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Leukodystrofier

LEUKODYSTROFIER, FAMILJEVISTELSE

Agrenska #r ett nationellt kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser och en unik motesplats for barn, ungdomar och vuxna
med funktionsnedséttningar, deras familjer och professionella.
Agrenska #r beliget pa Lilla Amundén séder om Géteborg.

Agrenska #r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter som familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser.

Agrenska arrangerar varje r drygt tjugo vistelser for familjer fran
hela Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio
familjer vars barn har en sdllsynt diagnos, i det hér fallet
leukodystrofier. Under vistelsen fir forédldrar, barn med diagnosen
och syskon ny kunskap, mdjlighet att utbyta erfarenheter och
trdffa andra 1 liknande situation.

Fordldraprogrammet innehaller foreldsningar och diskussioner
kring aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt det stod samhaéllet kan erbjuda. Barnens program ér
anpassat fran barnens forutsittningar, mdjligheter och behov. I
programmet ingér forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet frin foreldsningarna pa Agrenska ir grund for
denna dokumentation som skrivits av redaktor Pia Vingros,
Agrenska. Innan informationen blir tillginglig for allménheten
har varje foreldsare sakgranskat texten. For att illustrera hur det
kan vara att leva med ett barn med en leukodystrofi berittar en
familj om sina erfarenheter. Familjedeltagarna har i verkligheten
andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats
agrenska.se.
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Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:
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Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm.
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Cecilia Stocks, koordinator
Emy Emker, socionom

Pia Vingros, redaktor
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Leukodystrofier

Genetik, symtom och behandling

Leukodystrofier ér ett samlingsnamn for flera fortskridande
hjarnsjukdomar som drabbar hjirnans vita substans, myelin.
— Det 4r medfodda genetiska sjukdomar som pa olika sitt
paverkar cellens imnesomsiittning, siger Karin Naess,
barnneurolog vid Astrid Lindgrens Barnsjukhus och
bitridande dverlikare vid Centrum for Medfodda Metabola
Sjukdomar vid Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm.

Bland leukodystrofierna finns Krabbes sjukdom, d@ven kallad
GLD (globoidcellsleukodystrofi), Alexanders sjukdom,
(Adrenoleukodystrofi, ALD) och H-ABC (Hypomyelinisering
med Atrofi av Basala ganglier och Cerebellum).

Den vanligaste i Sverige dr Krabbes sjukdom.

Leuko, betyder vit och dystrofi, nedbrytning. Namnet beskriver en
grupp sjukdomar som péverkar tillvéixten av hjdrnans vita
substans, myelin. Myelin isolerar nervtrddarna i centrala och
perifera nervsystemet och gor att nervimpulserna kommer fram
snabbare.

— Myelinet behdver omséttas hela tiden, men vid leukodystrofi
fungerar det inte pa normalt sétt. Istéllet bryts myelinet ner, sdger
Karin Naess.

Symtom

Nér sjukdomar drabbar hjdrnans vita substans leder det bland
annat till rorelsesvarigheter. De méarks forst genom mjukhet och
slapphet i kroppen, sedan tilltagande spasticitet. Aven andra
motoriska svérigheter upptrader som paverkad finmotorik,
forsdmrad formaga att tugga och svélja. Syn och horsel forsamras.
Balans, koordination, intellektuella funktioner drabbas vid vissa
leukodystrofier. Aven epilepsi finns vid vissa av sjukdomarna.

Diagnos

Diagnos kan stéllas ifall ldkare kdnner igen symtom och tecken pa
leukodystrofi. Vid Alexanders sjukdom ar till exempel ett stort
huvud ett tydligt tecken.
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Leukodystrofier

Om en specifik leukodystrofi misstdnks kan ett prov stirka
misstanken. Prov fran hjdrnvitska kan visa forh6jd halt av protein
tidigt vid Krabbes sjukdom.

Magnetkameraundersdkning, MR kan visa en bild som é&r typisk
for en specifik leukodystrofi.

Vid misstanke om en leukodystrofi undersoks ocksa reflexer. Vid
leukodystrofier kan de vara svaga eller livliga, men i bada fallen
signalera en fordndrad nervledningsférméga pa grund av paverkat
myelin. Nervundersdkning gors med elektronneurografi och
elektromyografi.

Syn undersoks med VEP (Visual evoked response) och horsel
med BAEP, som ér en hjarnstamsundersokning.

