor, sager Ulrika Edofsson.

Lastips:

| boken ”Jag har en sjukdom men jag ar inte sjuk” av Christina
Renlund intervjuas tio ungdomar om livet med muskelsjukdom.
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Information och stédmaterial pa duchenneochdu.se

Hjalpmedel

For barn med DMD ar hjalpmedel en férutsattning for sjalvstandighet,
delaktighet och god livskvalitet. Manga ganger &r det en process och
kanske en sorg 6ver att man blir samre nar barnet behover ett nytt
hjalpmedel.

— Da ar det viktigt att fundera 6ver vad hjalpmedlet kan leda till. Kan
det 6ppna upp mojligheter? Darfor behover vi tanka pa hur vi
introducerar till exempel en rullstol. Beratta om vad barnet skulle
kunna gora, séger Ulrika Edofsson.

Det ar bra att ga igenom de vardagliga situationer som barnet moter
och fundera pa hur barnet kan utféra aktiviteterna mer sjalvstandigt.
— Vid pa- och avkladning kan det handla om att ladorna som kladerna
ligger i ska vara latta att dra ut. For att kunna tvatta sig kanske barnet
behdver ett hoj- och sankbart handfat och mdjlighet att sitta ner och
duscha, sager Ulrika Edofsson.

Andra hjalpmedel som kan vara till nytta ar hjalp med upplevelsen av
tid. For att underlatta finns det bildscheman med klockbilder och en
timstock som visar tiden i form av lampor som réknar ner. Det finns
ocksa manga funktioner i vanliga mobiltelefoner och i appar. Att borja
tidigt med dator eller surfplatta kan vara energibesparande. Det ar bra
att se over sittstallningen och anvanda sig av stativ till surfplattan och
mobilen.

Anpassningar

Anpassningar av bostad, bil och vardagliga aktiviteter 6kar barnets
mojlighet till delaktighet och tillganglighet. For att kdnna sig
sjalvstandig bor barnet ha tillgang till alla rum i huset. Vid behov av
bostadsanpassning ar det kommunen som beslutar om bidrag.
Exempel pa sadant som kan vara aktuellt &r elektriska dorréppnare,
hiss, ramp eller att ta bort trosklar.

Pa bostadscenter.se finns mer information om bostadsanpassning.

Nar det inte fungerar att hjalpa barnet in eller ut ur bilen kan det
kravas anpassning som till exempel en bilstol med vridfunktion.

Pa mobilitetscenter.se och autoadapt.se finns mer information om hur
bilen kan anpassas.
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o - -
Fragor till Petra Staaf och Ulrika Edofsson:
]

Kan pojkar med DMD lara sig att simma?

— Ja det skulle jag saga. De flesta vi traffar kan simma och halla sig
flytande men de kanske inte simmar 200 meter. Syftet med
bassangtraning ar att fa upp ett flas inte hur langt man kan simma.
Lyft bort prestationen i det.

Hur kan man motivera barnet att testa nya fritidsaktiviteter?

— Det finns nagot som heter Fritidsbanken dar man kan fa lana och
testa utrustning for olika aktiviteter. Parasportféreningar har ocksa
mycket prova-pa aktiviteter. Det &r viktigt med delaktighet och
mojlighet att lAamna hemmet. Ett hinder kan vara utrustning. Forsok att
hitta motivationen och positiva férebilder nar det fungerar.

Finns det statligt féreningsstdd for att 6ka tillgangligheten?
— Manga foreningar jobbar pa att tka tillgangligheten. Oftast gors
anpassningar nar medlemmar i rullstol efterfragar det. Det ligger
mycket goodwill i detta.

Tiden efter beskedet om diagnosen praglades av sorg for Maria och
Erik. De véaxeldrog for att kunna fungera i vardagen.

— Vi loste av varandra sa att en av oss kunde ga ifran. Barnen var sa
sma att vi varken ville beratta for dem eller visa att vi var ledsna. Efter
ett tag kande vi att nu maste vi ur den har fasen. Emanuel var en god
och glad kille och vi hade tva andra barn. Vi behtvde vara dar for
dem och da gick det inte att deppa ihop. Da blir det inget bra liv for
Emanuel, sager Maria.

Dar och da var Emanuel som vilket barn som helst. Han ramlade
ibland men annars marktes inte DMD av i vardagen. Efter en tid fick
han komma till habiliteringen som ville att han skulle fa en rullstol for
att kunna spara energi och lagga den pa ratt saker.

— Jag upplevde det nastan som stétande nar de foreslog rullstol. Jag
hade inte accepterar att jag hade ett barn med en
funktionsnedsattning och kunde inte forestalla mig livet pa det séttet.
Men nér vi val fick rullstolen méarkte vi hur glad Emanuel blev. Vi
forstod att det har ar ett hjalpmedel och enbart positivt. Det var en
troskel att komma 6ver, séger Erik.

Med rullstolen som avlastning var Emanuel gédende fram till i hostas.
Nu anvander han den hela tiden. Bade hemma och i skolan. Maria
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och Erik har brottats med sina egna kanslor infor rullstolen men
sedan de insett nyttan har motstandet slappt.

— Man varderar olika saker. Emanuel &r nojd och det &ar ofta vi som
vill mer for honom. Han saknar att g& men det upptar inte sa mycket
av hans tankekraft. Jag blev jatteledsen nar han slutade ga, da var
det Emanuel som fick trosta mig istéllet, sager Maria.

For Emanuel har steget till rullstol och darefter att sluta ga permanent
framfor allt inneburit lattnader. | perioder har han varit frustrerad och
haft ett utdtagerande beteende. Maria och Erik vet nu att det berodde
pa att all energi gick at till att orka ga. Med hjalpmedel kunde han
spara energi.

— Nasta steg var att de tyckte att vi skulle ha en elrullstol. Hab hade
hela tiden Emanuels perspektiv och han var superpeppad pa elrullen.
D& kunde han plotsligt aka till skolan sjalv eller till en kompis, sager
Maria.

— Bristen pa dystrofin hos personer med DMD
paverkar ocksa hjarnans funktioner och utveckling,
men det finns inget enkelt samband mellan hur det
inverkar pa kroppen och hur det paverkar hjarnan. Det
sager Jonas Gillenstrand som ar psykolog pa
Habilitering & Halsa i Kungalv och forskar kring
Duchennes muskeldystrofi.

Dystrofin finns i hela hjarnan, med hogst koncentration i hippocampus
och cerebellum (lillhjarnan). Lillhjarnan styr till exempel motorisk
koordination och tar emot information fran andra delar av hjarnan. Det
finns stod for att den har en liknande roll ocksa nar det géaller mentala
funktioner. Hippocampus ar viktig for bland annat minnesinlarning.

— En hypotes ar darfor att dystrofinbristen ocksa kan paverka
formagan att utfora komplexa mentala uppgifter, som kraver stor
koncentration. Det kan till exempel handla om exekutiva férmagor
som att reglera sitt beteende eller planera hur man ska utféra en
uppgift, sager Jonas Gillenstrand.

Genotyp och kognition

Generna tillsammans med miljéfaktorer paverkar mentala funktioner.
En studie fran 2015 visar att olika typer av genetiska variationer av
mutationer (genotyper) hos personer med DMD troligen paverkar
utvecklingen av kognitiva funktioner, begavning och férekomsten av
neuropsykiatriska diagnoser. De olika genotyperna producerar olika

© Agrenska 2022, nr 648 27



Duchennes muskeldystrofi

langder pa proteinkedjorna och darmed olika langd av
dystrofinproteinet.

— Det ar viktigt att forsta att det finns stora skillnader inom gruppen
nar man ska analysera hur DMD paverkar neuropsykologiska
faktorer. De som producerar kortast proteinkedjor verkar ocksa vara
de som paverkas mest kognitivt, sager Jonas Gilllenstrand.

Daremot kan man i studierna inte se nadgon koppling mellan olika
genotyper och tillstdnd som angest, tvadng, aggression och
depression.

— Man kan anta att de tillstanden ar mer kopplade till miljéfaktorer &n
bara till gener, sager Jonas Gillenstrand.

Under senare ar har medicinska behandlingar forbattrats och
livslangden har 6kat hos personer med DMD. Fdrbattrad behandling
ar ocksa en miljofaktor som skulle kunna paverka utvecklingen av
kognition och beteende, men det finns idag inga studier som
undersokt detta for personer med DMD.

