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Agrenska ar ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta diagnoser och en unik moétesplats 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 ocksa Informationscentrum for
sallsynta halsotillstdnd som ansvarar for att ta fram och kvalitetssakra
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 ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det héar fallet
fenylketonuri, aven kallat PKU. Under vistelsen far foraldrar, barn
med diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, méjlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner

kring aktuella medicinska rén, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt det stod samhaéllet kan erbjuda. Barnens program
ar anpassat efter barnens forutsattningar, mojligheter och behov.

Faktainnehallet fran forelasningarna pa Agrenska &r grund fér denna
dokumentation som skrivits av redaktér Maja Larsson, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet berattar ett foraldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras &ven p& Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Nyfoddhetsscreening, aritlighet och hiokemi

| Sverige tas sedan 1965 ett blodprov pa varje nyfott
barn som en screening for bland annat fenylketonuri
(phenylketonuria), aven kallat PKU. Varje ar upptéacks
cirka 10 barn med PKU tack vare provet. Det berattar
Rolf Zetterstrom, overlakare vid Centrum for Medfodda
Metabola Sjukdomar (CMMS) pa Karolinska
universitetssjukhuset i Solna.

PKU ar en arftlig, medfodd amnesomsattningssjukdom. Den orsakas
av en brist pa eller nedsatt funktion av ett enzym som behovs for att
omvandla aminosyran fenylalanin (FA) till tyrosin. Utan omvandlingen
samlas aminosyran i kroppen och den hdga halten FA i blodet skadar
hjarnan. Utan behandling utvecklar barn med PKU allvarliga
hjarnskador.

Nar PKU upptéacks genom screeningen startar behandlingen med FA-
fattig kost och tillagg av viktiga aminosyror omedelbart.
Dietbehandlingen gor att barnet utvecklas normalt.

Forekomsten av PKU ar ungefar en pa 14 000 personer. | Sverige
fods cirka 7-10 barn med PKU varije ar.

— Forr sa man 5-10 barn varje ar, men férekomsten har 6kat, sager
Rolf Zetterstrom.

Bakgrund — biokemi

PKU beror péa att amnesomsattningen, metabolismen, inte fungerar
helt normalt i kroppen. Metabolismen &r ett sammanfattande namn pa
de processer som sker i kroppen nar naringsamnen tas upp,
omvandlas och omsatts till energi som sedan avlagsnas ur kroppen.
Metabolismen pagar i alla kroppens celler och &r en forutsattning for
livet. En av de viktigaste bestandsdelarna i denna biokemiska
process ar protein.

— Proteiner ar uppbyggda av tjugo aminosyror i langa kedjor. Det
finns tjugo aminosyror. En del av dem &r essentiella, livsnédvandiga,
och kan da inte tillverkas av oss sjalva, utan maste vi fa via maten.
En av dem &r den essentiella aminosyran fenylalanin (FA), sager Rolf
Zetterstrom.

Vid PKU fungerar det enzym som ska omvandla FA till tyrosin under
amnesomsattningen samre eller inte alls. Enzymet forkortas PAH.
Né&r det inte fungerar ansamlas FA i kroppen.

— Nivan FA méts genom blodprov. Utan behandling blir symtomen
olika allvarliga beroende pa om enzymet PAH bara fungerar samre
eller inte alls, sa Rolf Zetterstrom.
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Arftlighet

Orsaken till PKU ar en férandring, mutation, i arvsanlaget for PAH.
Ungefar 1 av 60 personer bar pa det forandrade anlaget. PAH-genen
sitter pa kromosom 12 och styr bildningen av enzymet PAH. Hittills
har man upptackt éver 500 olika méjliga mutationer pa PAH-genen.
PKU nedarvs autosomalt recessivt. Detta innebar att bada foraldrarna
ar friska barare av en muterad gen (férandrat arvsanlag). Vid varje
graviditet med samma foraldrar finns 25 procents sannolikhet att
barnet far den muterade genen i dubbel uppséttning (en fran varje
foralder). Barnet far da sjukdomen. | 50 procent av fallen far barnet
den muterade genen i enkel uppsattning (fran en av foraldrarna) och
blir liksom foraldrarna frisk barare av den muterade genen. | 25
procent av fallen far barnet inte sjukdomen och blir inte heller barare
av den muterade genen. Om en person med en autosomalt recessivt
arftlig sjukdom, som alltsa har tva muterade gener, far barn med en
person som inte ar barare av den muterade genen arver samtliga
barn den muterade genen men far inte sjukdomen. Om en person
med en autosomalt recessivt arftlig sjukdom far barn med en frisk
barare av den muterade genen i enkel uppsattning ar det 50 procents
sannolikhet att barnet far sjukdomen.

Screening

PKU beskrevs 1934 av den norske lakaren Asbjorn Folling. Efter
honom kallas den ibland Follings sjukdom. Han hade traffat tva barn
med utvecklingsstdrning. Barnens mamma beréttade att barnen, som
var sex och fyra ar gamla, hade en marklig doft. Nar barnens urin
analyserades fann Folling en ansamling av fenylketoner. Ett foster
med PKU skadas inte av hoga halter av FA, eftersom moderkakan
forsorjer fostret med de amnen det behdver och i ratt omfattning.
Efter fodelsen maste emellertid barnet behandlas sa tidigt som maojligt
for att inte fa skador. | Tyskland provade man att behandla barn med
PKU med FA-fattig kost 1951. Om behandlingen sattes in innan
nagra symtom uppkommit, fann man att barnens utveckling blev
normal. Tva ar senare upptackte forskarna att enzymet PAH
saknades helt eller delvis hos dessa barn och att detta orsakade
sjukdomen.

1965 borjade en smaskalig screening av nyfédda barn i Sverige for
att hitta de barn som hade PKU och kunna starta behandling redan i
nyfoddhetsperioden. Det sa kallade PKU-testet ar i dag frivilligt men
gors pa i stort sett alla nyfodda barn i Sverige. Tumregeln ar att det
ska ske 48 timmar efter férlossningen. Med PKU-testet screenas
barnen fér 25 medfodda metabola sjukdomar, som det finns
behandling for.
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— Med screeningen &ar sjukdomen latt att upptécka och det finns en
fardig behandling som passar de allra flesta. Dessutom ger testet i
princip inga falsklarm, vilket ocksa &r viktigt. Vi vill inte skapa onddig
oro, sager Rolf Zetterstrom.

Alla lander screenar inte sina nyfodda for PKU. | Sverige analyseras
alla prover pa PKU-labbet vid Karolinska Universitetssjukhuset. Dar
finns ocksa en biobank med prover som samlats in sedan 1975. De
aldre proverna anvands framfor allt nar man ska utveckla metoder for
att screena for fler sjukdomar.

— Bade provet och labbet anvander fortfarande namnet PKU, trots att
vi numera screenar for 24 andra sjukdomar ocksa. PKU ar langt ifran
den vanligaste sjukdomen vi upptacker med provet, sdger Rolf
Zetterstrom.

Nar labbet har analyserat ett PKU-prov och upptacker att ett barn har
PKU ringer o6verlakaren pa labbet till det PKU-centrum som barnet
kommer tillhora. Barnet kallas omedelbart in till sjukhus.

Behandling

I var normalkost ingar protein, som ar uppbyggt av aminosyror. Hos
en frisk person omvandlas den essentiella aminosyran FA till tyrosin.
Overskottet bryts ned och utsondras i urinen. Men hos patienter med
PKU anhopas for mycket FA och de har ett underskott av tyrosin.

— Behandlingen av patienter med PKU bestar av en sarskild kost som
begransar Gverskottet av aminosyran FA. For att inte fa brist av de
dvriga viktiga aminosyrorna som finns i protein, maste patienten fa ett
tillskott i form av essentiella aminosyror som medicin, sager Rolf
Zetterstrom.

Barn med PKU behdver regelbundet skicka in blodprover till PKU-
labbet for att mata nivaerna av FA i blodet. Malet med behandlingen
ar oftast att ligga pa 120-360 pumol/L.

Kostbehandlingen kraver tid, kunskap och omsorg. Det ar viktigt att
ata regelbundet och att vara noggrann vid matlagningen. Tidigare var
rekommendationen att man kunde sluta med behandlingen som
vuxen, men nyare data visar att det ar viktigt att fortsatta med
kostbehandlingen under hela livet.

Las mer om kostbehandlingen pa sidan 18 i dokumentationen.

Det finns fem PKU-centrum i Sverige; i Goteborg, Stockholm, Lund,
Umed och Uppsala. Har finns det specialinriktade dietister och
barn/vuxenlakare samt kuratorer, psykologer och i vissa fall ocksa
laboratorielékare.
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Min son ar ganska liten till vaxten och tranar mycket. Kan han
bygga muskelmassa trots sin sjukdom?

— Det kan han definitivt gora, &ven om det ar svarare an for andra.
Jag har till exempel hért om en person med PKU som var nédra att
komma med i det norska landslaget i langdskidakning.

Finns det nagon sarskild traning eller nagot annat som kan
hjalpa kroppen att omvandla aminosyrorna pa ett optimalt satt?
— De basta forutsattningarna man kan ge en kropp med PKU ar att
vara sa noga som mojligt med kosten, uppratthalla ratt mangder FA i
blodet och tillféra tyrosin, som ju ar en del av
aminosyrebehandlingen. Tyrosin ar avgorande for att kroppen ska
kunna bilda exempelsiv melanin, adrenalin och dopamin. Sedan &ar
det tveklost sa att alla mar bra av att konditionstrana och stimulera
hjarnan pa olika satt. Men det ar inget som skiljer barn med PKU fran
de som inte har PKU.

Tror du att man kommer kunna mata nivaerna av FA i blodet
hemma i framtiden?

— De allra flesta tar proverna hemma i dag, men de maste analyseras
pa labb. Du tanker formodligen pa till exempel diabetiker som enkelt
kan lasa av sina varden med en liten dosa, och dar ar vi inte an. Vi
har inte tekniken for det.

Hilde &r nio &r och har PKU. Hon kom till Agrenska med sin mamma
Jenny, sin pappa Soren och sin storasyster Ursula, 13 ar. Hemma
finns ocksa storasyster llse, 15 ar.

Nar Ursula var 4 och llse var 6 foddes Hilde. Forlossningen gick bra
och familjen akte hem fran BB dagen darpa, som var en fredag. Da
hade Hilde genomgétt rutinundersckningen som barnléakaren gor pa
BB. Pa sondagen var det dags for den andra
barnl&karunderstkningen, och for PKU-prov.

— Det var sjalvklart for oss att ta det provet, det har vi gjort med de
andra barnen ocksa. Jag minns att jag laste igenom papperet om alla
de séllsynta sjukdomarna, som pa rutin, sager Soren.
Barnlakarundersdkningen gick bra.

— Jag kommer alltid minnas hans ord: "Det ar ett helt perfekt och friskt
barn ni har fatt”. Det ar ju helt sant, hon ar ett perfekt och friskt barn.
Och &nda inte, sager Jenny.

© Agrenska 2021, nr 632 9
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En vecka efter forlossningen var Jenny ensam inne i huset med

Hilde, medan storasyskonen var ute och lekte i sn6n med Soéren. Da
ringde telefonen. Det var en lakare som ringde for att informera Jenny
om att det fanns tydliga tecken pa att Hilde hade PKU och att de
behovde aka till universitetssjukhuset med en gang.