— Vid flera av leukodystrofierna finns specifika analyser 1
blodprover som kan visa pa diagnosen. For att bekrifta diagnosen
tas ocksé blodprov for genetisk analys. Den genetiska analysen dr
viktig for att bekréfta att fordldrarna bar pd anlaget, och ér en
forutséttning for prenatal diagnostik om foraldrarna planerar for
syskon, sdger Karin Naess.

Alva har Krabbes sjukdom

Alva har Krabbes sjukdom. Det ir en
amnesomséttningssjukdom med snabbt forlopp. Hon fick
diagnosen nir hon var 19 manader och likarna bedéomde att
hon skulle leva ett par ar, kanske tre.

Nu ér Alva sju ar och lever én.

Men forildrarna vet inte hur linge. Nasta lunginflammation
kan innebiéra slutet.

— Bista stodet i tillvaron ir gemenskapen med andra
fordldrar i samma situation. Bara de forstar hur det ir...

Alva skulle kommit till Agrenska med mamma Helena och pappa
Hannes, men fick stanna hemma, eftersom hon just véardats pa
sjukhus for en lunginflammation. Infektionsrisken var for stor.
Storebror Alvin 12 &r foljde som planerat med till Agrenska.

Bakgrund

Graviditet och forlossning med Alva gick bra, men det var lite
problem nér hon skulle ammas. Hon gick inte upp i vikt som
berdknat. Svarigheterna att fa i Alva tillrickligt med mat fortsatte
under de kommande ménaderna.
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Nér Alva var ett ar gick hon fortfarande inte. Familjen blev kallad
till habiliteringen och Alva fick triffa en fysioterapeut, som
gjorde ett traningsprogram for Alva.

— Vi hade ocksé ett mote med en dietist och Alva gavs extra
ersdttning for att hon skulle ga upp 1 vikt.

Synen forsamras

Alva borjade i forskolan ndr hon var omkring ett ar. Personalen
berittade att hon inte &t sdrskilt mycket, bara en halv smorgés
under hela dagen. Hon tycktes ocksa bli radd och ryckte till nér de
andra barnen ndrmade sig, eller néir personalen skulle byta bloja
pa henne. Personalen missténkte att orsaken var att Alvas syn var
dalig.

— Négra liknande reaktioner hade vi inte markt hemma, séger
Hannes.

Men négra dagar senare insag bdde Helena och Hannes att Alva
sdg samre.

— Hon brukade ta klossar frdn min hand, men nu greppade hon
under klossen istéllet nér jag rackte fram den, sdger Hannes.

— Hon hasade sig ocksa in i vdggen ndr hon krop. Hon var glad,
men att det var nagonting med synen, det forstod vi, sdger Helena.

Fordldrarna akte in till sjukhuset. ldkaren gjorde en forsta test av
Alvas syn genom att stricka fram en penna mot henne. Nir hon
forsokte ta den, men inte lyckades, remitterades fordldrarna direkt
till ett storre sjukhus for fler undersdkningar. Fordldrarna trodde
att 1dkarna missténkte en hjarntumor.

— Att Alva fatt en hjarntumor var 1 alla fall vad vi tdnkte var
orsaken till hennes synproblem, sdger Hannes och Helena.

Alva lades in pa sjukhus for fler undersokningar och prover.
Bland annat togs ett prov pa ryggmairgsvétska.

— Vi fick med oss en remiss hem for fler provtagningar. Pa
remissen stod det att det inte var hjarntumdr, som var orsaken till
Alvas bristande syn.

— Istéllet skulle hon ldmna urinprov eftersom de missténkte en
leukodystrofi, sdger Helena.

Fordldrarna borjade genast leta efter information om leukodystrofi
pa Socialstyrelsens webbplats.

—Vi hittade dé ett par sjukdomar som stimde in pa Alvas
symptom en av dem var Krabbes sjukdom. Da fattade vi att det
inte alls var bra, sdger Hannes.

Négra dagar senare ringde personal fran sjukhuset och gav dem
en tid for att ge besked om diagnos.

— Dé bad vi genast om att fa ha med en psykolog pd métet, séger
Helena.

— Man vet inte hur man reagerar, sdger Hannes.
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Genetisk sjukdom

Leukodystrofier

Leukodystrofier 4r medfodda genetiska sjukdomar, vilket innebér
att det blivit en fordndring, en mutation i en gen i vart DNA. Blir
det ett fel, far det olika konsekvenser beroende pa var i genen
felet uppstétt.