— Det ar ocksa viktigt att inte bara se till genetiska forutsattningar och
miljofaktorer utan ocksa vara medveten om att varje manniska ar unik
och paverkas och hanterar situationer olika, sager Jonas
Gillenstrand.

Battre kognitiva formagor med 6kad alder

For att mata generell begavning anvands matt pa intelligenskvot, 1Q.
Medelvardet for gruppen personer med DMD ligger nagot lagre an
medelvardet hos befolkningen i stort.

— Det betyder inte att alla har en lagre begavning. Personer med
DMD kan ha en hdg begavning aven jamfort med personer utan
DMD. Men pa gruppniva ser vi dessa tendenser, sager Jonas
Gillenstrand.

Nar man mater IQ gors en sammanslagning av fyra typer av
begavning: verbal (spraklig) och icke verbal intelligens samt
processhastighet 6ga-hand och arbetsminne. Icke-verbal intelligens
kallas ibland "flytande intelligens” och beskrivs som intuitiv forstaelse.
Den &r bland annat viktig vid inlarning. Den verbala intelligensen
handlar istallet om hur man genom inlarda sprakliga kunskaper kan
begripa och hantera varlden.

— Ett valdigt intressant forskningsresultat &r att den verbala
intelligensen, det vill sdga formagan att resonera sig fram till att I6sa
problem, tycks bli battre och battre med aldern hos pojkar med DMD i
jamforelse med aldernormerade resultat. Detta marks sarskilt fran
tonaren och upp mot vuxenlivet, sager Jonas Gillenstrand.
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Forutom den verbala och icke-verbala intelligensen maéter 1Q aven tva
stodjande fardigheter processhastighet 6ga-hand och arbetsminne,
det vill sdga hur mycket information en person klarar av att ta in,
processa och komma ihdg. Dessa kan ofta vara nedsatta hos
personer med DMD. Aven dessa férmagor, uppmarksamhet och att
kunna processa saker, tycks bli battre ju aldre pojkarna blir.

— Min analys ar att Helskale 1Q (HIK) inte ar ett sarskilt bra matt pa
begavning for personer med DMD. Om man plockar bort de
stodjande funktionerna blir begavningen hos gruppen hdégre, speciellt
i de aldre aldrarna d& motoriken ar mer paverkad, sager Jonas
Gillenstrand.

Inlarningssvarigheter och arbetsminne

Upp till 40 procent av pojkarna med DMD har nagon form av
inlarningssvarigheter trots att deras begavning ligger inom
genomsnittet. Pojkarna kan ha svart att lasa (dyslexi), svart att rakna
(dyskalkyli) eller svart att skriva, (dysgrafi).

Forskningen visar ocksa att personer med DMD ofta har ett férsamrat
verbalt arbetsminne, oavsett begavningsniva. Ett nedsatt arbetsminne
kan till exempel leda till att en person har svart att uppfatta och forsta
vad omgivningen sager, svarigheter att behalla fokus, I6sa uppgifter i
flera led och fdlja instruktioner. Ibland misstolkas det som ett uttryck
for motivationsbrist eller olydnad.

For att minska konsekvenserna av ett nedsatt verbalt arbetsminne sa
kan man 6ka graden av struktur och forutsagbarhet. Det kan vara bra
att arbeta med information genom flera olika sinnen som att till
exempel bade se och hora den. Svarigheter med arbetsminnet
paverkar ofta dven exekutiva funktioner. Det handlar framférallt om
formagan att reglera sitt beteende, att planera, folja strategier och
anpassa sig till olika situationer. Det kan paverka férmagan att
koncentrera sig pa det man arbetar med nar ett storningsmoment
dyker upp.

Neuropsykiatriska diagnoser

Pojkar med DMD har en nagot 6kad sarbarhet for neuropsykiatrisk
beteendeproblematik som adhd eller autism. Ungefar hélften beskrivs
ocksa ofta fastna i argumenterande beteenden, vilket ar vanligt vid till
exempel trotssyndrom. Det finns aven en okad risk for
tvangsbeteenden (OCD) och enligt ett flertal olika studier &r det troligt
att ndrmare tio procent av pojkarna har autism.

— Det ar viktigt att veta att beteendeproblemen inte alltid behover vara
kopplade till en specifik diagnos utan ocksa kan bero pa
livssituationen och en medvetenhet om att vara annorlunda, sager
Jonas Gillenstrand.
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Studie om pojkar med DMD

Jonas Gillenstrands studie har undersokt sambandet mellan alder,
motorisk paverkan och kognition, samt familjens socioekonomiska
situation och vad det har for inverkan pa problemskapande
beteenden och inlarning. Studien omfattar cirka 70 pojkar med DMD i
aldrarna 5 till 14 ar. Det innebér att sju av tio pojkar med DMD i
Sverige vid vissa specifika aldrar har varit med i studien. Pojkarna har
varit med och gjort kognitiva méatningar vid 5, 8, 11 och 14 ars alder,
under tre ars tid.

— Pojkarna har fatt gora tester som mater begavning, faktorer av
betydelse for las- och skrivutvecklingen, samt exekutiva funktioner
och skattningar av adaptivt och problemskapande beteende.
Foraldrarna har ocksa svarat pa fragor om hur det fungerar hemma
och om familjens socioekonomiska situation, sdger Jonas
Gillenstrand.

Resultatet visar att det finns ett svagt negativt samband mellan
motorisk paverkan och utfall pa Helskale 1Q-skalan. Jonas
Gillenstrand tolkar det som att framforallt processhastighetsmatt som
innehaller fysiska moment paverkar resultatet. Det har mer med
motorik &n med snabbténkthet att gora.

— Tidigare studier har till viss del 6verdrivit hur DMD kan paverka
kognitionen. Vi tycker darfor att GAI* istdllet bor anvandas for att
mata begavning for pojkar med DMD. Da forsvinner en stor del av
sambandet mellan motorik och kognition, sager Jonas Gillenstrand.

* GAI, eller KRI- kognitivt resursindex, som det heter pa svenska,
mater begavning utan att dra ner det totala vardet av utfall pa
snabbhet och arbetsminne.

Studiens resultat visar framforallt att familjens socioekonomiska
status har ett samband med pojkarnas kognitiva utveckling och
inlarningsférmaga.

— Vi tolkar resultatet som att livet i en miljo med en pressad
socioekonomisk situation ar en belastningsfaktor som troligtvis
paverkar hela familjen och tillsammans med DMD innebér en
ytterligare 6kad sarbarhetsfaktor. Detta visar pa vikten av att
vardinsatser tar hansyn till dessa skillnader och forséker kompensera
for dem genom att ge stdd och insatser som ger alla pojkar och
familjer med DMD sa lika forutsattningar som mojligt, sager Jonas
Gillenstrand.

Jonas Gillenstrand berattar om preliminara resultat fran en annu

opublicerad studie om hur foraldrar skattar sina barns
problemskapande beteenden. Resultaten visar att vissa aldrar ar mer
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kansliga och att familjen och pojkarna da troligtvis behover mer stod.
Sarskilt mellan 8 och 11 ars alder, dd manga av pojkarna gar fran
gaende till sittande, finns en 6kning av problemskapande beteenden
som paverkar hela familjen. Nar barnen blir aldre minskar de
utatagerande beteendena, och i stallet 6kar de kognitiva formagorna i
jamforelse med jamnariga.

— Darfor ar det sarskilt viktigt att folja pojkarna for att ge dem en sa
god start som mojligt. Aven om det kan vara tufft just nu sa finns det
hela tiden hopp om att det blir battre kring beteenden och forstaelse.
Ta med de goda erfarenheterna och Iat killarna fa kanna att de
lyckas, sédger Jonas Gillenstrand.

Hur personer med funktionsnedsattning blir bemotta kan ocksa
paverka utvecklingen av deras kognitiva formagor.

— Om man lever i ett samhalle som ar mer stédjande och har mer
tilltro till individens formaga att lara sig, ar det lattare att hitta
I6sningar pa olika problem. Tankar finns idag om att géra framtida
studier dar man kan jamfoéra den kognitiva utvecklingen hos barn med
DMD i olika lander och se om det finns nagra gemensamma
framgangs- eller sarbarhetsfaktorer som ar viktiga att identifiera for att
maximera barnens utvecklingspotential, sager Jonas Gillenstrand.