— Hon gav oss tid att prata om det och ringde upp en stund senare. Vi
sa att vi kunde komma dagen darpa. Nej, sa hon, ni ska komma nu.
Ni kan ata middag forst, men kom direkt efterat. Det var bara att
lamna syskonen hos mormor och morfar och aka 20 mil till
universitetssjukhuset, sager Séren.

— Ett barn som testats positivt fér PKU vid
nyféddhetsscreeningen ska traffa en barnlakare
samma dag. Vid understkningen gors en ny
provtagning och kanske paborjas behandling innan
svaret kommit. Det séager Annika Reims, 6verlakare
vid Metabolmottagning barn, Drottning Silvias
barnsjukhus.

Ett positivt svar pa PKU-screeningen utléser en rad handelser i
sjukvarden. Den forsta atgarden ar att lokalisera barnets foraldrar for
att hitta barnet. Barnets hoga varden av FA kraver ett omedelbart
agerande.

— Det kan vara rena rama detektivarbetet innan vi finner barnet. Pa
provtagningsblanketten finns bland annat uppgifter om moderns
personnummer, telefonnummer och var och nér provet ar taget. Men
det racker inte alltid. Vi far sbka modern via alla tankbara kontakter,
till exempel pa barnkliniken och via sokmotorer pa natet, sager
Annika Reims.

Nar familjen hittats kallas den in for ny provtagning for att sékerstalla
diagnosen. Man tar ocksa blodprover fran foraldrarna for att kartlagga
genetiken. Ofta far barnen genomga en BH4-belastning, en
undersokning dar man ger barnet BH4 (en co-faktor som bryter ned
FA) for att se om halterna FA i blodet gar ner.

| borjan maste amningen upphéra helt ett par dagar och barnet far en
sarskild modersmjolksersattning. Forst nar FA-vardena sankts kan
modern borja amma delvis igen.

— Utdver detta handlar den forsta tiden valdigt mycket om att
informera, informera, informera. Det kan ta tid innan det sjunker in fér
familjen att barnet har PKU och vad det innebéar, sager Annika Reims.
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Behandling

PKU behandlas med en strikt kost dar FA-intaget begransas for att
inte riskera att barnet far hjarnskador. Med strikt kostbehandling ar
prognosen god. Som hjalp vid behandlingen gors kontroller for att se
vilken niva av FA som finns i blodet. Utifran dessa resultat justeras
kosten till en 6nskvéard FA-niva. Det &r ibland svart att stélla in kosten,
sarskilt nar barnet vaxer mycket.

All mat som innehaller protein innehaller ocksa FA. Det géller saval
agg, fisk och kott som pasta och bréd. Ett 4gg innehaller 6 gram
protein, medan en vanlig portion pasta innehaller 12,5 gram. En
person med klassisk PKU klarar ofta bara att ata 6-8 gram protein per
dag.

— Da pratar jag givetvis om protein fran maten, inte fran
proteinersattningen. Hela kosthallningen maste laggas om, sager
Annika Reims.

For att barn med PKU ska fa i sig de andra nédvandiga aminosyrorna
och véaxa och utvecklas normalt, kompletteras maltiderna med ett
speciellt kosttillskott som bestar av syntetiskt framstallda proteiner
berikat med mineraler och vitaminer men dér aminosyran FA ar
borttagen. Oftast ar tillskottet en dryck. Det ar viktigt att ta
kosttillskotten vid dagens alla maltider for att efterlikna kroppens
naturliga tillférsel.

Under det forsta aret foljs barnets utveckling upp med flera besok hos
lakare och dietist. Nar barnet blir storre blir bestken farre, kanske ett
till tva per ar. | stallet for att familjen aker till sjukhus for kontroll av
barnets FA-varden gors de pa hemorten. S& smaningom brukar man
lara familjen att ta proverna sjélva i hemmet.

2017 kom nya europeiska riktlinjer for vad behandlingsmalen bor vara
for personer med PKU. Barn under 12 ar ska enligt riktlinjerna ha
nivaer av FA som ligger mellan 120-360 pmol/L.

— FoOr barn och vuxna 6ver 12 ar gar asikterna isar. | Europa sager vi
120-600 medan man i USA rekommenderar under 360 for alla,
oavsett alder. Personligen tycker jag att 600 ar lite for hogt och
rekommenderar mina patienter att ligga lagre, sdger Annika Reims.
Riktlinjerna sager ocksa att barn under ett ar ska ta blodprov varje
vecka. Barn som ar 1-12 ar ska ta blodprov varannan vecka, och
darefter en gang per manad. De rekommenderar ocksa arliga
kontroller med genomgang av kost, tillvaxt och provtagning for
vitaminer, sparamnen med mera.

— Det &r viktigt att det finns flexibilitet, och att ni foraldrar vet att ni kan
anpassa provtagningen litegrann. Ibland kan man behéva ta ett prov
efter exempelvis ett kalas dar barnet étit lite for mycket protein, séger
Annika Reims.
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Lakemedelsbehandling

En del patienter med PKU kan behandlas med ett lakemedel som
minskar mangden FA i blodet. Lakemedlet heter Kuvan och bestar av
BH4, en co-faktor till enzymet fenylalaninhydroxylas (PAH). Det ar det
enzymet som gor att FA omvandlas till tyrosin, men som saknas hos
personer med PKU. Lakemedlet kan anvandas for att komplettera
eller ersatta den strikta dieten sa att personen kan ata en mer vanlig
kost. For narvarande ingar inte lakemedlet i hogkostnadsskyddet. Det
kan bara skrivas ut till barn under 18 ar efter sarskild prévning i varje
enskild region. Det &r inte alla personer med PKU som svarar pa
lakemedlet.

— Det finns for- och nackdelar med behandlingen. Om den fungerar
kan man ata mer protein och kosten blir enklare att skéta. Samtidigt
blir man aldrig helt fri fran dietbehandlingen eller provtagningen.
Fordelen ar att det inte finns nagra kanda biverkningar, séager Annika
Reims.

En annan ny lakemedelsbehandling &ar baserad pa LNAA — large
neutral amino acids. Behandlingen gar ut pa att ge ett stort tillskott av
andra aminosyror for att konkurrera ut FA. Metoden ar relativt vanlig i
Danmark, men inte i Sverige.

— Av svenska lakare anses den inte helt riskfri, eftersom man later
kroppen ha hoga nivaer av FA. Man behover gora standiga kontroller
och metoden passar inte barn och gravida. Det kravs dessutom
extremt manga tabletter: en tablett per kilo kroppsvikt och dag. Vager
man 60 kilo blir det 60 tabletter per dag, sager Annika Reims.

En tredje ny behandling ar lakemedlet Palynziq (pegvalias). Det
godkandes i USA 2018 och av det europeiska lakemedelsverket
2019. | Sverige har det inte blivit prissatt an, men anstkan ligger hos
Tandvards- och lakemedelsverket. Pegvalias innehaller ett enzym
som bryter ner FA till ofarliga &mnen som kroppen sjélv kan gora sig
av med, bland annat ammoniak. Inte heller denna metod &ar helt
riskfri, &ven om den &r bevisat bra for att sdnka FA-nivaerna i blodet.
— Lakemedlet maste trappas upp under flera manader och da
behover patienten vara pa sjukhus. 80—90 procent far biverkningar,
som kan vara allt fran lokala reaktioner till stora allergiska reaktioner
dar man svullnar upp eller far svart att andas, sager Annika Reims.

Slutligen ar genterapi ett omrade dar fenylalaninets gata kan komma
att [dsas i framtiden.

— Det pagar en enorm mangd forskning kring genterapi. Inte specifikt
kring PKU, vad jag vet, men kanske kommer det finnas behandlingar i
framtiden som &r inriktade pa sjalva genmutationen, sager Annika
Reims.

© Agrenska 2021, nr 632 12



Fenylketonuri, PKU

Fragor till Annika Reims

Ar det vanligt att barn med PKU har B12-brist?

— Nej. De barn som har aminosyreerséattning ligger ofta skyhogt i B12.
Det &r ett prov vi tar pA manga kontroller och jag har aldrig sett ett
barn med PKU och B12-brist.

Kan man fa PKU senare i livet?

— Nej, PKU &r en sjukdom man ar fodd med och svarighetsgraden ger
sig till kanna med en gang. Den gar aldrig 6ver, den finns dar hela
livet. Daremot kan behandlingen se olika ut i olika delar av i livet. Jag
har till exempel métt en kvinna som fick diagnosen lindrig PKU som
barn, och som i princip kunde slappa sin behandling nar hon blev
vuxen, och inte tog upp den igen férran nar hon blev gravid och
visade sig ha jattehdga varden.

Var dotter har testat behandling med BH4. Var omedelbara
kansla var att hon madde s& mycket battre psykiskt under den
korta tid hon fick BH4, men att varden inte brydde sig sarskilt
mycket om det eftersom BH4 inte paverkade hennes FA-nivaer.
Vad ska vi gora, tycker du? Ska vi krava att fa testa under en
langre tid?

— Man har generellt inte brist pa BH4 bara for att man har PKU, och
det later kanske inte helt troligt att det psykiska handlar om det. Med
det sagt ar det ovanligt att vi testar under lang tid, i Sverige ar
konsensus att man testar en eller tva dagar. En enda gang har jag
testat att ge hdga doser av BH4 i tva veckor, och det visade sig till
slut fungera for hans FA-nivaer. Olika lakare kan gora olika
bedémningar och det kan vara vart att fraga igen.

Hilde fir proteinersittning

Familjen lades in pa en barnavdelning och Jenny fick sluta amma ett
par dagar. | stéllet fick Hilde speciell bréstmjélksersattning utan FA.
Lakarna ordinerade mangder av blodprov pa Hilde, flera om dagen,
for att halla koll p& FA-nivaerna i blodet.

— | borjan var det forstds skrammande och otéckt allting. Vi hade inte
alls raknat med att bli inlagda pa sjukhus. Men vi fick ett valdigt bra
bemdtande och kande oss snart trygga: det var som att det fanns en
rak vag fran diagnos till behandling, och vi fick veta att med ratt kost
skulle hon halla sig frisk. Det kéandes skont, sager Jenny.

Efter ett par dagar fick Jenny borja delamma, nagot hon hade en
stark 6nskan om men ocksa kande viss oro infor.
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— Vart forsta barn var litet, hon véaxte enligt sin kurva men BVC fick
oss att ge henne ersattning. Da drojde det inte lange innan hon
foredrog flaskan. Jag var radd att samma sak skulle h&nda igen,
sager Jenny.

Men sa blev det inte. Ofta rekommenderas foraldrar till barn med
PKU att forst ge proteinersattning, som alltsa inte &r samma sak som
brostmjolksersattning utan en dryck som innehaller alla aminosyror
utom FA, och darefter amma. Jenny gjorde tvartom.

— Jag ammade forst, och gav proteinersattningen efterat. Det
fungerade bra for oss och jag delammade i sju manader.

Soéren ler nar han minns hur maltiderna fungerade efter det.

— Oj, vad man blandade flaskor. Férst blandade man
brostmjolksersattning, sedan blandade man proteindryck. Och sa
smakportioner pa det.

Kliniska symtom och behandling for vuxna

— Vuxna med PKU ar friska och fungerar val. Men det
ar fortfarande mycket vi inte vet om diagnosens
konsekvenser. Det s&ger Per Dahlqgvist, dverlakare vid
Medicincentrum pa Norrlands universitetssjukhus.