Alla proteiner 1 kroppen tillverkas via den genetiska koden som
finns 1 vart DNA. En gen &r som ett recept for ett &mne, for en
funktion i kroppen.

DNA bestar av tre miljarder "byggstenar” (egentligen baspar)
fordelade pa drygt 20 000 gener. De ér forpackade pa
kromosomer som finns i 23 par, en av genkopiorna kommer fran
mamma och en frin pappa.

DNA ér som en mall (ett recept) som gors om (transkriberas) till
RNA {0r att kunna lésas till tillverkningen av proteiner. Dérefter
kopplas ritt aminosyror ihop sa att det blir ett fullvardigt protein.
Mallen kallas ”den genetiska koden™.

Cellen
Cellen bestér av en cellkdrna och olika organeller som har olika

uppgifter for cellens funktion. Nagra av de viktiga organellerna
vid leukodystrofier dr lysosomen (cellens dtervinningstation) och
peroxisomen, déir bland annat minga langa fettsyror bryts ner.

Leukodystrofier orsakas av medfodda rubbningar i cellens
dmnesomsittning. Det leder till att olika delar av cellernas
funktioner paverkas.

Krabbes sjukdom leder till en bristande funktion av enzymet
GALC, som har en viktig funktion i de myeilinproducerande
cellerna.

Vid Adrenoleukodystrofi (ALD) fungerar inte nedbrytningen av
langa fettsyrekedjor (VLCFA, very long chain fatty acids) i
cellernas peroxisomer. Nér de langa fettsyrekedjorna blir kvar
skadas cellen.

Arftlighet
Arftligheten vid leukodystrofier ir olika beroende pa typen av

leukodystrofi. Arftligheten kan vara autosomalt recessiv. Det
innebér att bdda fordldrarna r friska barare av en fordndrad gen.
Det giller vid Krabbes sjukdom.

Arftligheten kan ocksé vara autosomalt dominant. Da ricker det
med ett sjukdomsanlag fran en av fordldrarna for att sjukdomen
ska uppsté. Det giller vid Alexanders sjukdom och H-ABC.
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Alexanders sjukdom och H-ABC uppstar ofta pa grund av en
nymutation. Da startar fordndringen hos personen sjilv och ér
alltsa inte nedérvd fran ndgon av fordldrarna.

(Las mer om genetik i1 avsnitten om respektive diagnos.)

Alva har Krabbes sjukdom

P& sjukhuset beréttade ldkarna for fordldrarna att Alva hade nagot
som hette Krabbes sjukdom. Hannes och Helena beskriver det
som att hela vérlden foll ihop nér de fick beskedet.

— Alvas behandlande lékare hade triffat ett barn med samma
diagnos en gang tidigare under sin AT— tjanstgoring, det var
dérfor han misstankte det nir han triffade Alva, sdger Hannes.

P& nigra veckor forsdmrades Alva, som nu var 21 ménader, i
snabb takt. Tidigare hade hon borjat sétta sig upp och forsokt hasa
sig fram, men nu fick hon allt svéarare att géra det. Hon kunde
snart inte stdlla sig upp 1 spjélsdngen. Alva fick allt svérare att
svélja och ddrmed f4 i sig mat.

Familjen hade bokat en skidresa och bestdmde sig for att trots allt
genomfora den. Som extra stdd fick de med sig Helenas mamma.
Under veckan lag Alva mest i hotellrummets dubbelsidng. Hon
orkade inte sitta.

— Det var bara nigra veckor efter att vi fatt diagnosen, séger
Hannes.

Nér de kom hem igen fick de besok av en kommunsjukskdterska
som gav Alva en sond genom nésan for néring. Nagra veckor
senare blev det bestdmt att hon skulle f& knapp pa magen (PEG,
perkutan endoskopisk gastrostomi) eftersom det var svart att fa i
henne mat d& hon hade svért att svélja och mycket problem med
uppstotningar.

— Krikningarna var ett orosmoment. Innan hon fick knappen
visste vi aldrig hur mycket hon fatt i sig av mat eller medicinerna,
sdger Hannes.

Efter att hon fatt knappen tyckte fordldrarna att Alva blev gladare
och nojdare.