Philip ar vuxen med Duchennes muskeldystrofi

— Att vinna ett olympiskt paralympicsguld &r bland det
basta jag har varit med om. Det sager Philip Jonsson
som ar 28 ar och med i det svenska
paraskyttelandslaget. Hans senaste och stdrsta merit
ar ett OS-guld fran Paralympics i Tokyo 2020.

Philip var med och traffade foraldrarna under familjevistelsen via
streaming och berattade da om sitt stora idrottsintresse.

— Jag holl pad med flera idrotter innan jag borjade med skytte. Det blev
svarare och svarare att halla pa med bollsporter. Da hittade jag
skyttet. Sedan dess har det gatt spikrakt uppat, sager Philip.

Nar Philip var fyra ar fick han diagnosen Duchennes muskeldystrofi.
Den tiden minns han inte s& mycket av men nar han borjade skolan
markte han sjalv att han inte riktigt hangde med i kompisarnas tempo.
— Det var ingen stor sak for mig som jag minns att vi pratade sa
mycket om hemma. Jag forstod att jag var svagare an andra och
ramlade oftare, men jag var inte medveten om sjukdomen forran i
slutet av mellanstadiet. Jag har alltid varit positiv och tankt att
fungerar det inte i dag sa fungerarar det kanske i morgon och det har
hjalpt mig, sager Philip.
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Nagra ar senare akte Philip pa lager till Bracke Ostergard och traffade
andra med DMD for forsta gangen. Philip har under hela uppvaxten
gatt i vanlig skola och hade en del anpassningar som blev fler efter
hand. | grundskolan hade han staskal och en vanlig rullstol.
Dorréppnare, bredare dorrar och klassrum pa bottenvaningen
underlattade for att ta sig fram.

— Rektorn var valdigt bra och traffade mina foraldrar en gdng om aret
och sag over vilka behov av anpassningar jag behovde. Fran femte
klass var jag ocksa med vid métena. | mellanstadiet hade jag en
minicrosser till och fran skolan. Pa teknikgymnasiet dar jag laste tog
jag mig fram med permobil. Mina kompisar i skolan har alltid varit
snélla och vantat pa mig sa jag har aldrig kant mig utanfor, sager
Philip.

Philip tranar och tavlar halvtid och arbetar halvtid. Han bor
tilsammans med sina foraldrar i Mariestad. Philips skytteintresse
borjade vid ett prova-pa-tillfalle for pistolskytte i Mariestads SG.
Ganska snart gick han over till gevar och en stor fordel var att det inte
kravdes nagra hjalpmedel.

— Jag anvander den utrustning som finns och skjuter pa samma
villkor som alla andra vilket ar viktigt for mig. Efter ett par ar
omvandlades min skytteforening till en paraférening och jag hamnade
pa en traff for paralympier. Det visade sig att jag var ratt sa bra och
sjalvkanslan blev valdigt mycket battre, sager Philip.

Philip reser mycket som idrottare och far se sig om i varlden. Hans
skytte har bland annat tagit honom till Australien, Brasilien, Thailand,
USA och nu senast till Paralympics i Tokyo dar han bargade Sveriges
enda guldmedalj. P& resorna ar permobilen med och vid flygresor har
han alltid tva assistenter som kan lyfta honom.

— Det ar valdigt trangt men jag sitter alltid i ett vanligt sate. Vi
anvander en lyfta-latt som mina assistenter enkelt kan lyfta mig i. Att
ta sig till toaletten ar knoligt, darfor kissar jag i en flaska, sager Philip.

Philip har haft personlig assistans sedan han fyllde 18 ar. Han valjer
sjalv sina personliga assistenter som ar anstallda i ett kooperativt
assistansbolag. Hans foraldrar brukar ocksa vara med vid
intervjuerna och bada tva ar assistenter at Philip pa halvtid. For Philip
ar det viktigt att assistenterna kompletterar varandra och att de fyller
lite olika funktioner.

— Om jag ska ga pa krogen vill jag inte ha med mig min mamma till
exempel. Assistenten ska vara med och gora det som jag vill.
Liknande intressen &r viktigt, annars handlar mycket om personkemi,
sager Philip.
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Philip medicinerar kortison och har stretchat mycket genom aren.

— Jag har stretchat varje kvall oavsett om det var julafton, nyar eller
min fodelsedag. Jag slutade stretcha for ungefar atta ar sedan nar jag
inte langre kunde ga. Jag visste att om jag stretchade mycket skulle
jag kunna ga langre.

Hemma har Philip pratat mycket med sina féraldrar om sjukdomen.

— Mina foraldrar har alltid varit valdigt 6ppna, det tror jag har varit bra.
Att jag har svagare muskler ar en del av var vardag, men det ar tufft
och man har det inte som alla andra. Var 6ppna tillsammans i familjen
och prata om det, uppmanar Philip foéraldrarna.

Hans rad ar att lata barnen leva sa normalt som mojligt.

— Jag tror att det ar bra att inte begrénsa barnen och vara for oroliga.
Nagot jag tyckte att mina foraldrar gjorde bra var att jag fick spela
fotboll, trots deras radsla for att jag skulle ramla och bryta ett ben. Jag
har aldrig upplevt att de har gjort en stor grej av min sjukdom, sager
Philip.

Las mer om Philip och f6lj hans skytteframgangar pa fjshooting.se
och pa hans Instagram filleshooting

Mat, naring och atande

— Kost ar forstas inget botemedel for Duchennes
muskeldystrofi men vad barnet ater har stor betydelse
for att motverka och lindra symtom. Det sager Josefine
Lindqvist som ar dietist vid Regionhabiliteringen i
Goteborg.

Vid ett dietistsamtal pa Regionhabiliteringen ligger fokus pa att
utforma individanpassade rekommendationer. Dietisten tittar pa
tillvaxtkurvor — hur barnets vikt ser ut i férhallande till Iangd och tar en
kostanamnes. En anamnes ar en sammanstallining av information om
hur barnet ater, eventuella magbesvar, tugg- och svaljformaga och
energiintag.

— Syftet med att prata kostbehandling och ha kontakt med dietist vid
DMD ér att forhindra nutritionsproblem som kan paverka
sjukdomsfdrloppet negativt, sager Josefine Lindqvist.

Kroppssammansattningen hos personer med DMD &r annorlunda
vilket gor kostbehandlingen komplex. Muskelmassa omvandlas till fett
och bindvav och i takt med forluster av muskelmassa sjunker
amnesomsattningen. Oftast ar den fysiska aktiviteten ocksa lagre pa
grund av den minskade muskelmassan nér pojkarna hamnar i rullstol.

© Agrenska 2022, nr 648 33



Duchennes muskeldystrofi

Matens bestandsdelar

Vi ater for att fylla pA med energi till kroppen. Kolhydrater, fett och
protein ar alla &mnen som kroppen behdver for att fungera och som
ger energi. Kolhydrater, som ar ett samlingsnamn for starkelse,
sockerarter och kostfibrer &r viktiga for hjarnans funktion. De finns
framst i rdvaror som vetemjol, pasta, ris, potatis, gronsaker och frukt.
— Kolhydrater ger energi till cellerna, bransle till hjarnan och en
energireserv, sager Josefine Lindgvist.

Protein finns i kott, fisk, &gg, linser, bonor och mejeriprodukter och
bestar av aminosyror. En del av de aminosyror som vi far i oss
genom maten ar essentiella eller livsnédvandiga for kroppen. Ett sétt
att mata energi pa ar i kalorier. Bade kolhydrater och proteiner
innehaller fyra kalorier per gram.

Fett innehaller dubbelt sa mycket kalorier som kolhydrater och protein
(9 kcal/gram). Fett grupperas i méattat, enkelomattat och fleromattat.
Det ar viktigt att fa i sig av de enkel- och flerométtade fetterna genom
att till exempel ata oliv- och rapsolja, avokado, fet fisk, fron och notter.
— Fettsyror som ar enkelomattat och fleromattat ar livsnédvandiga.
Kroppen kan inte tillverka dem sjalv, sager Josefine Lindgvist.

Hur mycket &r lagom?

Personer med DMD star infor manga utmaningar som ror nutrition.
Det handlar bland annat om 6kad aptit, minskad langdtillvaxt i
kombination med viktuppgang och minskad muskelmassa. Det ar
viktigt att folja viktutvecklingen i forhallande till Iangdutvecklingen sa
att atgarder kan sattas in for att undvika over- eller undervikt. Pojkar
med DMD rekommenderas att ligga nagot lagre i vikt, jamfort med
langd pa tillvaxtkurvan.