Att barnets hjarna ar mycket kanslig for hoga nivaer av FA har varit
kéant lange. Tidig diagnos och behandling av PKU ar en medicinsk
framgang och skyddar barnets hjarna fran skador. Den vuxnes hjarna
ar betydligt mindre kénslig, men det ar annu inte exakt klarlagt vilka
konsekvenser hogt FA har for vuxna. Pa 1990-talet gjordes
magnetkameraundersokningar av hjarnan pa personer med PKU. Vid
hoga FA-nivaer var myelinet, den vita substansen som omger
nervtradarna i hjarnan, forandrad.

— Hoga nivaer av FA i blodet ger forsamrad reaktionshastighet hos
vuxna. Konsekvensen blir att nervsignalerna gar langsammare. Aven
koncentrationsformagan kan forsamras, sager Per Dahlqvist.

Det positiva ar att om nivaerna av FA sanks forsvinner
forandringarna.

— Det finns inga bevis for att en vuxen person med PKU far
bestdende men av hoga FA-nivaer, som vid obehandlad PKU. Men
kunskapen ér bristféllig om hur den vuxnes hjarna vid PKU paverkas
av vanlig kost och darfér rekommenderas fortsatt behandling for att
halla nere FA-nivaerna, sager Per Dahlqvist.

Andra halsorisker hos vuxna

Det har funnits en viss oro for att personer med PKU pa grund av sin
sarskilda diet skulle kunna drabbas av brist pa vitaminer och
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mineraler. Andra risker som befarats ar dvervikt eller metabolt
syndrom med hjart- och karlsjukdom som féljd.

— Det ar viktigt att aven vuxna med PKU har regelbunden kontakt
med en PKU-mottagning. Av de patienter vi och andra har f6ljt har det
inte visat sig finnas nagon anledning till oro fér vitaminbrist, 6vervikt
eller det metabola syndromet. En anledning kan vara just att dessa
personer har ovanligt god tillgang till dietist, sdger Per Dahlqvist.
Daremot vill han understryka att patienter som avbryter kontakt med
sin PKU-mottagning riskerar att fa halsokonsekvenser, till exempel
vitaminbrist eller symtom av héga FA-nivaer.

Kostbehandlingen skulle kunna paverka bentatheten eller
njurfunktionen, sarskilt for den som inte tar sina mineraler och
vitaminer som lakaren ordinerat, men det ar oftast inget problem
eftersom moderna proteinersattningar normalt ocksa innehaller
viktiga vitaminer och mineraler. Internationella studier har visat att
psykisk ohélsa ar vanligare hos vuxna med PKU an i befolkningen i
stort. Daremot finns det ingenting som talar for att personer med PKU
har en 6kad risk for exempelvis demens.

— Man ska dock veta att de aldsta i Sverige som upptackts genom
screeningen och fatt behandling sedan de var nyfodda &r 56 ar nu.
Hur kanslig den aldre hjarnan ar vet inte sa mycket om &n, sager Per
Dahlqvist.

Per Dahlgvist som moéter vuxna med PKU pa sin mottagning menar
att det finns en risk att de redan som barn med PKU praglas i sin roll
som sjuka och behdvande. En del kan reagera genom att kanna sig
trotta pa sin sjukdom och sjukvarden.

— Nagra berattar om att de mar daligt nar de ska ta sina prov, infor
radslan att de ska visa pa hoga nivaer. Men vi ar uppmarksamma pa
vara patienter, de undersoks ofta och min erfarenhet ar att vi &ar bra
pa att fanga upp saker som kanns jobbiga, sager Per Dahlqvist.

Risker for tonaringar

Tonaren ar en sarskilt kanslig period. Under denna frigorelseprocess
fran foraldrarna finns en risk att unga med PKU slarvar med sin diet.
— En viktig del av gemenskapen med jamnariga handlar om att ata
tilsammans. Tonaringen vill inte garna vara avvikande, darfor finns
en risk att de struntar i restriktionerna, sager Per Dahlgvist.

En del som provat tycker inte heller att de marker nagon skillnad nar
de ater vanlig mat, vilket minskar motivationen att folja dieten de levt
med hela livet. De njuter av den nya frihneten och avbryter sin tidigare
kostbehandling.
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— Vi vet hur kanslig den unga hjarnan ar for forhojda halter av FA och
att det innebar en 6kad risk att avbryta sin proteinrestriktiva diet,
sager Per Dahlgvist.

En annan aspekt av detta &r att det kan vara svart for en person som
atit PKU-kost hela livet att veta vad en "vanlig” kost ar. Brittiska
studier har visat att personer som avbrot sin PKU-kost och bdrjade
ata vanligt ofta fick brist pa bland annat B12 och andra vitaminer.

PKU och graviditet

For en patient med PKU som vill bli gravid ar det viktigt att i forvag ta
upp sin plan med lakaren.

— Vid obehandlad PKU hos den blivande modern &r det stor risk att
fostret far svara hjarnskador och hjartmissbildning. Risken ar sarskilt
stor i borjan av graviditeten, den forsta trimestern, sager Per
Dahlqvist. En kvinna med PKU som vill bli gravid bor fa ner sina FA-
nivaer till mellan 120-300 umol/L och halla dem stabila redan tva till
tre manader innan hon slutar med preventivmedel. Nivaerna ska forbli
dar under graviditeten, vilket kan vara en utmaning.

Nar graviditeten ar bekréaftad tas mycket tata prover — FA ska matas
2-3 ganger per vecka. Kvinnan behdver ha tat kontakt med dietist for
att stottas i att halla den strikta kosten och forhindra att naringsbrister
uppstar. Graviditetsillamaende och minskad matlust kan vara en stor
utmaning for en kvinna med PKU.

| Sverige foder mellan tva och fyra kvinnor med PKU barn varje ar.
— Med planering och strikt diet gar det bra och fostret far normal
tillvaxt och barnet blir friskt, sager Per Dahlqvist.

Malet ska vara ett bra liv

Behandlingsmalen for PKU forandras nar ny kunskap véaxer fram.
Tidigare ansags det inte sa viktigt att folja den strikta dieten som
vuxen. ldag ar den internationella expertisen enig om att dieten ska
behallas hela livet.

— Behandlingen handlar om mycket mer an att kontrollera FA-
nivderna. Den gar ut pa att undvika negativa halsokonsekvenser pa
lang sikt. De kan uppsta pa grund av till exempel brist pa tyrosin eller
brist pa mineraler och vitaminer. Vart mal &r att den som har PKU ska
k&nna sig frisk, utan skuldk&nslor och oro for sin halsa eller
upplevelse av utanforskap, sager Per Dahlgvist.

For att na dit &r det viktigt att tidigt lara barnet och ungdomarna att
sjalva ta ansvar for sin behandling och uppféljning.

— Generellt skulle jag vilja s&ga att de patienter jag moter, som ar
vuxna och har PKU, mar bra. De har jobb och familj och kanner sig
friska. Visst behover de tanka pa vad de ater, men det har de gjort
sedan de var sma3, det ar en del av dem, sager Per Dahlqvist.
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PKU-center

| Sverige finns det idag PKU-center vid fem universitetssjukhus, i
Umead, Uppsala, Stockholm, Lund och Géteborg. PKU-teamen for
vuxna har nara samarbete med barnteamen och patienter som fyller
18 ar remitteras Over till vuxensidan. Vuxna patienter erbjuds ett
uppféljande besok en gang om aret eller oftare om det behovs. Vid
besdken tas prover for aminosyror, vitaminer och mineraler, man
undersoker viktiga organ och gor en halsokontroll. Teamet ger ocksa
information om aktuell behandling och nya metoder, matlagning och
nya produkter. Det ar ocksa ett tillfalle for patienten att stalla fragor
om sin behandling.

Fraga till Per Dahlquist

Hur lange lever ett barn med PKU som inte behandlas?

— De kan formodligen bli ganska gamla, men de har ett svart liv. Jag
har en patient som ar fodd pa 1940-talet men som inte har fatt

behandling forran de senaste 15-20 aren. Hon &r svart hjarnskadad,
har inget sprak och har bott pa institution hela sitt liv, men hon lever.

Hilde fir ta sina blodprover hemma

Jenny och Soren fick tidigt veta att de bada tva bar pa genmutationer
som orsakar PKU.

— S4 statistiskt sett var det inte konstigt att ett av vara tre barn fick
det, sager Soéren.

Sedan behandlingen bérjade har Hilde alltid legat bra i FA-varde,
snarare lagt &n hogt. Hon var 4-5 manader nar foraldrarna fick lara
sig att ta blodprover sjalva i hemmet. Det var infor sommaren, néar
barnmottagningen skulle ha begransade 6ppettider. Numera tar
foraldrarna prov pa Hilde var tredje vecka. De har gatt fran att sticka i
stortan, till tummen och numera i ett finger.

— Ingen av oss alskar val att gora det, men Hilde &r okej med det,
sager Jenny.
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De flesta livsmedel innehaller bade fett, kolhydrater
och protein — och allt protein innehaller fenylalanin,
FA. Det beréattar Erika Forssell, dietist som moter
personer med PKU vid bade Norrlands
Universitetssjukhus och Karolinska
Universitetssjukhuset.

Mat ater vi for att fa energi. Men mat innehaller ocksa de byggstenar
som bygger upp vara kroppar: fett, kolhydrater och proteiner.
Proteiner ser till sin struktur ut som langa kedjor i nystan, och de
bestar av aminosyror. FA ar en av vara nio essentiella aminosyror.
Essentiell betyder att kroppen inte kan tillverka aminosyran sjalv, utan
vi kan bara fa i oss den via maten. Det finns ocksa elva icke
essentiella aminosyror. Kroppen anvander samtliga for att vaxa och
for att kunna reparera sig sjalv. P4 samma satt fungerar fett, som
bestar av fettsyror. Vara hjarnor ar till exempel nastan enbart
uppbyggda av fett.

Den som ater for lite protein kdnner sig ofta hungrig och sétsugen.
Nasta stadie, proteinbrist, ger svara symtom som muskelsvaghet,
forandrad tarmfunktion och férandringar i har och hud. Barn ar extra
kéansliga for proteinbrist. De kan reagera med forsamrad tillvaxt eller
hammad utveckling av hjarnan.

— Och detta hander &ven om det bara &r en enda essentiell
aminosyra man har brist pa. Da stannar hela proteintillverkningen,
sager Erika Forssell.

Darfor gar det inte att bara minska proteinet i maten for att undvika att
barnet far i sig FA. Barn med PKU maste fa i sig alla aminosyror
genom att dricka proteinersattning.

Erika Forssell malar upp en bild av kroppen som en skal. | den skalen
maste det finnas en viss mangd FA for att kroppen ska fungera. Ur
skalen leder ett ror vidare ut till kroppens uppbyggnad dar FA satts i
arbete. Manniskor utan PKU har ocksa ett annat rér, ett slags
Oversvamningsdelare, som gor att 6verskott av FA n blir till energi.
Detta kan inte en kropp med PKU hantera. Det blir "6versvamning”,
nivaerna stiger i blodet och skadar hjarnan.

Kostcirkeln for en person med PKU

Personer med PKU maste ata enligt en alldeles speciell kostcirkel.
Den innehaller frukt och gronsaker, potatis i begransad mangd, ris,
pasta och brod med extra lagt proteininnehall, och fett. Vanliga
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mejeriprodukter av komjolk innehaller mycket protein och maste
ersattas med specialvarianter. Den del av kostcirkeln som brukar
besta av protein, som agg, fisk, kott och baljvaxter ersatts i PKU-
kosten helt och hallet med proteinersattning. Den &r oftast berikad
med vitaminer och mineraler.