Alvas ben hade borjat bli stela av kramper och emellanat
krampade dven Ovriga kroppen. Habiliteringen hade bestéllt
rullstol, eftersom planen var att hon skulle tillbaka till forskolan.
Men nér Alva fick rullstolen kunde hon inte sitta, utan den fick
skickas tillbaka. Det blev ingen mer forskola for Alva. Istéllet
stannade hon kvar hemma.

— V1 hittade pé egna I6sningar och satte hjul pa spjélsdngen, sa att
vi kunde rulla med oss henne inomhus, sdger Helena.
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Krabbes sjukdom

Leukodystrofier

Krabbes sjukdom beskrevs for forsta gangen 1916 av
professor Knud Krabbe i Kopenhamn. I Sverige drabbas tre
till fyra barn varje ar. Sjukdomen ir vanligare i Sverige én i
andra lander.

Krabbes sjukdom ingar i gruppen lysosomala sjukdomar.
Lysosomen fungerar som en atervinningsstation i cellen, dir
sammansatta biokemiska strukturer ateranvénds eller utsondras.
En forutsittning for processerna ér ett flertal enzymer.
Sjukdomen orsakas av en genfordndring, mutation, pd kromosom
14. Vanligast dr en deletion, att genmaterial saknas. Mutationen
leder till en brist pa enzymet galaktocerebrosidas. Bristen pa
enzymet gor att fettprodukter inte bryts ner pa normalt sétt utan
ansamlas 1 hjdrnan.

— Det leder till att de celler som ska bilda myelin 1 det centrala
och perifera nervsystemet inte fungerar som de ska, sdger Karin
Naess.

Vid misstanke om Krabbes sjukdom gors analys av enzymet
galaktocerebrosidas och sedan en genetisk analys av GALC—
genen for att faststélla diagnos.

Fyra former

Det finns fyra olika former av Krabbes sjukdom, beroende pa i
vilken &lder de forsta symtomen visar sig.

Spddbarnsformen, (infantil form), dr den vanligaste i Sverige.
Den drabbar 95 procent av alla som far Krabbes sjukdom.
Symtomen borjar oftast vid tre till sex manaders alder, fore tolv
manaders dlder.

Smabarnsformen (seninfantil form), dér symtomen borjar efter
nio till tolv ménaders alder.

Vid barn- och ungdomsformen (juvenil form) visar sig symtomen
i tre till tiodrsaldern. Denna form &r vanligare i
medelhavsomrédet.

Vuxenformen (adult form).

Forsta tecknen

De forsta symtomen pé Krabbes sjukdom vid spddbarnsformen ar
att utvecklingen gar langsamt for att stanna av. Barnet ger sémre
kontakt och dr ledset, irriterat, skrikigt och visar sig kansligt for
beroéring, plotsliga ljud eller ljusfordndringar.
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— Symtomen kan ocksa vara slapphet i kroppen eller att barnet
dter sdmre och véxer sdmre, sdger Karin Naess.

Senare symtom dr att utvecklingen gér tillbaka och att fardigheter
forloras. Det barnet nyss kunnat kan det snart inte langre.
Kroppen ér spédnd hela tiden och det blir svart att tugga och svilja.
Syn och horsel forsdmras.

— Feberperioder utan infektion kan ocksa forekomma, sdger Karin
Naess.

Vid smdbarns-, barn- och ungdoms- och vuxen form &r
symtombilden mer varierad och forloppet &r 1dngsammare. Det
kan starta med forsenad utveckling, gangsvarigheter med stelhet,
koordinations- och balanssvarigheter. Forsaimrad syn kan vara ett
tidigt symtom.

— Vuxenformen kan borja med gangsvarigheter, spasticitet. Den
behover inte paverka intellektuella funktioner, sdger Karin Naess.

Arfilighet

Krabbes sjukdom nedirvs autosomalt recessivt. Detta innebar att
bada fordldrarna ar barare av ett fordndrat arvsanlag. Vid varje
graviditet med samma fordldrar finns 25 procents risk att barnet
far den muterade genen i dubbel uppsittning, en fran varje
fordlder. Barnet far d& sjukdomen. I 50 procent av fallen far
barnen den muterade genen 1 enkel uppsittning och blir liksom
fordldrarna barare av en muterad gen. I 25 procent av fallen far
barnet inte sjukdomen och blir inte heller birare av den muterade
genen.