— Vi utgar alltid fran individen sa alla rekommendationer ar generella.
Malet ar att ha sa god halsa som mojligt samt att bibehalla kroppsliga
funktioner sa lange det gar, sager Josefine Lindqvist.

BMI (body mass index) ar ett matt som ar framtaget for att titta pa
halsorisker pa befolkningsniva, men som anda ofta anvands pa
individniva. BMI kan ge en fingervisning om nér insatser behovs.

— For pojkar med DMD innebér ett hogt BMI en hogre risk eftersom
de far en storre andel fettmassa. Det ar viktigt att barnet sjalv forstar
hur viktigt det &r med mat som ar bra for kroppen och att hitta
strategier som hjalper barnet i vardagen. Ett barn kan dock inte ta
ansvar for hur mycket eller vad det ater. Det maste omgivningen
gora, sager Josefine Lindgvist.
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Energibalans

Att hdlla en energibalans innebar att man ater lika mycket kalorier
som man goér av med. Om man ater mer an man gor av med gar man
upp i vikt och tvartom. Medicinering med kortison kan ha effekt pa
vikten genom 6kad aptit och minskad langdtillvaxt. Andra biverkningar
som forekommer ar osteoporos (benskérhet) och minskat D-vitamin
upptag. Barn ska generellt inte ga ner i vikt utan snarare vaxa in i sin
vikt, om de vager for mycket men inte vaxer sa mycket. Vid en
viktnedgang ar det viktigt att den sker kontrollerat for att kunna
bibehalla muskelmassa.

— Det &r lattare att forebygga en over- eller undervikt genom att
introducera bra vanor tidigt eftersom det ar svarare att forandra
senare, sager Josefine Lindqvist.

Att valja ratt mat

Nar man ska halla vikten ar det sarskilt viktigt att tanka pa att ata
regelbundet och att mat &r olika energitat. Ett &pple innehaller till
exempel lika mycket kalorier som ett par cashewnétter. Om man
valjer mat med lagre energitathet kan man ata mer men anda fa i sig
lika mycket kalorier.

— Den nya tallriksmodellen ar ett bra verktyg for att se hur olika typer
av mat bor fordelas, sager Josefine Lindqvist.

Den som till exempel ska vélja mellan tva sorters brod i affaren bor
titta efter Livsmedelsverkets nyckelhalsmarkning, som betyder mindre
och nyttigare fett, mindre socker och mer fibrer. Nyttigare alltsa!

Nagra tips for att ata mer frukt och gront

e Skiva gronsaker och lagg pa smorgasen eller lagg frukt eller
bar i filen pA morgonen.

e Skicka med frukt till skolan. | férskolan har barnen ofta
fruktstund.

e At gronsakerna forst, sedan resten av maten eller lagg upp
maten enligt tallriksmodellen — vill barnet ha mer? Erbjud mer
gronsaker!

e Servera stavar av gurka, morotter, broccoli- eller
blomkalsbuketter medan du lagar middag.

e Ha gronsaker och rotfrukter i maten, till exempel rivha
morotter eller vitkal i kottfarssas, pannbiff eller grytor.

e Yngre (och aldre?) barn tycker ofta det ar roligt med "batar” av
applen och paron eller bananslantar. Det &r ocksa lattare att
halla i handen.

e Servera fruktsallad eller fruktspett till efterratt i stéllet for glass
och andra sétsaker.
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Forutom kolhydrater, proteiner och fetter behdver kroppen vitaminer
och mineraler. D-vitamin hjalper till att mineralisera skelettet vilket ar
extra viktigt vid muskelsjukdom for att undvika benskoérhet. Personer
med DMD kan behdva extra tillskott av bade D-vitamin och kalcium
for att starka upp skelettet.

Anvandbara rutiner fér matglada
e regelbunden maltidsordning
e handla inte hem mer an vad som ska ga at
e servera gronsaker fére maten
e anvand sma tallrikar
e undvik kastruller pa bordet, lamna pa spisen
e hitta ett bra matt pa vad som ar lagom mangd mat
e servera en halv portion forst och sedan lika mycket till
e ar barnet inte nojt? erbjud mer gronsaker
e informera kamrater, slakt, vanner, skola och alla andra i er
narhet.

For att prata med omgivningen som bara vill vara "snalla” och bjuda
barnet pa sotsaker rader Josefine Lindqvist att informera om att
kosten ar en del av behandlingen.

— Man ger inte ett barn med jordndétsallergi "bara lite jordnotter”.
Forsok att f& omgivningen att forsta att om han far en kaka nu maste
du saga nej senare och du som féralder maste redan saga ne;j till
mycket saker, sager Josefine Lindqvist.

Sammanfattning
Att fa i sig en lagom mangd energi fran livsmedel ar viktigt for att orka
vardag och fritid, for att vaga lagom i forhallande till langd samt for att
fa basta majliga tillganglighet till muskelfunktionen.
Livsmedel av god kvalitet innebar:

e mycket vitaminer och mineraler

e god méattnadskansla for den energi de ger

e oftast Iagt innehall av mattat fett, socker och vitt mjol

e hogt innehall av fiber och fullkorn (anvand nyckelhalsmarkning

som vagledning)
e variation 6ver dagen, veckan och aret.

— Tank pa att det gar att trosta, fira och skamma bort pa andra satt an
genom mat, sager Josefine Lindqvist.
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o - - - -
Fragor till Josefine Lindqvist:
| ]

Hur ska man prata med sina barn kring maten?

— Det &r nog viktigt att informationen ar aldersrelaterad. Prata om vad
kroppen behdver. Vad som ger kroppen energi och vad som inte ger

kroppen bra naring. Prata om att vissa saker kan man ata varje dag,

andra mer séllan.

o
Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser, daribland
Duchennes muskeldystrofi. Under vistelsen pa
Agrenska har barnen ett eget anpassat program, med
aktiviteter som ska bidra till att stéarka deras delaktighet
och sjalvkansla. Barnteamet ar noga med att anpassa
innehallet sa att dagens aktiviteter blir optimala for
varje barn.

Barn som har Duchennes muskeldystrofi har olika kombinationer av
symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad, vilket far
komplexa konsekvenser. Det ar darfor viktigt att alltid se varje individs
behov. Med detta som utgangspunkt har veckans program for barnen
och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos ér alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifr&n vid alla méten har p& Agrenska,
sager Bodil Mollstedt som ar specialpedagog och arbetar i
barnteamet.

Infor en familjevistelse laser personalen in medicinsk information,
dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar ocksa med
foraldrar om barnen med diagnos. De far ocksa information fran
barnens skolor. Darefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen.
Aven syskonen far ett eget program.

— Vi gor allt for att se barnen vi har framfor oss och anpassa den
pedagogiska verksamheten efter dem. Grunden &r lyhordhet infor
barnets forutsattningar, sager Bodil Mollstedt.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hélsa, som &r
Varldshalsoorganisationens (WHO:s) begreppsram for att beskriva
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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 genomfora
olika aktiviteter och for hur delaktig en person kan kanna sig.
Eftersom en funktionsnedsattning ofta ar bestadende, blir de
omgivande faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

En viktig aspekt under alla familjevistelser p& Agrenska &r att skapa
motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de métena kan de kanna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ockséa utformat for att
skapa en miljo dar barn och elever kanner trygghet och trivsel. Det
gor man genom att varje familj har en huvudansvarig personal fran
barnteamet och genom att ha barnens forutséttningar, intressen och
behov som utgangspunkt vid utformning av aktiviteter.

Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar om barnet vet vad
som ska handa och vilka férvantningar han eller hon har pa sig.
Darfor ar personalen lyhord for barnens uttryck och 6nskemal samt ar
beredda att anpassa sig efter dem.

Specifika mal for familjevistelsen fér DMD

Det viktigaste malet under veckan ar att uppmuntra till socialt
samspel och kamratrelationer. Det framjas genom samarbetslekar
och gemensamma aktiviteter. Pedagogerna ar noga med vuxenstod i
aktiviteter, relationer och handlingar — da det behovs. Bland annat har
barnen samarbetat genom walkie-talkie-gémme, da gémmer sig en
grupp och den andra ska genom ledtradar hitta den forsta gruppen.
— | alla aktiviteter ar vi noga med korta och tydliga instruktioner, ofta
med bildstod. Vi pedagoger ar lyhorda infor barnets trotthets- och
kansloniva. Vilan ar lika viktig som arbetspasset, sager Bodil
Mollstedt.