Det ar latt hant att kosten for en person med PKU innehaller mycket
socker. En del proteinersattningar innehaller socker, liksom manga av
specialprodukterna som finns pa marknaden, exempelvis
frukostflingorna Loops som manga tycker om.

— Tar man bort allt som inte &ar kolhydrater och fett sa blir det en stor
del socker kvar. S ar det tyvarr, sager Erika Forssell.

Aspartam

Aspartam ar ett amne som bland annat tillsatts i manga lightdrycker.
Pa senare ar har det blivit populart att ersatta en del socker i vanlig
lask med aspartam. Detta ar viktigt for personer med PKU att kanna
till, eftersom aspartam bestar av tva aminosyror, varav den ena ar
FA.

— En liter aspartamsotad lask innehaller lika mycket FA som 4-5
kottbullar. Det &@r ingen katastrof att dricka ett glas lightlask, men det
ar valdigt onodigt. Barnet far i sig FA i koncentrerad form men ingen
som helst néaring, sager Erika Forssell.

Specialprodukter

Sedan lange finns det proteinlag pasta, brod, mjolk och dggersattning
som oftast gar att fa utskrivet av sin dietist. Annat gar att kbpa sjalv i
affaren.

En fraga Erika Forssell ofta far nar hon traffar patienter ar “finns det
nagot nytt pa marknaden?”.

— Det gor det nastan alltid. De tio senaste aren har det hant hur
mycket som helst, i takt med att allt fler blivit vegetarianer och
veganer och valjer bort animaliska produkter, sager hon.

Proteinlag ost, som lange var nastan omojligt for personer med PKU
att hitta i mataffaren, finns det nu ett ganska bra utbud av.

— Prova garna nagra olika sorter i olika sammanhang. Vissa ar goda
pa smorgasen, andra pa pizzan eller i gratanger, sager Erika Forssell.
Nar det galler mjolkliknande produkter maste man alltid kolla pa
innehallsforteckningen.

— Det finns vegetariska drycker med mer protein &n vanlig komjolk, till
exempel soja- och artmjolk, medan kokos- och risprodukter innehaller
mindre. En del vegetariska varianter av gradde och creme fraiche
innehaller ocksa mer protein &n vanlig, sager Erika Forssell.

De flesta med PKU kan ata glutenfritt bréd, och dar ar Fria bréd det
varumarke som oftast finns i mataffaren. Ett tips for den som vill
prova nya saker &r att kika runt pa hemsidan allergimat.com. Dar
finns manga intressanta produkter som vem som helst kan kopa.
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Matinspiration

Manga familjer med PKU har gladje av Facebookgruppen PKU rockar
fett dar personer bland annat delar med sig av recept. Sedan manga
ar finns det ocksa en PKU-kokbok som bland annat saljs av PKU-
foreningen. Foretaget Nutricia som saljer proteinersattning har lagt ut
recept pa sin hemsida nutricia.se. Ytterligare ett tips ar att titta pa
webbplatsen vitafriendspku.com/sv/recept/. DIMMS och
Navamedic har ocksa gett ut en kokbok, som heter just Kokboken.
Den kan man fraga efter hos sin dietist.

Proteinersattning

Ett barn med PKU har oftast mycket hdga varden av FA i blodet inom
bara ndgon vecka efter forlossningen. De flesta som far diagnosen
behover sluta ammas, atminstone for en period, och s& smaningom
brukar barnen rekommenderas hélften proteinersattning och halften
brostmjolk eller brostmjolksersattning. Darefter foljer ett helt liv med
proteinersattningar. De ar aldersanpassade och nastan alltid
kompletterade med vitaminer och mineraler, om barnet inte har nagot
sarskilt behov. Ju aldre barnen blir, desto fler varianter finns det att
valja mellan: pulver, gel, tabletter och fardigblandad dryck.

Det finns flera foretag som gor specialprodukter och
proteinersattningar for den svenska marknaden. De tva storsta ar
Nutricia och Vitaflo/Navamedic. Pa foretagens hemsidor kan man
ibland képa andra PKU-anpassade produkter, som kex och choklad.
Brexit, foretagsforsaljningar och nya aktoérer pa marknaden gor att
utbudet kan variera ibland. Familjer rekommenderas att prata med sin
dietist for att uppdatera sig pa det senaste.

Nagot av det senaste som dykt upp pa marknaden ar en
proteinersattning som inte bestar av aminosyror utan av fardigt
protein.

— Det ar gjort av mjolkproteinet kasein och vassle, och man har
lyckats ta bort nastan allt FA. Man far alltsa i sig litegrann, men det
finns manga fordelar, till exempel smakar det mindre &n manga andra
ersattningar, sager Erika Forsell.

Inom kort kommer ocksé en proteinersattning som man kan blanda
med mat.

Graviditet och PKU

Som tidigare namnts av Overlakare Per Dahlqvist ar det extra viktigt
att en gravid person med PKU har noggrann koll pa sina FA-nivaer.
Fostrets hjarna ar mycket kansligt for FA. Utover att kontrollera sina
FA-nivaer ofta och ta proteinersattning behover en gravid kvinna ga
pa en mycket strang diet.

© Agrenska 2021, nr 632 20



Fenylketonuri, PKU

Lastips

Den som vill férdjupa sig i metabola sjukdomar rekommenderas att
lasa Vademecum metabolicum, en engelsk bok som egentligen riktar
sig till vardpersonal men som ocksa kan vara intressant for patienter
och narstaende. Boken trycks inte langre, men den finns som app:
vademetab.org/.

Fragor till Erika Forssell

Vi pa forskolan tycker ofta att PKU-portionerna ar sa sma. Ger
proteindrycker ndgon mattnadskansla?

— Ja, proteindrycken ar en stor del av maltiden. Den innehaller
mycket kalorier och ger mattnadskéansla. Den ska ju innehalla allt det
livsmedlen inte tacker.

Kan man fa ont i magen av aminosyrorna?

— Ja, det kan man. Det kan vara s& att man blandar ut dem med for
lite vatten, men aven fardiga produkter kan ge magont. Man ska alltid
ta dem tillsammans med en maltid, bland annat av den anledningen.
Ett sista tips ar att prova en annan produkt.

Ar det bra att 4ta den glutenfria pastan till bade lunch och
middag?

— Den glutenfria pastan innehaller mindre protein och fibrer an vanlig
pasta fran affaren, och mestadels snabba kolhydrater. Samtidigt ar ju
tanken att man ska kunna ata denna pasta varje dag for att bli matt.
Det blir darfor viktigt att tanka pa vad man serverar till, i form av till
exempel gronsaker och sas. Fibrerna som skulle varit i pastan far
man &ta vid sidan av.

Hilde har trottnat pa potatis

Hildes mamma Jenny &r farbonde. Hon berattar att det kandes valdigt
konstigt att Hilde inte skulle kunna ata farkétt, som familjen ater ofta.
— Daremot forstod jag snabbt att det var till var fordel att vi ar vana vid
att laga mat. Jag odlar aven mycket gronsaker och har alltid lagat mat
fran grunden. Dessutom jobbar jag nara vart hem, det ar sallan vi
behover stressa fram middag, sager Jenny.

Jenny ar den som lagar mest mat i familjen. Nar Hilde var liten var

hon extremt noga med att berakna FA-mangden i varje mal mat. Sa
smaningom kunde hon slappa exaktheten och borja improvisera.
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Ibland ater alla i familjen samma mat, till exempel potatis- och
purjolékssoppa. Ibland ater Hilde en variant av det de andra ater, som
proteinlaga plattar nar de ovriga ater vanliga. Andra dagar serveras
tva helt olika rétter.

Storasyster Ursula kan ibland bli lite sur 6ver att Hilde alltid har
mojlighet att valja bort det som serveras.

— Ibland kan vi bada tva saga att vi inte vill ha den maten vi far till
middag. Jag far hoppa 6ver middagen och ata nagon kvallsmat
senare, men Hilde far ibland plattar fran frysen. Det kan jag tycka ar
lite orattvist ibland, men jag forstar ju varfor, sager hon.

Familjen far en hel del livsmedel pa recept, bland annat mjol, mjolk
och aggersattning. De kdper en sorts sagogryn fran allergimat.com
som de kokar Hildes morgongrot av. Speciell yoghurt och ost képer
de i vanliga mataffarer. Men vad Hilde gillar gar i perioder, som for
manga barn. Just nu ar hon fortjust i hemgjord sushi.

— Men hon &r valdigt trétt pa potatis. Det ar jobbigt, for det har alltid
fungerat tidigare. Nar vanner har fragat "vad ska vi laga till Hilde” har
vi alltid kunnat svara "nagot med potatis”, sager Jenny.

Att introducera ny mat ar inte heller helt enkelt.

— Nej, det ar svart att fa henne att prova nya saker. Varken tvang eller
mutor fungerar, sager Jenny och ler.

Ett knep som fungerar ibland &r att lata Hilde sjalv vara med och laga
maten.

— Hon gillar att hacka och fixa. Och vi har inga totalforbud, om hon blir
sugen pa att smaka nagot av det vi andra ater gor vi en bedémning —
kanske kan hon fa smaka en tesked, sager Jenny.

Nar Hilde borjade forskolan arbetade det en kokerska dar som var
valdigt intresserad av specialkost och allergimat. Hon hade sjalv barn
med mijoélkallergi och anstrangde sig for Hildes skull: bakade bréd och
laste pa. Efter ett par ar centraliserades skolkoket och sedan dess
upplever familjen langt ifrAin samma entusiasm kring maten.

— Nej, det ar lite trakigare nu, fardiga ratter som de bara varmer.
Samtidigt kommer hon ha det har skolkoket hela sin skolgang, sa vi
kommer inte behova férklara om och om igen vad PKU ar, sager
Soren.
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Att vara vuxen och ha PKU

Lotta &r 23 ar och har PKU. Hon besokte
familjevistelsen for att beratta om sitt liv med tillstandet
och svara pa foraldrarnas fragor.

Hur var det for dig att vara barn och ha PKU?

— Det ar alltid jobbigt att kdnna sig annorlunda. Andra barn lagger
marke till s& mycket. Bland annat minns jag att det var lite laskigt att
ga fran skolkoket till min matplats — de storre barnen sag att jag hade
specialmat och nagon gang kunde jag fa hora att det sag ackligt ut.
Samtidigt fick jag en valdigt fin relation till personalen i skolkdket, det
kandes som att de brydde sig om mig. Mina larare var ocksa alltid
hjalpsamma, och mina foraldrar forstas. Jag uppskattade att jag
kunde lata de vuxna omkring mig skota min diet.

Hur var det i tonaren?

— Ibland kunde det kannas omstandligt att inte kunna vara lika
spontan som andra. | efterhand har jag fatt veta att mina foraldrar
brukade ringa till kompisar som skulle ha kalas och fraga vad de
skulle servera, sa de kunde laga samma sak till mig fast PKU-vanlig.
Jag markte aldrig det, och det tyckte jag var fint av dem.

Pa vilket satt var det viktigt for dig?
— De gav mig kanslan av att jag var som alla andra. Mat &r en stor del
av vara liv, men att ata specialmat behdver inte vara sa dramatiskt.

Har du nagon gang kant att PKU bestammer din framtid?
— Nej, aldrig. Inte ett enda beslut jag har fattat om mitt vuxenliv har
varit kopplat till att jag har PKU.

Hur har det gatt att resa?