Alexanders sjukdom
Alexanders sjukdom beskrevs for forsta gdngen 1949 av William

Stuart Alexander fran Nya Zeeland. Sjukdomen &r mycket
ovanlig i Sverige. Hur manga som finns hér ar oként. I hela
varlden finns rapporter om 550 personer med Alexanders
sjukdom.

Vid Alexanders sjukdom finns en mutation i genen GFAP som
finns pa kromosom 7. Mutationen gor att proteinet GFAP
tillverkas 1 storre méngd &n normalt. Det leder till en kraftig
inlagring av proteiner i de celler i storhjdrnan som kallas
astrocyter. Astrocyter dr stjirnformade stodjeceller i centrala
nervsystemet.

— Inlagringen gor att det bildas sa kallade Rosenthalfibrer, sdger
Karin Naess.
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Symtom

Vid smdabarnsformen av Alexanders sjukdom visar sig de forsta
symtomen vid sex ménaders &lder upp till tviarsaldern.
Utvecklingen avstannar och det blir en succesiv forlust av
fardigheter. Muskelsvaghet och spasticitet dr andra symtom
liksom koordinations- och balansstérning.

— Ett tydligt symtom vid Alexanders sjukdom &r 6kat
huvudomfang och hydrocefalus, da hjarnvitskan inte kan
cirkulera, sdger Karin Naess.

Vid Alexanders sjukdom senare form visar sig de forsta
symtomen mellan tvé och tolv ars alder genom muskelsvaghet,
spasticitet och

rorelsesvarigheter.

— Det kan finnas en succesiv forsamring av intellektuella
funktioner. Hjdrnstamspaverkan kan ge svéljningssvérigheter,
heshet och andningsstorning, sdger Karin Naess.

Senare former av Alexanders sjukdom som debuterar 1 vuxen
alder finns ocksa.

H-ABC

H—ABC orsakas av en fordandring i genen TUBB4A som finns pa
kromosom 19. Mutationen leder till ett defekt protein kallat
Tubulin beta-4A. Proteinet dr en del av mikrotubuli, som ar
rorformade skelett inne 1 cellen. Mikrotubuli dr nddvéndiga for
celldelning, transport inom cellen och mycket mer.

— Vid H-ABC finns inga sjukdomsforidndringar som gér att méta i
blod, urin eller hjarnvétska. Diagnos stélls med hjélp av genetisk
analys av TUBB4A—genen, sdger Karin Naess.

Arftligheten vid H-ABC #r autosomalt dominant, vilket innebér
att det ricker med ett anlag fran en av fordldrarna for att
sjukdomen ska uppsta. Sannolikheten for sdvél soner som dottrar
att fa sjukdomen &r 50 procent. De barn som inte fitt den
muterade genen far inte sjukdomen och for den inte heller vidare.
I de flesta fall dr det dock en nymutation, forandringen &r inte
nedirvd fran nigon av foréldrarna.

— Forédndringen har uppstétt i den spermie eller dggcell som
forenats till barnet. Sannolikheten att samma forédldrapar far
ytterligare ett barn med sjukdomen bedoms till mindre dn en
procent, sdger Karin Naess.
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Stod av psykolog

Leukodystrofier

Svérare former av H-ABC debuterar under de forsta levnadsaren.
Symtom é&r forsenad utveckling, eller utveckling som stannar av.
Fardigheter forloras. Muskelsvaghet med tilltagande spasticitet ar
andra symtom.

Péverkan pa hjarnstammen kan orsaka svéarigheter pa tal och
formagan att svélja.

Fordldrarna ville veta hur lange Alva forvéntades att leva.
Lékaren gav motvilligt ett forsok till svar. Han trodde att deras
flicka skulle kunna leva ett eller tva ar till. Medan tiden gick blev
hon bara sdmre och sdmre.

— Vi hade ett stort behov av att prata om allt som hinde Alva. Och
om doden, sdger Helena.

— Och om vad som hénder efter att Alva gatt bort, sdger Hannes.

De gick gemensamt till en psykolog for att fa samtala. Men efter
ndgra méanader kinde fordldrarna att de var fardiga med
samtalen.

— Vi var bara tysta och satt av tiden. Men jag kénde att jag inte
hade tid att bra sitta av tiden...sd vi bad om en ny psykolog.

— Hos henne gick vi i tva ér tills hon gick i1 pension...