Programmet ar ocksa utformat for att bidra till att 6ka barnens
kunskaper och insikt om den egna diagnosen och dess
konsekvenser. Genom samtal och lek ger man barnen mdjlighet att
utbyta erfarenheter om hur det ar att ha en funktionsnedsattning.
Redan forsta dagen gor barnen tillsammans med pedagogerna en
tankekarta om vad det innebar att ha DMD. Med kartan som grund
formulerar barnen fragor som de sedan stallde till lakaren Thomas
Sejersen som ocksa forelaste for foraldrarna.

— Thomas fick svara pa mangder med fragor, det var ett fint méte. De
lite yngre barnen traffar istéllet Harry som &r en docka som ocksa har
DMD och sitter i rullstol. Med stdd av Harry tar pedagogerna upp olika
samtalséamnen om vardagen med DMD, séger Bodil Mollstedt.
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Ett annat viktigt mal for veckan ar att anpassa dagens aktiviteter efter
varje elevs halsa och omvardnad. Pedagogerna ser till att individuella
traningsmoment och hjalpmedel ingar pa ett naturligt satt. Barnteamet
ar noga med att respektera och starka den enskildes behov av
integritet, genom att till exempel vanta in alla infér en aktivitet.

— Det har med att inte stressa. Vi vet att manga av killarna har
berattat att de k&nner stress under skoldagen, sager Bodil Mollstedt.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar med mer motoriskt kravande lekar. For att framja
fysisk aktivitet har barnen manga olika aktiviteter bade inne och ute
som uppmuntrar till rorelse pa ett motiverande satt. Till exempel
spelar barnen i VR- och musikrummet och slappnar av i Sinnenas
rum. Utomhus hoppar de studsmatta, har trekamp och letar snackor
pa stranden — alla utifran sina egna unika forutsattningar.

— Imorgon ska barnen gora en aggfarkost. Det gar ut pa att
tillsammans klura ut hur man ska kunna slappa ett &gg fran hég hojd
utan att det gar sonder, sager Bodil Mollstedt.

For att minska konsekvenserna av koncentrations- och
inlarningssvarigheter finns en tydlig struktur i schema, aktiviteter och
miljo. De individuellt anpassade arbetspassen har schemalagda
pauser och plats for kompensatoriska hjalpmedel.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stdd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som mgjligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behéver
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram upprattas. | det
ska det tydligt framga vilka malen &r och hur de ska uppnas.

Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte ta fram ett &tgérdsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv dnskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Den innebar att
lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ,
vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. D&
uppmuntras utvecklingen, séger Bodil Mollstedt.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjalpa till med radgivning.
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Tips till klassrummet fran Bodil

o rorligt fotstdd som kan hanga i olika hojder

e hoj- och sankbara bord och stolar

e tidshjalpmedel som Time timer och timstock

e bokhallare

e saker att pilla pa, bollar med mera.
— Det ar viktigt att hjalpmedlen finns till for alla som har nytta av dem.
DA blir inte situationen att anvanda hjalpmedel lika utsatt, sager Bodil
Mollstedt.

Las mer p& Agrenskas webbplats: agrenska.se

Lanktips:

skolappar.nu — appar kopplat till det centrala innehallet i Lgr 11.
appstod.se — samlingsplats fér appar som stéd
skoldatatek.se/verktyg/appar — mera appatr.
logopedeniskolan.blogspot.se — bra tips.

mfd.se — myndigheten for delaktighet.

hattenforlag.se — teckendockor, bécker, spel, musik, dvd med
tecken.

komikapp.se — material och inredning.

nyponforlag.se — sprakstimulerande material.

abcleksaker.se - fina, roliga och pedagogiska leksaker.
lekolar.se — forskola och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

varsam.se — hjalpmedel och tréning.

widgitonline.se — symbolstdd och bildstdd.

ritadetecken.se — program med tecken, kan laddas ner som app.
goteborg.se/eldorado — upplevelsehus, studiebesok, kurser och
utbildningar

Anda sedan start har det funnits en dialog mellan skolan, foraldrarna
och habiliteringen. Emanuels skola ligger i en gammal byggnad, vilket
gjort att stora delar av byggnaden har fatt byggas om for att han ska
kunna ta sig runt. De forsta aren hade klassen en gemensam resurs
men sedan i héstas har Emanuel en egen som hjélper till med
toalettbestk och annat praktiskt.

— Vi har inte behovt stangas med skolan men det &r mycket praktiskt
att I6sa och valdigt manga moten. Hab ser hela tiden vad som &r
nasta grej och det kanns som att bade vi féraldrar och skolan hela
tiden ligger lite steget efter, sager Maria.
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Emanuel har manga vanner och kanner sig inte annorlunda for att
han sitter i rullstol. Han ar trygg i sig sjalv och far hanga med pa det
mesta i skolan pa sina egna villkor.

— | Emanuels kompisgang tar de hand om varandra. De hittade
varandra i olikheterna och de bryr sig inte om att han sitter i en
rullstol. Alla féraldrarna sluter ocksa upp kring Emanuel och oss,
sager Erik.

Emanuel har latt for att lara sig saker och ar duktig i skolan. Manga
ganger klarar han av amnen snabbare an sin aldersgrupp. Tv-spel ar
kul samt att spela schack och lasa fackbocker.

— Han nordar in sig lite. Tag, batar och andra varldskriget. Efter
skolan gar Emanuel och tar pianolektioner, det bestamde han sjalv
for tva ar sedan. Det ar roligt att han har hittat en hobby som han
tycker om, och han ar jatteduktig, sager Maria.

Syskonrolien

— Syskon till barn med funktionsnedsattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning
inom omrédet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik nagon annan relation man har i livet.
Den ar ofta livets langsta relation och innehaller nastan alltid bade
positiva och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning har ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort sitt syskon
utan maste hitta ett satt att forhalla sig till det, sager Samuel
Holgersson som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséattning visar
foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/systers
diagnos och foraldrarna dverskattar ofta hur mycket de vet om
den.

e Information ar inte detsamma som kunskap. Man vet inte hur
mycket syskonet forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebar.

e Att forstd och fa kunskap tar tid. Man kan behova prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen forandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

Man har ocksa sett att syskon maste fa mojlighet att stalla sina egna
fragor angaende systerns eller broderns funktionsnedsattning.
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— Informationen gar ofta via foraldrarna, men var erfarenhet visar att
det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foraldrar om, sdger Samuel Holgersson.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stéalla till nagon.
En del &r radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kéansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.
Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréftade.
De maste kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Den ska
vara avsatt speciellt for dem och inte bara besta av tid som "anda
blev 6ver”. Detsamma galler for féraldrarnas uppmarksamhet.

— Ett barn berattade att hon fatt hdgsta betyg i skolan och att
foraldrarna sa "bravo” nar de fick veta. Men nar hennes sjuke lillebror
larde sig att lyfta en mugg sjalv stélldes det till med tartkalas. Aven
om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kandes det
orattvist, sager Samuel Holgersson.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva. | nio- till tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.
De borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nAgon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner fran omgivningen och bdrjar fundera pa hur de ska forklara
for andra.

— DA ar det bra att ha ett gemensamt forhallningssatt i familjen. Det
kan vara att séga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga 'knappen’ om man far mat genom sond eller ’krampen’ istéllet
for epilepsi, sager Samuel Holgersson.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa 6ver arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjalva inte drabbades néar deras syster eller bror gjorde det. En del
kanner skuld over att vara friska.

— | tonaren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jamnas ut och man kanske hittar pa saker
tilsammans. FOr en person som har ett syskon med
funktionsnedsattning kan det da bli en sorg att se att den egna
relationen till syskonet ser annorlunda ut. Aven om det &r en fin
relation ar den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Samuel Holgersson.

Kunskap, k&nslor och bemastrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifrAn kunskap, kanslor och
bemastrande.
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Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lékare, sjukskoéterska eller annan kunnig
person.

— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frAn omgivningen. Nar de aker frAn Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Samuel
Holgersson.