— Jag har rest ganska mycket, bland annat tagluffat med vanner, och
det har inte varit ndgot problem. Det har sakert underlattat att jag har
atit medicinen Kuvan sedan jag var 14 ar, den gor att jag inte behover
vara lika strikt med dieten, aven om jag inte kan ata lika mycket kott
och protein som andra. Men jag vet att mamma och pappa hade det
jobbigt en gang nar vi var pa resa och vi hade gléomt medicinen. Da
fick jag aterga till den klassiska dieten och ata pommes frites nagra
dagar tills vi fick tag pad medicin. Man far helt enkelt ha en plan B, och
om man ater medicin far man ha den i handbagaget.
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Hur ser ditt liv ut nu?

— For tva ar sedan flyttade jag till en studentstad och jag pluggar nu
sprak, litteratur och medier. Jag alskar musik och har spelat manga
instrument under min uppvaxt. Jag gillar att hanga med kompisar.

Finns det nagot som skiljer ditt liv fran dina vanners?
— Nej, forutom att de flesta inte behéver ta medicin varje morgon.

Har du nagra tankar om framtiden?

—Jag ar bara 23, men jag vet att jag garna vill ha barn i framtiden.
Det kan jag oroa mig for. Ska jag behova ga tillbaka till dieten och
halla koll pa vardena? Jag tog kontakt med min léakare och stallde
mina fragor, och efter det blev jag lugnare. Men jag kommer forstas
vilja veta mer nar det val ar dags.

Hur var det att ga éver fran barn- till vuxensjukvard?

— Inte komplicerat alls. Over lag kanner jag att sjukdomen inte
paverkar mig alls lika mycket nu som vuxen, vilket ju kanns logiskt
eftersom PKU framfor allt ar farligt for barn. Jag har inte jattemycket
kontakt med varden i dag, forutom rutinkontroller, och kanner mig
varken sjuk eller 6vervakad.

Har du nagra tips till foraldrar som har barn med PKU?

— Jag vet att mina foréldrar kunde vara valdigt oroliga fér mig och min
syster, som ocksa har PKU. Jag ar glad att de inte visade hur oroliga
de var eller gav oss barn panik. Jag ar ocksa glad att de lat oss aka
pa PKU-lager. Det var roligt och vardefullt att f& kdnna gemenskap
med andra, det blev uppenbart att det inte bara var jag som at
specialmat. Man &r ju som alla andra barn, men det ar anda
nagonting som ligger i bakhuvudet.

Har du legat pa hoga varden nagon gang?

—Ja, nar vi skulle testa om Kuvan funkade sa fick jag ligga pa hoga
varden, men jag minns ingenting speciellt frdn den tiden. Aven i dag
har jag perioder nar jag ligger hdgre. Ibland kan jag kanna mig lite
trott och okoncentrerad i sddana perioder, men det &r svart att séga
om det verkligen beror pa vardena eller ndgot annat.

Brukar du beréttai sociala sammanhang om din sjukdom?

— Nej, det ar ingenting jag berattar for vem som helst. Inte for att jag
skams, utan mer for att jag inte har sa stort behov av att beratta om
det. Sjukdomen ar ingen sarskilt stor del av mig, helt enkelt.
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Hilde har koll pa maten som erhjuds

Hilde har stor kunskap om sin sjukdom och fragar ofta en extra gang
om hon far ata det andra bjuds pa. Hon tar inga risker. Nar hon far
smaka en tesked av nagot ar det sallan hon tjatar om att f& mer.

— Och gor hon det, sa lagar vi kanske inte den ratten igen. Det kanns
inte snallt att hon ska behova vara sugen men inte fa ata, sager
Soren.

Pa fredagar ater familjen exempelvis inte ostbagar, som innehaller for
mycket FA. | stéllet blir det chips som Hilde far &ta ungefar 30 gram
av.

— Allt detta blir sékert mer problematiskt i framtiden. Men nu har hon
koll pa ett nastan lilgammalt satt, sager Soren.

Psykologiska aspekter vid PKU

Barn med PKU som har en val skott behandling
utvecklas normalt. Férutom sin sarskilda diet lever de
vanliga liv. Det sager Anna Strandqvist, psykolog vid
Karolinska universitetssjukhuset i Solna.

Pa landets fem PKU-centrum arbetar tvarprofessionella team for barn
med metabola diagnoser. Férutom dietist, lakare och sjukskoterska
finns pa alla centra aven psykolog och i vissa fall kurator.
Psykologens roll &r framfoér allt att folja barnens utveckling. Detta goérs
pa olika satt vid olika centra och det finns stort utrymme for individuell
anpassning aven om det finns vardprogram for rutinuppféljning.

— De flesta barn med PKU traffar psykolog atminstone nagon gang
under sin uppvaxt, sager Anna Strandqvist.

Kognition

Kognition handlar om hjarnans formaga till inlarning, intellektuella
processer och problemlésning. Den bestar ocksa av formagan att
koncentrera sig och arbeta fokuserat. Vid metabola sjukdomar kan
kognitionen paverkas kort- eller langsiktigt. Vid en
utvecklingsbeddmning undersdks om barnet klarar det som férvantas
for barnets alder. En senare kognitiv bedomning kallas ofta
neuropsykologisk bedémning. Den utfors med standardiserade test,
som bara far goras av legitimerade psykologer.

— Hos personer med PKU marks en viss paverkan pa den kognitiva
formagan. Intelligenskvoten (IQ) ligger i genomsnitt tio poéang lagre an
for jamnariga utan PKU, men det finns stora variationer, sager Anna
Strandgqvist.
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Aven andra faktorer kan paverka testresultat, som stress, tillfalliga
koncentrationssvarigheter och andra svarigheter i livet. Man kan
prestera lagre pa kognitiva test utan att det betyder att man alltid
kommer ha svarigheter. Det langsiktiga utfallet beror pa manga
faktorer: hur kostbehandlingen har fungerat, typ av mutation och
ovriga medfodda formagor och svarigheter spelar in.

Barn med PKU som inte far behandling fran valdigt tidig alder kan fa
stor paverkan pa hjarnan. Med ratt behandling minskar den risken
avsevart. Forskning visar att en del personer med PKU kan ha vissa
exekutiva funktionsnedsattningar, trots god behandling. Exekutiva
funktioner ar de formagor som svarar pa frdgan om vad man ska
gora, samt hur och nér. Det handlar om att kunna koncentrera sig och
fokusera pa ratt saker.

— Det &r svart att veta om forskningen kring funktionsnedsattningar
stammer &ven for personer som behandlas enligt de nuvarande
rekommendationerna. 2014 andrades riktlinjerna kring behandlingen
av PKU och man rekommenderar numera livslang behandling.
Mycket forskning som finns nu bygger pa grupper som i manga fall
rekommenderats att sluta med behandling som vuxna, sager Anna
Strandgvist.

Enligt henne behovs det mer forskning om de personer som statt pa
behandling hela livet.

— | mitt arbete traffar jag vuxna personer med PKU som har alla
méjliga kravande och utmanande arbeten. Jag traffar sallan nagon
som paverkas kognitivt av PKU i sin vardag. Svarare problem far man
oftast bara om behandlingen inte varit optimal eller om man haft
langa perioder utan behandling. D& kan man aven fa svarigheter
inom saval finmotorik som minne och inlarning, sager Anna
Strandgvist.

Forekomst av neuropsykiatrisk funktionsnedsattning

Adhd ar lite vanligare hos personer med PKU &n hos resten av
befolkningen. | en stor amerikansk studie har man sett att
sannolikheten &r dubbelt sa hog. | hela befolkningen brukar man
rakna med att cirka 5 procent har adhd.

— De funktioner som ar paverkade vid adhd, det vill saga framst
exekutiva funktioner, sitter langt fram i hjarnan och har starka
kopplingar till nivderna av FA i blodet, sager Anna Strandgvist.

Den som gar omkring med héga nivaer av FA kan f& symtom som
liknar adhd.

— Man kan bli paverkad i humoret, fa svart att reglera sina kanslor och
overblicka saker. Men om symtomen beror pa FA-nivaer ar de
reversibla, de forsvinner om FA-nivaderna sanks. Och da &r det ju inte
adhd, sager Anna Strandqvist.
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Problem med foljsamhet

Over livet férandras manniskors forméaga att félja en behandling. Det
visar flera studier. Nar det galler PKU tittar de stora studierna framfor
allt p& om personer i olika aldrar ligger inom malvardet for
behandlingen, vad galler FA-nivaer. Enligt en amerikansk studie som
publicerades 2021 1&g nastan alla barn inom malvardena, medan
bara halften av tondringarna och en tredjedel av de vuxna gjorde det.
— Jag tror inte de har siffrorna &r helt talande for Sverige; vi kanske
har fler som féljer sin behandling aven som tonaringar, sager Anna
Strandqvist.

Anna Strandqvist har dock sjalv mott patienter som inte langre orkar
vara folisamma. Hon berattar om en kille som i 15-arsaldern
bestamde sig for att lAgga ner kosten och ata som vanligt.

— Han "slutade” ha PKU enligt sig sjalv. Han orkade inte mer. Det var
forstas tufft for hans foraldrar, men de bestamde sig for att de inte
kunde tvinga honom till en viss kost utan valde att lata honom styra,
sager Anna Strandgqyvist.

| 20-arsaldern blev killen orolig 6ver att han misskott sin sjukdom, tog
kontakt med sjukvarden och bérjade med sin behandling igen.

— Hans motivation var lag nar han var tonaring men aterkom nar han
var ung vuxen, ungefar som i de internationella studierna. Att ta
ansvar for och folja behandlingen for PKU ar fér somliga en del av
vuxenblivandet, sdger Anna Strandgvist.

Livskvalitet

Att understka manniskors livskvalitet, eller quality of life (QOL),
handlar inte bara om att se hur manniskor har det generellt, utan om
hur de uppfattar sin livssituation i forhallande till den kultur och de
normer de lever i, samt hur de satter sina egna mal och férvantningar
pa livet. | sjukvarden pratar man ofta om halsorelaterad livskvalitet
(HRQOL), ett begrepp som syftar pa vilka konsekvenser ett tillstand
far for individen. Studier som gjorts av QOL hos personer med PKU
visar att livskvaliteten motsvarar normalbefolkningens. Men pa senare
ar har det kommit ett verktyg som tittar mer p4& HRQOL. Dar ar
fragorna mer specifika: Hur orolig ar du for dina FA-nivaer? Hur
kanns det for dig att ta blodprover? Hur paverkar kostbehandlingen
din vardag?

— Min erfarenhet &r att patienterna inte ar sa tyngda av att bestalla
specialprodukter, utan snarare att de oroar sig for sina FA-nivaer eller
har skuldkanslor dver att de slarvat med maten. Men exakt hur
mycket sadant paverkar vara svenska patienter vet vi inte, for
verktyget anvands annu inte i Sverige, sager Anna Strandqyvist.

Nu finns en dversattning av verktyget till svenska. Det kommer att
valideras i Sverige med hjélp av en enkét som skickas ut under nésta
ar.
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— Framfor allt vore det bra att kunna jamféra individens svar fére och
efter stora forandringar i behandlingen. Men svaren kan ocksa ge en
fingervisning om vad vi i varden behover forbattra, sager Anna
Strandgvist.

Psykologiska aspekter av specialkost

— Ett rad jag vill ge er ar att ta vara pa alla mojligheter for barnet att
vara "som alla andra”. Ibland kan barn inte uttrycka det sjalva, men
det &r ofta en stark 6nskan alla barn har. Att baka en likadan tarta
som de andra barnen far kan vara valdigt mycket vart, sager Anna
Strandqvist.

Aven i offentliga sammanhang ar det bra att forséka minska
annorlundaskapet genom att informera skolpersonal, kompisarnas
foraldrar, trdnare och andra personer som barnet moter.