Nu géar Helena och Hannes till en kurator. Hon anvander en
sarskild typ av kort med fortryckta fragor, som delas upp i olika
dmnen med ett samtalsdmne per gang. Fragan kan vara: Hur 4r er
vardag? Hur dr relationen med familjen? Eller: Hur ser ni pa
Alvas funktionsnedséttning?

— Efter att ha pratat med henne, brukar det kinnas battre, sdger
Helena och Hannes.
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Leukodystrofier

Behandling vid leukodystrofi

Behandlingen vid alla former av leukodystrofier inriktas pa
god understéodjande omvardnad med barnets bésta i fokus.
Behandlingen syftar till att lindra symtom.

Spasticitet

Vid spasticitet kan fysioterapi form av stretching, anpassad taktil
massage eller varma bad lindra. Aven likemedel som Baclofen,
botoxinjektioiner eller bensodiapiner rekommenderas.

Smiirta

Smarta kan vara ett stort problem vid Krabbes sjukdom. Det ér
viktigt att ge lugn och trygghet och avledning i form av fysisk
aktivitet. Taktil stimulering, TENS och akupunktur kan anvindas.
Det dr nddvéndigt att uppmarksamma risken for trycksar.
Smirtlindrande ldkemedel som paracetamol och ibuprofen, eller
bensodiazepiner kan behovas, liksom morfin.

Niring och somn

For att barnet ska 4 i sig tillrackligt med néring behdvs
sondmatning. Matningen kan forenklas med hjélp av “knapp”
(PEG, perkutan endoskopisk gastrostomi) pd magen.
Andningen blir paverkad, med rosslighet och mycket slem, vilket
okar risken for infektioner.

Arbetsterapeuten kan bidra till ett samlat grepp kring
somnsvarigheter. Det kan vara rdd kring dygnsrytm och rutiner
eller hjalpmedel som tyngdticke for att skapa lugn. Likemedel
som melatonin, Theralen, Atarax eller bensodiapiner kan ocksa
hjélpa.

Alva far personlig assistent

I borjan var fordldrarna hemma bada tva, Helena for vard av barn
och Hannes som sjukskriven. De tridffade en kurator pd
habiliteringen som uppmanade dem att forsoka komma tillbaka
till arbetslivet igen.

— Vi hade fatt beskedet att med Krabbes sjukdom lever man tva
till tre &r, sdger Hannes.

— Jag tankte att det var helt fel att arbeta. Min dotter kommer inte
att leva sa lange, inte ska jag jobba den tiden? sidger Helena.
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Men efter en tid borjade Hannes arbetade pa halvtid och dven
Helena pa halvtid.

Familjen ansokte om personlig assistans via kommunen och fick
ansOkan beviljad. Men med de som kommunen skickade hem till
fungerade det inte alls. Istillet fick familjen en rekommendation
pa en person. Det klickade direkt nér den forsta assistenten kom
for att hélsa pd. Efter en tid kom ytterligare en assistent att borja
hos familjen. Dessa bada dr fortfarande kvar.

— Personliga assistenter ska vara i vart hem. Personkemin maste
fungera, inte bara for oss utan ocksa for var son Alvin, sdger
Hannes.

— De personliga assistenterna vi har dr fantastiska. De &r hos oss
pa dagen, medan vi skdter Alva pd nétterna och de flesta helger,
sdger Helena.

Alvas leenden

Alva ler. Leendena kommer nér hon sovit bra och mar gott. Nar
hon nyss lag pa sjukhus for lunginflammation log Alva inte alls.
Infektionen sldckte leendet.

Hennes bror Alvin vicker ofta hennes leende. Det ricker att han
ar i nirheten for att hon ska le.

Leendena ar Alvas sitt att uttrycka sig och de betyder oerhort
mycket for fordldrarna, eftersom de bekréftar att hon dr nojd,
sdger de.

Men Alva visar inte nar hon dr ledsen, vilket fordldrarna kan
tycka &r jobbigt, eftersom de inte vet om hon &r det eller har ont

Alva har en storebror

Alvas storebror Alvin dr omhéndertagande. Det visade han redan
innan Alva blev sjuk, genom omsorg om henne och andra. Han ér
beskyddande mot Alva och tycker om att hjélpa till, en kort stund
sa att han vet vad som hénder, innan han atergr till sitt liv.

— Aven om det 4r mitt i natten och vi gor oss iordning for att akut
aka in till sjukhuset om Alva ér délig, kommer han och vill veta
vad som hinder, sdger Helena.