Under vistelsen for Duchennes muskeldystrofi fick syskonen stélla
fragor till lakaren Thomas Sejersen som tidigare forelast for
foraldrarna.

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 att satta ord pa dem.

— Om vi vuxna sager "det dar behdver du inte tdnka pa” eller "oroa dig
inte for det” sager vi omedvetet till barnen att vissa kénslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det &r béttre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Samuel Holgersson.

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 6ver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att bara, sager Samuel
Holgersson.

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen gora en berattelsebok som
handlar om deras kénslor och tankar infor att ha ett syskon med
Duchennes muskeldystrofi.

— Det ar deras egen bok som de sjélva véljer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Var tanke ar att boken ska kunna fungera som
ett underlag for bra samtal ihop med férdldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om, sager
Samuel Holgersson.

Vad séger syskonen?

| intervjuer berattar syskon till barn med funktionsnedsattning att de
gloms bort ibland, och far mindre uppmarksamhet &n brodern eller

© Agrenska 2022, nr 648 43



Duchennes muskeldystrofi

systern som har en diagnos. Ibland fragar lararna i skolan oftare "hur
mar din syster/bror?” @n "hur mar du?”, vilket kan bidra till den
kanslan. En del tycker det ar trakigt att ofta behéva avbryta roliga
aktiviteter pa grund av syskonet.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sadana
saker kan ju ingen ge nagra svar pd, men ofta ar det battre att
fundera tillsammans med barnen &n att inte beréra &mnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli. For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man
identifiera kanslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna goéra istallet.

Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De Iar sig tidigt att respektera
olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandiga, kanna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

— Det ar ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
namner manga att det ar harligt att f4 ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro, sager
Samuel Holgersson.

Boktips:

Orjan, den hojdradda 6rnen av Lars Klinting.
Flyg Engelbert! av Lena Arro.

Pricken av Margaret Rey.

Litet syskon av Christina Renlund

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
agrenska.se/syskonkompetens

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och lastips. Dar finns
ocksa filmer som illustrerar olika situationer och fragestallningar.
Bland annat filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans syskon
Lilly och Leon. "Alskar ni honom mer &n mig?” undrar Lilly nar
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av féraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/Arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex ar, som &r storebror till Abbe,
fyra ar. Abbe har en kromosomavvikelse och ett allvarligt hjartfel, och
i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det kanns att ha en bror
som ar sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/Arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/pratmandlar-och-syskonkarlek/
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Emanuel har tva brider

Emanuel har en aldre och en yngre bror. Relationen dem emellan ar
bra men Maria och Erik berattar att de ar valdigt olika som personer
vilket innebar en del brak. Erik berattar att veckan p& Agrenska har
varit en dgondppnare fér honom vad galler syskonrollen.

— For mig har Emanuels behov alltid gatt forst och jag har aldrig tankt
klart tanken att &ven syskonen har behov av information.
Syskonforelasningen fick mig att tanka pa ett helt annat séatt. Vilhelm
och Elias kanske funderar 6ver Emanuels sjukdom och vander det
mot sig sjalva. Darfor behover vi ocksa ge syskonen svar och mer tid
for samtal, sager Erik.

— 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 sager 6vertandlakare Anna
Odman-Roussakis och logoped Lisa Bengtsson, som
arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amunddn samt
pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhélsa 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 anhériga.
| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
séllsynta halsotillstdnd inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor
en tandlakare och en logoped en dversiktlig understkning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som vardnadshavare
lamnat, sammanstalls i en databas.

Kunskap om séllsynta halsotillstand sprids via MHC-appen, och via
Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se
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Pa webbplatsen finns aven ett munvardsprogram om DMD som gar
att ladda ner.

Munhalsa vid Duchennes muskeldystrofi
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
forekomma hos personer med Duchennes muskeldystrofi:

e olika bettavvikelser som bredare tandbagar, 6ppet bett,

korsbett och underbett

e minskad gapférméga

e svarigheter att borsta tanderna

e fOrstorad tunga

Bettavvikelser

Hos personer med DMD finns ofta en paverkan pa hur kakarna véxer
och bettutvecklingen. Den férsvagade mun- och tuggmuskulaturen
kan paverka kakarna och leda till bettavvikelser. Tandbagarna kan
Oka i bredd, mer i underkéken an i 6verkaken, vilket kan leda till
underbett, korsbett eller 6ppet bett.

Orsaken till att kékarna kan 6ka i bredd ar att vissa far en férstorad
tunga, vilket i kombination med muskelsvagheten okar risken for
forandringar av bett och kakar.

— Det finns en Okad risk att utveckla stelhet i kéklederna som leder till
att mojligheten att gapa tillrackligt stort minskar och det ar darfor
viktigt att méata gapférmagan vid varje undersokning, séager Anna
Odman Roussakis.

Om férmagan att gapa minskar med aren bor atgarder sattas in tidigt
for att bibehalla basta mojliga gapférmaga. Det finns bra
traningsredskap och dvningar for detta. Kunskap om detta finns oftast
hos specialiserade tandlakare och logopeder.

Tandborstning

En forstorad tunga kan gora det svarare att borsta i hela munnen.
Aven nedsatt funktion i hander kan innebéara en svarighet att borsta
tanderna ordentligt. For att underlatta tandborstningen tipsar Anna
Odman Roussakis om att std bakom barnet och anvanda den egna
kroppen som stdd.

— D& kommer man at battre och det blir lattare att borsta. Nar nya
kindtander kommer ar det noga med tandborstning av groparna pa
tuggytan. Ett hoj- och sankbart tvattstall kan vara bra om man sitter i
rullstol for att man ska kunna komma at battre och dven kunna stodja
armen, sager Anna Odman Roussakis.
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Att tanka pa:

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

e Det ar bra om barnet gar pa tata besok med
inskolning/tillvanjning och forstarkt forebyggande tandvard for
att rengora tanderna, fluorlacka och vid behov forsegla
permanenta kindtander.

e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvandbara bilder finns pa bildstod.se, och
kom-hit.se)

e Det ar bra om tandvarden har kontakt med barnets ansvariga
l&kare och att det finns mgjlighet till extra tid vid
undersokningen.

e Informera om vilka mediciner barnet tar.

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt ar viktigt. Alla bér anvanda fluortandkram. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjalpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva ganger om dagen. Det finns manga olika typer av
hjalpmedel som kan underlatta munvarden. For barn som inte tycker
om smaken finns sarskilda tandkramer utan smak. Det finns ocksa
tandkramer som inte skummar sa mycket.

Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut lampliga
hjalpmedel. 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 kommunikationsférmaga, sug-
tugg- och svaljférmagan samt den oralmotoriska formagan hos
barnet. Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och atande,
beddma hur barnet bast trAnar sin kommunikation samt vid behov
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan
vara att minska saliviackaget, forbattra tuggférmagan samt vid behov
Oka eller minska kansligheten i munnen.

Kommunikation

Av 106 individer med DMD i Mun-H centers databas har 25 procent
ett nagot otydligt tal. Talet kan bli svarare att forsta till foljd av att den
orala muskulaturen och andningsmuskulaturen forsvagas. Darfor bor
kommunikationshjéalpmedel erbjudas vid behov.
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— En del barn med DMD har ocksa kognitiva svarigheter och
neuropsykiatriska diagnoser som kan paverka tal- och
sprakutvecklingen, sager Lisa Bengtsson.

Tuggning och svaljning

En forsvagning av muskulaturen i munhala och svalg kan paverka
formagan att tugga och svalja. Aven bettavvikelser och gapformaga
har betydelse. Dystrofinbrist i glatt muskulatur innebar for en del
reflux, krakningar och forstoppning vilket ocksa paverkar atandet.

— Om barnet har upprepade luftvagsinfektioner eller satter i halsen
kan det vara aktuellt att géra en svaljutredning, sager Lisa Bengtsson.

Gapférmaga vid DMD

En normal gapférmaga hos vuxna ar éver 40 millimeter och hos barn
over 30 millimeter. Om gapférmagan minskar bér man séatta in
atgarder for att bibehalla den sa lange som mojligt.

— Om gapformagan minskar ar det lage att tanja. Det ar ganska
snabbt gjort och det finns stora vinster med att trana gapférmagan.
Det finns manga olika hjalpmedel som logoped eller tandlakare kan
prova ut, sager Lisa Bengtsson.