— En del vuxna tror att barnen ska svimma eller bli jattesjuka om de
far i sig protein. For barnens skull ar det bra om de ar valinformerade
sa de forstar varfor, och pa vilket satt, maten ar viktig.

Maltiderna far garna vara stunder dar hela familjen ater tillsammans,
och det kan vara vardefullt att familjen ater samma eller liknande mat.
Barn som kranglar med maten ar ingenting ovanligt, och det finns
mycket hjalp att fa. Dietisten Sara Ask har till exempel skrivit bocker
och blogginlagg om matvagran. Ett av hennes tips ar att servera
maten i manga sma skalar pa bordet och lata var och en plocka ihop
sin egen middag. Pa sa satt undviker man tjat och ser ocksa vad
barnet gillar.

— Jag vill ocksa uppmuntra er att curla barnen kring kost. Det gor
ingenting om de inte tar sa mycket ansvar sjalva: forsok undvika tjat,
fortsatt med det som fungerar och var positiva kring mat. Det ar svart,
men l6nar sig i langden. Belbna barnen om det behdvs, sédger Anna
Strandgvist.

Manga barn mar bra av struktur, rutin och lagaffektivt bemotande.

— En bok jag rekommenderar & Fem ganger mer karlek av
psykologen Martin Forster. Den innehaller manga bra knep pa det
temat, sager Anna Strandgyvist.

Hur mar foraldrarna?

Att fa beskedet att ens nyfodda barn har PKU kan utlésa en kris hos
foraldrarna. De flesta minns situationen klart och tydligt en lang tid
efterat.

— Att reagera starkt kanslomassigt och kanske till och med fysiskt pa
nagot allvarligt &r inte farligt utan normalt. For att hantera situationen
vet vi att socialt och adekvat stdd i ett tidigt skede ar viktigt, séger
Anna Strandqvist.

Att ha ett barn med PKU, eller att sjalv ha PKU, innebéar ocksa att
man har mycket att tanka pa utéver sina vanliga vardagssysslor: man
ska informera forskolepersonal, laga specialkost, skéta
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proteinersattning, ga pa sjukhusbesok, ta blodprov och kolla resultat,
planera, bestalla produkter och halla koll.

— De allra flesta foraldrar klarar av det har pa ett bra satt men man
kan i perioder kanna sig tyngd. Det finns tyvarr inte s& manga studier
av hur foraldrar till barn med PKU mar.

Fragor till Anna Strandquist

Jag kan bli sa besviken pa vuxenvarlden som far PKU att
framstd som sa jobbigt. Andra vuxna kan saga framfor var son
”stackars honom som har den har sjukdomen” och jag har hort
skolkokspersonalen séaga att vart barn &r det jobbigaste barnet
de haft. Hur kan jag hantera den kéanslan?

— Du kan visa att det gar bra for dig, och bemota dessa personer
lagaffektivt. Ditt barn behover fa kanna att det inte ar nagot konstigt
med att ha PKU — for dig, i alla fall. Kolla garna om det gar att erbjuda
skolkdket en konsultation med sjukhusets dietist. Man kan inte alltid
paverka hur andra manniskor kanner eller vad de sager.

Min dotter gdémmer sin proteinflaska nar hon ar pa gymnastiken
och jag har forstatt att hon tycker det ar jobbigt att behdva
forklara varfor hon dricker den. Hur kan vi hjalpa henne?

— Jag tanker att det viktiga ar att ge henne styrka att sdga att detta ar
vad hennes kropp behdver, om hon vill férklara. Ett annat alternativ ar
att stotta henne i att hon kan strunta i att forklara, for det maste hon
inte gora. Kanske kan hon fa drycken i en jattesnygg traningsflaska
som ingen staller fragor om?

Vi pratar sallan om att var son har en sjukdom, utan brukar
snarare séga att han inte tal vissa saker, som kott. Eftersom
hans syster har allergier blir det ett ganska enkelt satt att prata
om det och jag vill inte att han ska kanna sig sjuk. Ar det fel?

— Det later som att ni har hittat ett bra satt att prata med barnen — ni
har hittat en balans mellan sjukt och friskt som funkar for er. Jag hade
en patient en gang som sa ”jag har ju en behandling som gor att jag
ar frisk — sa jag ar inte sjuk”. Och det stdmmer ju. Sjalv anvander jag
ogarna ordet sjukdom, utan sager hellre tillstdnd. Sedan far du val
fraga honom nar han blir aldre om han tyckte det var ett bra satt att
prata om det.

Var dotter vet inte s mycket om sjukdomen &n och vi fixar
valdigt mycket at henne. Hon &r sju ar nu, men kommer ju
behtva ta mer ansvar i framtiden. Redan néasta ar kanske hon
ska ga hem sjalv fran skolan och fixa mellanmal. Hur ger vi
henne bra information utan att gora henne for nojig?
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— Hon &r fortfarande liten, men har sakert forstatt mycket redan. Ta
garna hjalp av varden, vissa stéllen erbjuder till exempel PKU-skola
for barn. Nar det galler konkreta saker som mellanmal kan det vara
bra att bolla med en dietist. Att se till att bra alternativ finns hemma &ar
ett forsta steg.

Vart barn lider av enorm stickradsla sedan 2-3 ar tillbaka. Vi har
gatt i lekterapi och har provat allt: att locka henne forsiktigt, att
belona, att tjata och 6vertala. Nu gor vi det bara snabbt sa hon
inte hinner bygga upp s& mycket angest, men hon mar
fruktansvart efterat och det varsta verkar vara att vi haller fast
henne. Vad kan vi gora?

— Jag forstar ert dilemma. Hon har forvantansangest och ni vill sakert
hellre att hon ska kunna hantera den angesten och kanna sig stolt
efterat. Jag har inget snabbt svar och ni har ju provat bade lekterapi
och beldningar. Jag kan tipsa om teamen for barn med stickfobi, de
finns vid en del stora sjukhus, och de jobbar med KBT for att hjalpa
stickradda barn. Det handlar ofta om att hitta ett satt for barnet att
aterfa en kansla av kontroll 6ver situationen.

Det var skont att hora dig sdaga att det ar okej att "curla” barnen
kring maten. Vi maste lasa bocker eller titta pa paddan for att
vart barn ska fai sig nagot. Ganska ofta kanner vi att andra
foraldrar tycker vi beter oss fanigt kring allt detta, men vi vet ju
att kosten ar vart barns medicin, vi maste fa honom att ata till
varje pris.

— Det du berattar belyser valdigt bra hur det ar att vara foralder till ett
barn med specialkost: man &r fast i samma nét av forvantningar som
alla andra foraldrar, men det ar annu viktigare att barnet far i sig ratt
mat. Det finns s& manga saker som &r viktigare an att vara korrekt i
samtidens 6gon. Om ni ger barnet en skarm for att matsituationen
ska bli bra sa blir upplevelsen formodligen mycket trevligare &n om ni
tjatar. Era barn behdver positiv forstarkning kring det som har med
mat att gora.
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Hilde genomgér en psykologutredning

Kognitivt och utvecklingsmassigt har Hilde inte haft nagra problem
over huvud taget. Hon har varit tidig med allt. Féraldrarna beskriver
henne som aktiv, social, empatisk och verbal. Vid fem ars alder
genomgick hon en psykologutredning och blev "med berdm
godkand”, som Sdren sager.

Foraldrarna kanner till att det finns lakemedel som fungerar for en del
personer med PKU. | nulaget kénns inget aktuellt att testa.

— Hilde har klassisk PKU. Vad vi forstar fungerar exempelvis Kuvan
bara pa lindrigare varianter och pa ett fatal personer, sager Soren.
Daremot ar de standigt nyfikna pa nya proteinersattningar. Hilde har
en sort med apelsinsmak som hon dricker tre ganger om dagen. Det
ar inga problem att fa henne att dricka den, men hon kan ibland fa ont
i magen.

— Tabletter kanns tilltalande, men inte om man ska &ta jattemanga.
Det blir nog sa att vi fortsatter med drycken. Nagot som funkar for
Hilde &r att dricka den rumstempererad med sugror, sager Séren.

Agrenskas nedagogiska erfarenheter och arbetsmetoder

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

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos &r alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgdr vi ifran vid alla méten har pa Agrenska,
sager specialpedagogen AnnCatrin Rojvik arbetar p& Agrenska.

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. Déarefter skrdddarsys 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 generell
specialpedagogik, sdger AnnCatrin Rojvik.
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Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som ar
WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och funktions-nedsattning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och dessas dynamiska samspel. De ar alla lika viktiga for
mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och for hur delaktig en
person kan kénna sig.

En viktig aspekt under alla familjevistelser p& Agrenska &r att ge
barnen mojlighet att traffa andra som ar i samma situation. | de
motena kan de k&nna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
Programmet pa Agrenska &r ocksa utformat for att bidra till att oka
barnens kunskaper om den egna diagnosen och dess konsekvenser.

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen

Ett av veckans framsta mal &r att bidra till en trygg och sjalvstandig
matsituation. P& Agrenska gér man detta genom att bland annat ge
tillracklig tid for maltiderna och individuellt anpassade portioner.
Matens innehall ar tydligt utmarkt och det finns tillgangar till saval
digitalvagar som matt.

— Och sé forsoker vi naturligtvis servera god mat. Alla gillar inte allt,
men det ar viktigt att maten kanns attraktiv, sager AnnCatrin Rojvik.

Ett annat mal med veckan ar att starka den sociala samvaron kring
maltiderna. | skolan och forskolan &r barnen ofta de enda som éater
just sin ratt — har ar man flera som ater samma vilket minskar kanslan
av "specialkost”. Dessutom kan foraldrarna passa pa att ge varandra
idéer kring recept och maltider.

— Jag har hort er foraldrar prata om att det kan vara bra att lata
forskolan eller skolan informera alla barn om vad PKU och PKU-mat
ar. Kanske kan man till och med lata alla i barngruppen ata samma
mat vid nagot tillfalle, for att avdramatisera och normalisera maten.
Det tycker jag ar ett bra tips.

Att starka barnens sjalvkansla och sociala samspel ar viktiga
malséattningar under veckan. Det gér man genom att genomgaende
ha en tydlig struktur i aktiviteter och miljo. Mgjligheterna till delaktighet
Okar om barnet vet vad som ska handa och vilka férvantningar han
eller hon har pa sig. Under veckan ar det ocksa fokus pa att starka
sjalvkanslan och fa mer kunskap om PKU. Strategierna for att géra
det &r bland annat att uppmuntra till samtal och diskussioner.

— Barnen har fatt samtala i grupper med hjélp av bland annat
berattelsebdcker, kanslokort, dockor och sagor. De har ocksa fatt
stalla sina fragor till lakaren Rolf Zetterstrom som har stor kunskap
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om PKU. Det var fint att se dem diskutera och utbyta erfarenheter
med varandra, sager AnnCatrin Rojvik.

Barnen har ocksa fatt géra manga samarbetsévningar och
gemensamma aktiviteter.

— Ovningarna &r roliga i sig, men har alltid ett syfte: man kommer lite
narmare varandra och far lite djupare diskussioner med personer
man kanner sig trygg med.