Nu nér Alvin dr 12 ar har han f6r forsta gangen fragat sina
fordldrar om érftligheten for Krabbes sjukdom. Om hur gener
fungerar och ifall han kanske bér pa anlag.

Hannes forklarade situationen for Alvin, att han ar frisk och inte
kan fa Krabbes sjukdom, men kan béra pa anlag.
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— En av oss foraldrar har en muterad variant och den andre har
den “vanliga” genen som finns vid Krabbes sjukdom, sdger
Helena.

Gemenskap med andra

Motet och gemenskapen med andra fordldrar 1 samma situation,
pa till exempel Agrenska, betyder mycket for dem. Det ger kraft
och energi att triffa och diskutera med fordldrar i samma
situation.

— Vi kanske inte har ndgot gemensamt i 6vrigt, men detta delar
vi...Sen tror jag man blir pa ett sérskilt sétt nér man &r i denna
situation, man blir mer 6dmjuk...det &r l4tt att f4 kontakt med
varandra pé ett djupare plan direkt, siger Hannes och Helena
fortsétter:

— En forklaring &r att vi fordldrar dr i samma livssituation vi pratar
inte s& mycket om det ytliga, utan gér ritt in pa livets
vésentligheter.

— Det ér ingen prestige, inget behov av att hivda sig mellan oss
fordldrar. Det dr av dem vi far de bésta tipsen och stoden

om vi fir problem.

Palliativ vard

Omvardnad vid leukodystrofier innebir ett nira och intensivt
samarbete mellan foraldrar, andra anhoriga och personal
med olika kompetens.

I palliativ véard dr malet att barnets sista tid ska bli s& smértfritt
och tryggt som mojligt.

En vanlig dag for Alva

En vanlig dag borjar med att Alva vaknar. Mellan sex och sju far
hon sin medicin. Vid atta pa morgonen kommer den personliga
assistenten och fordldrarna aker till sina arbeten, eller blir kvar
hemma for att skdta de ménga nddvéandiga kontakterna med
omvérlden.

Alva behandlas med hostmaskinen och far sina mediciner.
Darefter gér assistenterna ut med Alva. Under promenaden ligger
Alva i en sulky som dr specialanpassad for henne. Hon dr ute i
alla véder.

Att hon kommer ut i friska luften varje dag dr en av de viktigaste
delarna 1 hennes vard, sdger fordldrarna.
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Niér klockan &r runt tolv ar det dags for lunch. Har hon en
pagaende lunginflammation gors hela andningsproceduren med
hostmasklin och andra hjélpmedel igen.

Efter lunchen sover Alva middag. Halv fyra &r det inhalation,
matning och medicin.

Mellan klockan fem och sex ligger Alva i sin sdng och lyssnar pa
musik.

— Nar vi lagar middag och ater &r hela familjen tillsammans i
koket. Alva sitter 1 sin specialanpassade stol och gér &nnu en gang
igenom sin andginsprocedur med hostmaskin och inhalation.

Péa fredag och 16rdagskvillar forsoker de vara tillsammans och
spela spel eller titta pd film. Alva dr med och ser ut att uppskatta
det.

Omkring atta dr det dags for medicinering och sedan far Alva pa
sin pyjamas, for att lagga sig vid nio. Ibland somnar hon, ibland
inte. Ibland krampar hon. Periodvis har Alva manga epileptiska
anfall per dag. De besvirar henne mycket. Aven hostan &r svar for
henne.

Vid ett pé natten dr det dags for medicinering igen. Hannes ger
Alva medicinen via hennes knapp.

En bra natt somnar hon efter nagon timma men ibland ar hon
vaken av och till hela natten.

En ljudkinslig kamera vid Alvas sdng underlittar 6vervakningen
pa nétterna.

— Vi hor sé fort hon hostar...

— Sa rullar det pé, om det ar 16rdag eller tisdag spelar ingen roll...

Alvas hjalpmedel och stod

Hostmaskinen dr det bésta redskapet de fatt. Alva blev mycket
bittre nédr de borjade med den. Fordldrarna tror att anvdndningen
av hostmaskin &r en av orsakerna till att hon hostar sa pass bra
och for det mesta klarar av en mindre forkylning utan att behdva
aka till sjukhus.