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser. Da kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlakare, logoped, oralmotoriskt team
eller nutritionsteam.

Tandvardsteamet pa Mun-H-Center har under manga ars tid samlat
kunskap och erfarenheter kring kliniskt omhandertagande av
personer med DMD. | Munvardsprogrammet for personer med
Duchennes muskeldystrofi har de samlat de viktigaste
erfarenheterna de gjort nar det galler bemdtande och behandling.
Munvardsprogrammet finns att lasa pa Mun-h centers webbplats
mun-h-center.se

Familjen siker assistans at Emanuel

Sedan Emanuel slutat ga& har foraldrarna tvingats till fler tunga lyft
dagligen. Darfor haller de pa med en ans6kan om personlig
assistans.

— Vi haller nu pa med utredning och kommer sakert fa det beviljat pa
nagot satt. Emanuel kan inte ga sjalv pa toaletten och om han ramlar
kommer han inte upp. Det kommer forstas vara en 6vergangsperiod
att fa assistans i hemmet men det kommer framfor allt vara en
lattnad, sager Erik.
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— Det viktigaste ar att assistansen kommer att ge Emanuel
mojligheten att vara mer sjalvstéandig utan oss foraldrar, sager Maria.

Tidigare bodde familjen i en 30-tals villa som féraldrarna beskriver
som charmig men opraktisk. For att ge Emanuel mdjligheten att ta sig
runt sjalv bestamde sig Erik och Maria for att bygga ett nytt hus och
under hela den processen har de haft Emanuels sjalvstandighet i
tankarna.

— Det ar en lattnad nu nér vi antligen har fatt huset pa plats. Vi
forsokte fa lite ekonomiskt stod fran kommunen, men det fick vi inte.
Istallet har vi besparat dem miljontals kronor i anpassningar. Hab har
sagt att tank pa att bygga stort och ett extra sovrum till assistenten.
Latt for dem att sdga nar det ar vi som maste betala, sager Erik.

— Den stora biten har vi gjort sjalva nu. Det blir bast for Emanuel och
vi ser det som en investering for oss som familj, sager Maria.

Louise Jeltin ar assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planeringen av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stdd som
finns att fa for personer med Duchennes
muskeldystrofi.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka fér den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som barnet behdver utéver det som ar vanligt for barn i samma alder
utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer
och Forsakringskassan bedomer barnets totala behov av omvardnad
och tillsyn efter samtal med foraldrarna. Skatt ska betalas pa
omvardnadsbidraget och pengarna ar pensionsgrundande. De olika
beloppen justeras vid varje arsskifte.

— Om nagonting forandras, till exempel att ni far personlig assistans,
maste det anmalas till FK eftersom det paverkar omvardnadsbidraget,
sager Louise Jeltin.

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning for kostnader som
beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan bedomer
vad som raknas som merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage av klader och
skor och resor med egen bil. Man behéver komma upp i en viss
summa per ar, sager Louise Jeltin.
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Tillfallig foraldrapenning (vab) gar att fa aven efter att barnet har fyllt
12 &r om det finns en bestaende funktionsnedsattning. Kontaktdagar
finns till for barn som omfattas av LSS. Man kan fa ersattning for tio
kontaktdagar per barn och ar.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se

Halso- och sjukvardslagen

Det finns en patientlag som starker stallningen for patienter. Den ger
bland annat patienter réatt att valja 6ppenvard i en annan region, till
exempel habilitering eller en specialist. Det ska nu vara lattare att fa
en ny medicinsk bedémning.

— Lagen har ocksa Okat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har
ratt att fA information pa ett satt som de forstar, sager Louise Jeltin.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

Samordning - fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt som kan sékerstalla patientens behov av
samordning om patienten dnskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser, formedla kontakter inom varden och vara
kontaktperson for andra samhallsaktorer. Den fasta vardkontakten
kan vara en lakare eller nagon 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 halso- och
sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever behov av
samordning mellan olika instanser och dar ansvarsférdelningen
behover tydliggoras. Planen upprattas vid méten dar de
professionella fran de berorda verksamheterna ar skyldiga att delta.

LSS - Lagen om stod och service till vissa funktionshindrade
Sambhallets stod utgar bland annat fran LSS. Det ar en réattighetslag,
som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stdd for insatser och
sarskild service for personer:
e 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 funktionsnedséttningar
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de &r stora
och fororsakar betydande svarigheter i den dagliga
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livsféringen och darmed ett omfattande behov av stéd eller
service.
— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
overklagas i domstol, sager Louise Jeltin.

Exempel pa insatser enligt LSS
e avldsarservice
e Kkorttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service.

Personlig assistans
Personlig assistans ar en av de tio insatser som LSS innefattar. For
att omfattas av personlig assistans behdver barnet ha behov av hjalp
med de grundlaggande behoven:

e personlig hygien

e intagande av maltider

e av- och pakladning

e kommunikation

e annan hjalp som forutsatter ingaende kunskaper om barnet

som person, till exempel tillsyn.

Ansokan om personlig assistans ska goras skriftligt och medicinska
underlag kravs. Om de grundlaggande behoven bedéms uppga till
fler an 20 timmar per vecka ansoker man om assistansersattning fran
Forsakringskassan. Om de grundlaggande behoven inte uppgar till
20 timmar kan man anstka om personlig assistans hos kommunen. |
de fall en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov sasom till exempel mojlighet att
delta i samhallslivet, umgas med slakt och vanner samt att utféra
hushallsarbete.

De grundlaggande och 6vriga personliga behoven kan ocksa
innebéara skal for dubbelassistans. Det kan till handla om aktiviteter
utanfér hemmet som till exempel vid resor eller for att kunna utféra
olika tréaningsprogram dar assisterna behover vara tva.

Vad raknas till foraldraansvaret?

De grundlaggande behoven raknas i varierande grad som
foraldraansvar tills barnet fyllt nio ar. Darefter raknas de inte langre
som foraldraansvar. Kommunikation raknas inte som foraldraansvar
efter att barnet fyllt sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter
eller sjukvard, da det galler tills barnet fyllt nio ar.

— Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till foréaldraansvaret i
varierande grad anda upp till tolv ars alder, sager Louise Jeltin.
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Assistans i skolan

| vissa fall finns det skal till att ett barn har en personlig assistent aven
i forskola, skola och i korttidsverksamhet. Det kan till exempel handla
om fall dar det finns svarigheter att kommunicera med andra &n den
personliga assistenten eller att personens halsotillstand kraver att en
personlig assistent alltid finns till hands.

Att valja personlig assistent

I manga fall kan det vara svart att rekrytera och behalla personliga
assistenter. Det &r ofta en utmaning att hitta ratt assistenter som
passar. Manga faktorer spelar in, som till exempel personlighet,
intressen och tidigare erfarenheter.

— Mitt rad &r att ta hjalp av ett assistansbolag som jobbar for att
behalla och kompetensutveckla sina assistenter, sager Louise Jeltin.

Det finns flera skal till att anhdériga (foraldrar, syskon, mor- och
farforaldrar) valjer att bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skal och att det ger en unik mojlighet att
vara nara barnet.

Hjalp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp for den som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS-mal i domstol. Det finns dock jurister pa
assistansbolagen som har kunskap och kan ge stéd. Man kan aven fa
radgivning och stdd fran olika intresseorganisationer som arbetar
med rattigheter for personer med funktionsnedsattningar, till exempel
Riksférbundet FUB.

Tips pa webbplatser:

fub.se — for barn, unga och vuxna med intellektuell
funktionsnedsattning

lassekoop.se — LaSSe Brukarstddcenter (Vastra Goétalandsregionen)
bosse-kunskapscenter.se — BOSSE rad, stod och kunskapscenter
(Stockholm)

SoL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska ménniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing f& 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 stdd av SoL
om man inte tillhér nagon av LSS personkretsar, sager Louise Jeltin.
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Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen ocksa erbjuda stod till
anhoriga. Med anhériga menas en familiemedlem, (till exempel
syskon, mor— och farforaldrar) eller en god van till nAgon med fysisk
eller psykisk funktionsnedsattning. Som anhorig kan man fa majlighet
att delta i samtalsgrupper, friskvard eller individuellt anpassat stod
och fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta stod ska stkas hos
kommunens anhdrigkonsult. Denna tjanst kan heta olika i olika
kommuner.