Las mer om vilket material som anvands p& Agrenskas webbplats:
agrenska.se

Ovriga lanktips:

skolappar.nu

logopedeniskolan.blogspot.se

skoldatatek.se/verktyg/appar

mtm.se — Myndigheten for tillg&ngliga medier (talbocker, punktskrift
och lattlast material)

Ett annoriunda syskonskap

Syskon till barn med sallsynta halsotillstand behover
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omrédet och erfarenheter frdn Agrenskas
syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik nagon annan relation man har i livet.
Den ar ofta livets langsta och innehaller nastan alltid bade positiva
och negativa inslag. Barn som far ett syskon med ett séllsynt
halsotillstadnd kanner ofta blandade kanslor infor situationen. De kan
inte valja bort den utan maste hitta ett satt att forhalla sig till den.

Studier av syskon till barn med sallsynta hélsotillstand visar féljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/systers
diagnos och foraldrarna 6verskattar ofta hur mycket de vet om
den.

e Information &r 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 skapa kunskap tar tid. Man kan behéva prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis
som barnets fragor och funderingar.
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Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behover svar som anpassats efter deras
niva — de tolkar garna information personligt och konkret, och
behover tydlig information.

| nio-tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De borjar
till exempel forsta att alla familjer inte ater likadant.

— De kan oroa sig for att det ska bli fel med maten och vill halla lite
koll. De kan oroa sig for hur det ska bli nar lillasyster ska borja ga pa
barnkalas och hur det ska ga i framtiden, sager Astrid Emker.

Det kan vara bra att i familjen ha ett gemensamt férhallningssatt. Det
kan vara att séga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
sdga "min syster tal inte det dar”, eller l1ata barnet vara med och
formulera en diagnosbeskrivning som kanns bra.

Aldre syskon tar ofta p& sig ansvar for att foraldrarnas ska orka, pa
kort och lang sikt. De funderar ocksa over arftlighet och existentiella
fragor som varfor de sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror
gjorde det. En del kdnner skuld dver att vara friska. llska, skam och
sorg ar andra kanslor som ar vanliga och helt normala.

Intervjuer med syskon visar att de upplever att de kommer i andra
hand, att féraldrarna agnar sig mer at barnet med diagnos. De
upplever att roliga aktiviteter far avbrytas eller undvikas pa grund av
syskonets sjukdom — till exempel att man behover aka hem fran
restaurangen for att det inte fanns nagon mat som passade syskonet
med PKU. De kanner att omgivningen har stora forvantningar pa
dem. De oroar sig inte séllan for saker — som att syskonet ska bli
retat. Sammanfattningsvis kan man saga att syskon behover bli
sedda och bekraftade. De maste kanna att de ocksa far egen tid med
foraldrarna. Den ska vara avsatt speciellt fér dem och inte bara besta
av tid som "anda blev 6ver”. Detsamma galler for foraldrarnas
uppmarksambhet.

Kunskap, kédnslor och bemastrande

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

Kunskap ges utifran frdgor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskoterska eller annan kunnig
person.

— Jag har mott barn som i tio ar dragit sig for att fraga "var det mitt fel
att min syster blev sjuk”. Vi beréattar att syskonen inte bar nagot
ansvar for att syskonet blivit sjukt och hjalper dem med strategier for
hur de ska hantera fragor fran omgivningen. Nar de aker fran
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Agrenska ska de ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sddana
situationer, sager Astrid Emker.

Kéanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
kanna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga saker tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp och
har praktiska évningar i att prata om kénslor. Ett exempel ar
"kansloloppan”, en vanlig vikt loppa, dar den som pekar pa en viss
ruta far beratta om en kansla. Den kan man leka hemma ocks3; det
kan vara vardefullt att fa hora sin foralder prata om kanslor som
"ledsen”, "arg” eller "glad”.

Huvudbudskapet ar att det &r viktigt att satta ord pa sina jobbiga
kanslor, och att inte avvisa dem.

— Som foralder kan det vara jobbigt att prata om svara kanslor med
sitt barn. Man vill vara vuxen och trygg, och inte belasta barnen.
Barnen kan kanna precis likadant: de vill inte belasta foréldrarna
genom att fa dem att grata eller bli bekymrade. Manga kanner ocksa
att det inte finns nadgon lamplig tidpunkt. Mitt rad ar att inte vanta pa
det perfekta tillfallet utan prata kort och ofta. Var arlig mot barnet, var
tillganglig och tillbringa tid tillsammans, sager Astrid Emker.

Ett enkelt tips &r att testa att prata om ett kansligt &mne som dyker
upp pa tv eller i en bok man laser. Det finns manga barnbécker som
handlar om kéanslor och utanforskap. Astrid Emker ger nagra tips:

Orjan, den hojdradda 6rnen (Lars Klinting)

Flyg, Engelbert (Lena Arro)

Pricken (Margret Rey)

Anna Pellas Operation-bocker, bland annat Operation slutstirrat och
Operation van i nod.

Ytterligare ett tips ar att prata i bilen, dar samtal tenderar att bli
ganska avslappnade och ostérda. Man maste inte se varandra i
Ogonen for att ha ett bra samtal.

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

— Nar barnen anfértror sig at er vill jag rada er att vaga stanna kvar i
kanslan, ta emot och visa att ni ar intresserade. Vi vuxna ar manga
ganger alldeles for I6sningsorienterade. Jag motte en tjej som hade
sagt till sin mamma att hon var orolig for sin syster, och mamman
hade sagt "det ska du inte oroa dig for, det ar inte ditt ansvar”. Da
madde hon i stallet daligt 6ver att hon var orolig, eftersom hon inte
fick vara det. Vi vill garna lyfta av barnen deras jobbiga kanslor, men
forsok att forsta dem i stéllet, sager Astrid Emker.
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Vad sager syskonen?

Manga syskon har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare.
Sadana saker kan ju ingen ge nagra svar pa, men ofta ar det battre
att fundera tillsammans med barnen &n att inte beréra amnet alls.
Man kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den
kan bli.

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

— Det ar ganska stora saker de beskriver som positiva. Nu under
veckan var det till exempel ett barn som sa "Jag behdver inte ggmma
mitt godis for min syster far anda inte ata det”. En liten men kanske
viktig aspekt som vi vuxna inte alltid tanker pa!

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen gora en beréttelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
PKU.

— Det &r deras egen bok, som de sjalva véljer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Men var tanke ar att boken ska kunna fungera
som ett underlag for bra samtal ihop med foraldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om.

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 n&r
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av foraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
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/syskonkompetens-filmer/
pratmandlar-och-syskonkarlek/
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Den allra forsta tiden med Hilde minns Jenny som omtumlande.

— Jag var ganska radd, dar i borjan, for hur livet skulle bli. Men all
vardpersonal vi motte beréattade for oss att vi skulle fa ett vanligt liv,
och det har vi fatt. Vi fick en dvd-skiva med en film om PKU som vi
sag hur manga ganger som helst. Barnen i filmen tultade runt som
helt vanliga barn och det var en vuxen med PKU som lagade mat at
sig sjalv. Det kandes faktiskt inte sa farligt nar vi sag den, sager
Jenny.

Soren haller med.

— Det kandes som att det fanns en utstakad vag, det fanns en ganska
enkel behandling och vi férstod snabbt att man vet valdigt mycket om
den har sjukdomen. Vi har vanner som har barn med svara hjartfel
och diabetes — vi vet att det kunde varit s mycket varre, sager han.

| dag far de snarare lugna sin omgivning.

— Folk tror ibland att det ar som nétallergi, att Hilde kommer dé om
hon far i sig protein. Sa ar det ju verkligen inte, sager Soren.

Munhdlsa och munmotorik

© Agrenska 2021, nr 632

— Vi rekommenderar att barn med PKU tidigt har
kontakt med tandvarden, garna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprak och atande behdtvs aven kontakt med
logoped. Det sé&ger 6vertandlékare Danijela Toft och
logoped Agneta Rubensson, som arbetar pa Mun-H-
Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amunddn samt
pa Odontologen, Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhalsa 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.
Mun-H-Center har ocksa en webbshop dar det gar att kopa
hjalpmedel.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
sallsynta 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
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funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor
en tandlakare och en logoped en 6versiktlig undersékning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som vardnadshavare
lamnat, sammanstélls i en databas.

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

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

e Okad risk att utveckla karies, p& grund av kost med okat
sockerinnehall.

¢ Metabol rubbning vid emaljbildning, som kan ge 6kad risk for
mineraliseringsstdrning i emaljen.

e Okad risk for fratskador och erosion pa tanderna, pa grund av
proteinersattningens laga pH-varde.

— Nar vi har undersokt barn med PKU har vi bland annat sett tecken
pa fratskador, sarskilt i mjolktanderna. Vi har aven sett tkad
forekomst av plack och belaggningar, som kan bero pa att kosten ar
starkelserik och lite "klibbigare”. Men vi har ocksa sett glada,
samarbetsvilliga barn med bra oralmotorik, sager dvertandlakare
Danijela Toft.

Att tanka pa for barn med PKU:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom. Beratta om
barnets kost. Tandvardspersonalen kan behdva ta kontakt
med barnets lakare eller dietist.

e Tatare tandvardsbesok ar ofta motiverat — i vissa aldrar
behover barnen kanske ga till tandvarden var tredje eller sjatte
manad.

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)

Karies

| Mun-H-Centers databas finns 31 personer med PKU. Av dem hade
13 karies vid undersokningstillfallet, vilket ar en hogre siffra &n den
dvriga populationen: bland tredringarna i Sverige har 5 procent
karies, och bland sexaringarna ar det 24 procent. Aven studier visar
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att karies och fratskador ar vanligare hos barn med PKU. En trolig
orsak ar att aminosyrorna, alltsa proteinersattningen, har ett pH som
ligger lagre &n tandemaljen.

— Emalj har pH 5, och proteinersattningarna ligger mellan 4 och 7,
séger Danijela Toft.

Sura uppstotningar, som en del kan fa av aminosyrorna, kan ocksa
bidra till att tinderna drabbas av fratskador och erosion.

— Som tandlakare forsoker jag vara forsiktig med pekpinnar. Det
viktigaste ar att sakerstalla att barnet far i sig naring och vaxer som
det ska. Men nar man kanner att situationen &r stabil kan det vara
lage att fundera pa hur man kan forbattra tandhalsan, sager Danijela
Toft.

Det kan till exempel handla om att lata tanderna vila tva timmar
mellan maltiderna, lata bli smaatande och nattatande, samt att dricka
vatten till maten.

Tatare forbyggande tandvard

Om barnet riskerar att fa samre tandhélsa, vilket barn med PKU
statistiskt sett gor, ar det bra att ordna sa att tandvardsbesoken ligger
tatare an normalt. Danijela Toft foreslar att barnet far traffa
tandskoterska eller tandhygienist var sjatte manad eller tatare vid
behov, och tandlékare en gang om aret.

Vid behov kan tandvarden forsegla nya tander med ett slags
plastholje for att skydda dem fran hal. Det gar ocksa att behandla
med fluorlack oftare an vanligt.

Vanlig forebyggande tandvard

Alla barn ska borsta tanderna tva ganger om dagen, med
fluortandkram. Det basta &r om foréldrarna kan hjalpa barnet att
borsta ganska langt upp i aldrarna.

— Valj ett av tillfallena da ni vuxna ar med och borstar riktigt noga.
Fokusera garna pa kvallsborstningen, sager Danijela Toft.

Nar de permanenta tanderna bérjar dyka upp ar det viktigt att byta
tandkram till en med mer fluor i. De ar generellt markta "6+”. Det finns
tandkramer utan smak och for olika syften. Barn som tappar manga
tander pa samma gang och bloder fran tandkottet kan exempelvis
behdva anvanda bakteriedddande tandkrdm under en period, men
bara pa rekommendation av tandlékare. Det &r bra att komplettera
tandborstningen med fluorskolj om barnet ar vad man kallar
kariesaktivt, det vill saga har hal i tanderna.

Vanliga tandborstar ar oftast fullt tillrackligt, men ibland kan det vara
lattare att fa rent med eltandborste. Specialtandborsten Collis Curve
ar extra bra for barn med kort tdlamod, eftersom den borstar pa tre
ytor samtidigt.
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— Ytterligare tva tips ar att anvanda ett bitstod, det ser ut ungefar som
en fingerborg, for att barnet ska kunna 6ppna munnen ordentligt en
langre stund. Och s& kan man da och da anvanda tabletter som heter
PlagSearch De fargar tanderna roda pa de ytor dar det finns plack
kvar. De kan ofta vara en égondppnare, sager Danijela Toft.

Munmotorik och atsvarigheter vid PKU

Manga barn med séllsynta diagnoser har problem med
munmotoriken. Nar det géller barn med PKU har personalen pa Mun-
H-Center inte uppmarksammat nagra storre svarigheter pa det
omradet, men barnen kan anda behdva traffa en logoped nagon gang
under livet.

En logoped kan utreda kommunikationsférmaga, sug-tugg- och
svaljféormaga och munmotorisk formaga hos barnet. Detta kan ibland
behovas for barn med PKU, men oftast inte. Daremot kan en del barn
behova traffa logoped for att utreda atsvarigheter som inte har med
munmotorik att gora. Den kan till exempel bero pa atovilja

— Nar det géller atovilja eller olust infér mat arbetar vi logopeder ofta
enligt Attrappan, som ar en modell dar barnet successivt vanjer sig
vid mat och atande, sager logoped Agneta Rubensson

Det hander ibland att barn med PKU tréttnar pa ett livsmedel som de
behover ata, eller tvartom: att de ater samma livsmedel om och om
igen, eftersom bade barnet och foréaldrarna vet att det fungerar bade
innehallsmassigt och konsistensmassigt. | sammanhang dar barnen
borjar styra 6ver matsituationen ar det viktigt att komma ihag hur
ansvarsfordelningen ser ut i en matsituation: varden har ansvar att ge
forslag pa lampliga livsmedel som passar eller som ar anpassade for
det aktuella barnet.

Den vuxne har ansvar for nar, var och vad som ska atas och barnet
har ansvar for hur mycket.

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

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skriften "Uppleva med munnen”. Den gar
att bestalla via Mun-H-Centers webbplats:

mun-h-center.se
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Samhillets stod

Louise Jeltin arbetar pa Agrenska, bland annat med
assistans och med planeringen av familjevistelser.
Hon informerar om vilket stod som finns att fa for
personer med funktionsnedsattning.

Som foralder till ett barn med en sallsynt diagnos kan man behdva ha
kontakt med manga delar av samhallet. Det kan vara myndigheter (il
exempel Forsakringskassan), kommunen, regionen (som star for
sjukvarden) och andra aktorer som idéburna organisationer
(exempelvis Agrenska) och privata foretag. Det kan vara svart som
foralder att ha koll pa alla olika delar.

Forsakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som du kan f& om du har ett barn som behdver
mer omvardnad och tillsyn an vad som &r vanligt fér andra barn i
samma alder. For barn med PKU kan det till exempel géalla hjalp vid
maltider, att uppratthalla rutiner och struktur, att aktivera och motivera
sitt barn eller lagga tid pa sarskild kosthallning.

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer (25, 50, 75 eller 100 procent)
och Forsakringskassan bedémer barnets totala behov av omvardnad
och tillsyn efter samtal med foréldrarna. Om familjen har flera barn
med funktionsnedsattning kan foraldrarna som mest fa ett helt
omvardnadsbidrag per barn. Skatt ska betalas pa
omvardnadsbidraget och beloppen justeras vid varje arsskifte.

Om det finns tva vardnadshavare kan bada s6ka omvardnadsbidrag.
Bidraget ger ocksa ratt till en utvidgning av foraldraledighetslagen:
den ger rétt till arbete pa 75 procent forlangs aven efter att barnet fyllt
8 ar. Om ens forhallanden andras ska man anméla det till
Forsakringskassan inom 14 dagar.

Nytt &r ocksa att merkostnadsersattning numer ar en separat
ersattning. Forut blev merkostnaden en skattefri del i vardbidraget.
Den forsta nivan i kostnader &ar 11 825 kronor per ar. Detta ar alltsa
vad barnets extra kostnader maste uppga till, som lagsta niva. Ofta
handlar det om slitage av klader, férbrukningsvaror, livsmedel och
resor. Bra information finns pa forsakringskassan.se.

Tillfallig foraldrapenning &ar ocksa nagot Forsakringskassan ansvarar

for. Barn med sjukdom som leder till funktionsnedsattning ger ratt att
vabba aven nar barnet ar aldre. Men det gar inte att fa tillfallig
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foraldrapenning for samma vard- och tillsynsbehov som foraldern far
omvardnadsbidrag for.

Halso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som innebéar starkt stallning for
patienter, bland annat ratt att valja 6ppenvard i ett annat landsting, till
exempel habilitering eller specialist i annat landsting. Det ar lattare att
fa en ny medicinsk bedémning.

— Lagen har ocksa 6kat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har
ratt att f& information om sin vard pa ett satt som de forstar.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt for att sakerstélla patientens behov av
samordning om patienten onskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser, information, férmedla kontakter inom
varden och vara kontaktperson inom andra delar av varden och for
andra samhallsaktorer.

Den fasta vardkontakten kan vara en lakare eller annan profession
inom varden, som sjukskéterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och landsting ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nar samordning efterfragas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behdver goéras tydlig. Planen uppréttas vid
moten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras néar
en person upplever att man behéver en samordning mellan olika
instanser.

Skollagen 1 kap 4

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

Enligt skollagen ska skolan ta hansyn till elevers olika behov

Elever ska ges stod och stimulans sé att de utvecklas sa langt som
mojligt. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader i elevernas
forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.

Infor alla forandringar &r det viktigt med forberedelser. Det géller till

exempel nar barnet boérjar forskola och vid 6vergangen fran forskola
till skola och vid alla stadiebyten.

© Agrenska 2021, nr 632 42



Fenylketonuri, PKU

Ta kontakt med forskola och skola infér bytet. Gor garna studiebesok
pa skolan om det finns osakerhet om vilken som passar barnet bast.
Ge skriftlig information om barnet, till exempel dokumentationen om
barnets diagnos nar det ar dags for skolstart.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missnojd ska i forsta hand vanda sig till skolans rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen. Eller till Skolverket: skolverket.se.

Skolverkets upplysningstjanst: telefonnummer 08 - 527 332 00.

SoL

Enligt Socialtjanstlagen ska méanniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa mojlighet att
delta i samhallets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stdd. Finns behov har man alltid ratt att soka en insats
och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa
sjukhuset kan hjalpa till med anstkan.

Exempel pa insatser inom SoL:

Korttidsvistelse / stodfamilj

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade till
att ge anhériga avlosning och mer tid for syskonen, men ocksa till att
tilgodose barnets behov av miljdombyte och rekreation. Tanken ar att
barnet ska fa majlighet till personlig utveckling. Korttidsvistelse kan bli
aktuellt redan i tidig alder.

Avlbsarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till avlastning
och till att utratta arenden utanfér hemmet. Avldsarservice kan
erbjudas bade som regelbunden insats eller som l6sning vid akuta
behov. Behovet bedéms individuellt.

Ledsagarservice
En ledsagare hjalper till med kontakter i samhallet och kan f6lja med
pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter.

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stéd, en medmanniska.
Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad mot
exempelvis ledsagare) och behover alltsd inte rapportera om vad hen
gjort till nAgon myndighet.
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Hit kan man vanda sig for att fa hjalp med stodinsatser
e Kommunens bistandshandlaggare inom socialtjansten.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa 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. Vissa foretag hjalper ocksa till att hitta ratt
fonder for en mindre summa.

Tips pa brawebbadresser

agrenska.se — Agrenska

ournormal.org — For att hitta andra familjer i liknande situation.
do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa natet

fk.se - Forsakringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

csdsamverkan.se — Centrum for sallsynta diagnoser i samverkan
1177.se — Sjukvardsupplysningen

mun-h-center.se — Mun-H-Center

hejaolika.se — Nyheter om ett samhalle for alla
kunskapsguiden.se — Kunskapsguiden

anhoriga.se/ - Nationellt kompetenscentrum for anhériga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas

Svenska PKU-féreningen bildades 1991 efter en
familjevistelse pa Agrenska. Féreningen anordnar
bland annat matlagningstraffar.

— Foreningens viktigaste uppdrag ar att uppratthalla en kontaktyta
mellan medlemmarna och olika aktorer i samhallet, som sjukvarden,
séger ordférande Marcus Strandepil.

Pa foreningens hemsida finns en webbshop dar det gar att képa
PKU-kokboken och en popularvetenskaplig bok om tillstandet, skriven
av lakaren Henrik Mosén. Foreningen ar ocksa aktiv pa Facebook.

— Det finns tva svenska Facebookgrupper om PKU. Féreningens
grupp syftar mest till att sprida forskning och kunskap, medan den
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andra, PKU rockar fett, ar valdigt aktiv som diskussionsforum, sager
Marcus Strandepil.

Annat foreningen gor &ar att ordna aktiviteter, sarskilt
matlagningstraffar. Foreningen ar ocksa ett stod for
lakemedelsféretag som utvecklar nya lakemedel och
proteinersattningar for personer med PKU.

— Vi soker ocksa samarbete med Tandvards- och lakemedelsverket
nar det galler att godk&nna nya lakemedel och arbetar néra den
europeiska PKU-féreningen, sager Marcus Strandepil.

Pa hemsidan PKU.se finns information om féreningens aktiviteter.
Det ar ocksa via hemsidan man loser sitt medlemskap, som just nu
kostar 250 kronor om aret.

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.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska erbjudas jamlik tillgang till vard- och
stodinsatser i tid och utifrdn behov och att paverka for och patala att
sallsynta diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.
Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte missgynnas
pa grund av att andra inte kanner till s mycket om deras situation.
Forbundet har genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit
konkret material som alla far ta del av, sdsom utbildningsfilmer,
sammanstallningar av rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa
hur man kan goéra en sa kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar dver 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 séllsynta 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 ar 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 &ven vara anvandbar for
personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utforlig, kvalitetssékrad information om fler &n 300
séllsynta halsotillstand. 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
mojlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

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

Socialstyrelsen kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/

Informationscentrum for sallsynta héalsotillstdnd vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 632

Fenylketonuri, (phenylketonuria, PKU) ar en
arftlig, medfodd amnesomsattningssjukdom. Den
innebar att kroppen inte formar bryta ner proteinet
fenylalanin fran maten. Utan behandling med en
proteinfattig kost riskerar barnet hjarnskador. |
Sverige screenas alla nyfodda for PKU sedan
1965. Varje ar fods cirka 10 barn med sjukdomen
i Sverige. Upptacks ett barn med PKU startar
behandlingen med fenylalaninfattig kost och
tillagg av viktiga aminosyror omedelbart.
Dietbehandlingen gor att barnet utvecklas
normalt.

| dokumentationen kan du lAsa om medicinska
och psykologiska aspekter av PKU samt om hur
kostbehandlingen gar till. Dokumentationen ger
ocksa en inblick i hur det ar att leva i en familj
med ett barn som har PKU.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
AG R E N S KA © Agrenska 2021 | agrenska.se
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