Skollagen

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader i
elevernas forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.
Atgardsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara kunskapsmal
och vilket stod som kravs. Det &r rektorns ansvar att eleven far ett
atgardsprogram om det behovs. Skolan ska ocksa ta hansyn till
elevers olika behov. Elever ska ges stod och stimulans sa att de
utvecklas sa langt som mojligt.

Exempel pa extra anpassningar i skolan:
e ett sarskilt schema dver skoldagen
e extra tydliga instruktioner
e stod att satta igang arbetet
e anpassade laromedel
o digital teknik med anpassade programvaror
¢ handledning/fortbildning av personal
e resursperson
e minskning/anpassning av elevgrupp
¢ regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang.

Infor alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det galler till
exempel nar barnet borjar forskola och vid évergangen fran forskola
till skola samt vid alla stadiebyten.

Gor garna studiebesok pa skolan om det finns osakerhet om vilken
som passar barnet bast.

— Ge skolan skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos, nar det ar dags for skolstart,
sager Louise Jeltin.

Sarskola — anpassad grundskola

For att ha ratt att ga i sarskola kravs en IF-diagnos. Placering foregas
av noggranna tvarprofessionella utredningar i vilka det maste framga

© Agrenska 2022, nr 648 53



Duchennes muskeldystrofi

att eleven inte bedéms kunna na grundskolans mal. Det gar att lasa i
sarskolan med vissa amnen enligt grundskolans kursplan. Det gar
ocksd att ga i en klass i grundskolan och lasa enligt sarskolans
kursplan.

Skolformen sarskola byter troligtvis namn i juni 2023 till anpassad
grundskola.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missndjd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen. Vid fragor kan man kontakta Skolverkets
upplysningstjanst for radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se

Bostadsanpassning

Ansokan om bostadsanpassning gors till kommunen. Atgérderna
behover vara "nédvandiga for att bostaden ska vara andamalsenlig”.
Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, lakare eller annan sakkunnig.

Las mer pa bostadscenter.se

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom, till
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller habiliteringen kan
man fa hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att soka
pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan
soka efter mojliga fonder.

— Det kan I6na sig att sbka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Louise Jeltin.

Tips pa webbplatser

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhaélle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedséttning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum fér anhériga
minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — moétesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning
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o - - -
Fragor till Louise Jeltin:
[ ]

Hur l[ange har man ratt till korttidsboende?
— Sa lange man gar i skolan och bor hemma. Manga far det beviljat
kanske upp i 20-25 ars alder.

Hur kan man fa assistans paresa?

— Det gar att soka tillfallig utokning av personlig assistans genom
kommunen vid till exempel resor. Vid resa kan &ven assistenten
undantas fran arbetstidslagen. Det kan gélla bade anhdriga och
assistenter.

Hur borjar man processen nar man har fatt beslut om personlig
assistans?

— Nar man far ett beslut kan man antingen begara att kommunen
ordnar assistenter eller vanda sig till en privat assistansanordnare.
Ytterligare ett alternativ ar att familjen sjéalv ordnar assistenter.

| bérjan nar Emanuel precis hade fatt sin diagnos hade han kraftiga
humorsvangningar. Allt sammanfoll med en ny lillebror, ledsna
foraldrar och kortisonbehandling.

— Han la sig pa golvet, skrek och svor. Da tankte vi att nu har detta
satt sig i huvudet, sager Erik.

Emanuels humorsvangningar har blivit mindre haftiga med aren. Han
bytte ocksa fran predozinol till calcort.

Nagot som kraver stora anpassningar i vardagen ar maten. Emanuel
gillar mat och ater garna mycket samtidigt som Maria och Erik forsokt
att skara ner pa portioner for att halla nere vikten.

Maria och Erik hanger med i forskningen kring nya behandlingar. Men
sétter inte sitt sista hopp till medicinen.

— Nu téanker vi inte sa langre. Om det kommer fram nagot som kan
forlanga Emanuels liv &r det bra men vi lever i nuet och &r inte sa
fokuserade pa framtiden. Vi forsoker att leva dag for dag, sager
Maria.

For Maria och Erik har det varit viktigt att prata med barnen om
doden.

— Emanuel vet om att han kommer ha ett férkortat liv. Vi tror att efter
doden vantar evigheten. Det ar en styrka for oss och en naturlig del
av var familj, sager Erik.
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— | bérjan var det jobbigt att prata om déden men nu har vi haft fina
samtal. Det &r en trygghet och ger Emanuel styrka, sdger Maria.

SMDF, Insamlingsstiftelsen for
Muskeldystrofiforskning, samlar in pengar for att bland
annat finansiera forskningsprojekt och anordna
symposier.

Aven informationsspridning &ar en viktig del av verksamheten och den
sker genom organisationens hemsida, samt genom nyhetsbrev och
sociala medier. SMDF har sedan starten 1986 bidragit mycket till
forskningen.

— De senaste forskningsprojekten vi har stéttat ar bland studier om
andningsvard, hjartrelaterade komplikationer och livskvalitet samt
Jonas Gillenstrands studier, sager Bjorn Jonsson, som ar
styrelseledamot for SMDF.

Insamlingsstiftelsens verksamhet ar helt beroende av frivilliga gavor
fran privatpersoner, féretag och organisationer.

— Under 2021 holl SMDF i ett insamlingsprojekt inop med Stefan
Holm. Han byggde en bét av lego som nu star pa
Regionhabiliteringen i Goteborg och projektet bidrog till att samla in
Over 400 000 kronor, sager Bjorn Jonsson.

SMDF har en offentlig Facebooksida som heter SMDF,
Insamlingsstiftelse for Muskeldystrofiforskning.

For mer information och kontaktuppgifter bestk smdf.se
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Patientféreningen for Duchennes och Beckers muskeldystrofi, DBMD,
bildades 2019 och ar en ideell, partipolitiskt obunden patientférening
som i huvudsak drivs av anhoriga. Foreningens framsta syfte ar att
stotta personer och anhériga med Duchennes och Beckers
muskeldystrofi.

— Det vill vi framst géra genom att erbjuda medlemsaktiviteter och
skapa forum for gemenskap men ocksa genom att foretrada vara
medlemmar genom paverkansarbete i viktiga fragor, sager Bjorn
Jonsson som &r ordférande.

Ett annat mal for DBMD &r 6ka kunskapen om DMD och Beckers
muskeldystrofi i sjukvarden, exempelvis pa vardcentraler.

Foreningen valkomnar bade personer med Duchennes eller Beckers
muskeldystrofi och deras anhoriga, men aven vanner och personal

inom skola och varden.

DBMD har en Facebooksida som heter Patientforeningen for
Duchennes och Beckers muskeldystrofi.

For mer information och kontaktuppgifter besék dbmd.myclub.se
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika

syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksférbundet 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 &r att driva politiska fragor
som ror personer med funktionsnedsattning, sprida kunskap om
sallsynta diagnoser och patala att forskning kravs. 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, 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 som
sinsemellan &r valdigt olika. Gemensamt &r att alla halsotillstand ar
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.

— Det ér séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt k&nna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksférbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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

Informationen &r till for personer som arbetar inom vard, omsorg,
skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som lever med ett
séllsynt halsotillstand, deras narstdende och andra som de har
kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven vara anvandbar for
personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utforlig, kvalitetssékrad information om fler an 300
séllsynta halsotillstdnd. Nya diagnostexter 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. Berdrda intresseorganisationer ges ocksa
majlighet 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/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-

halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 648

Duchennes muskeldystrofi, DMD, ar en
neuromuskular sjukdom som gor att musklerna
forsvagas med tiden. Med aren okar
muskelsvagheten, men hur snabbt det sker
varierar fran person till person.

DMD orsakas av en mutation som leder till brist
pa proteinet dystrofin. Sjukdomen forekommer i
stort sett bara hos pojkar och man. Varje ar far
mellan tio och femton pojkar diagnosen.
Behandlingen syftar till att motverka och lindra
symtomen och kompensera for
funktionsnedséttningarna som sjukdomen medfor.

| dokumentationen finns bland annat information
om medicin, genetik, atsvarigheter,
kommunikation och vad det finns for stod att fa av
samhallet. Har ges dessutom en inblick i hur det
ar att leva i en familj med ett barn med
Duchennes muskeldystrofi.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om séallsynta diagnoser
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