— Vi hade tur som tréffade en sjukgymnast, som tidigt gav henne
en hostmaskin. Den fysioterapeuten har fatt ett pris for sitt arbete,
med barn i Alvas situation, berittar Hannes.

Utover den positiva erfarenheten av hostmaskinen har fragan om
hjélpmedel varit péfrestande, tycker foréldrarna. En orsak ér att
det ofta tar tid frén bestillning till att ett hjdlpmedel levereras.
Men for Alva forandras behovet fort. Nér rullstolen kom, kunde
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hon inte anvdnda den ldngre. En annan ging dr6jde det ett halvar
innan hon fick ratt vagn.

— Vi har en dialog med habiliteringen (arbetsterapeut och
fysioterapeut) en gdng i ménaden. De kollar Alvas sittande,
liggande och risken for trycksar.

— For oss ar det hela tiden nya fordndringar 1 hennes kropp som vi
méste forhélla oss till. Det &r sa svart for oss som foréldrar att
veta om det finns nagot mer som kan underlétta for oss. Och som
Alva hade kunnat mé bra av. Men mycket hinger pa att vi ber om
ritt hjdlpmedel, men da géller det att just det vi vill ha ar
upphandlat av landstinget...

Deras erfarenhet dr att det mesta som &r upphandlat verkar vara
inriktat pa vuxna patienter och behdver man négot utanfor
befintligt sortiment tar det lang tid att fa leverans.

De har ett gott stod 1 Alvas ldkare, som ar barnneurolog. Han
kommer hem till familjen en géng i manaden, for att de ska slippa
ta sig till sjukhuset for undersdkning. Han kollar hennes
mediciner, hur Alva mar och lyssnar pa hennes lungor.

— Han ér vildigt lyhord, lyssnar, kénner av Alvas och véra behov,
sdger Annelie.

Likarens hembesok betyder mycket for fordldrarna. De ger dem
en mojlighet att frdga om sddant som dykt upp under manaden.

Arbete och vardagsliv

Béda forédldrarna arbetar halvtid.

— Jag ar vildigt lojal p4 min arbetsplats, men blir Alva sjuk da
slapper jag allt. Att aka in till arbetet &r en viktig del 1 allt detta,.
dér kan jag koppla bort sjuklivet och fokusera pé andra saker.
For Hannes och Helena blir det inga spontana aktiviteter, som att
slinka ivig pa bio en kvill, eftersom allt méste planeras.

— Vi vill inte lamna Alva till ndgon hon inte kédnner. Hon kan ju
inte sdga till om nagot inte &r bra.

— Dock brukar véra assistenter stidlla upp om vi vill hitta pa négot
pa helgen eller en kvill. Med lite framforhallning brukar det 16sa

sig.

Dokumentation nr 592 © Agrenska 2019 19



Leukodystrofier

Forskning kring leukodystrofier

Det pagar en hel del forskning kring leukodystrofier.

— Forskningen kring leukodystrofier idr komplex, men i media
blir den ofta forenklad, vilket vicker forhoppningar om att
nya losningar ligger i en nira framtid. Sa ir det inte riktigt.
An kriivs mingiriga studier for att skapa kunskap om de
grundliggande mekanismerna bakom leukodystrofier, siger
Karin Naess.

En av studierna som pagér foljer naturalférloppet vid Alexanders
sjukdom.

— Att forsta det naturliga forloppet dr nodvandigt for
grundldggande kunskap for fortsatta studier, sdger Karin Naess.
Man undersoker ocksa i musstudier om det gér att minska
overuttrycket av genen GFAP vid Alexanders sjukdom.

— Nér man ddmpat dverproduktion av GFAP har det lett till
minskad méngd av GFAP 1 hjdrna, ryggmirg och hjarnvitska vid
musmodeller, sdger Karin Naess.

For de former av Krabbes sjukdom som debuterar sent och har ett
langsamt forlopp har transplantation av stamceller visat sig vara
verkningsfull. Nér det géller den klassiska infantila formen kan en
sadan transplantation i viss mén bromsa forloppet om den gors
innan symtom borjat utvecklas. Idag finns nyfoddhetsscreening
for Krabbes sjukdom i nagra amerikanska stater.

— Om infantil Krabbes sjukdom hittas 1 en nyféddhetsscreening
kan sjukdomens forlopp dndras. Man maste in tidigt, eftersom det
inte fungerar att vinda sjukdomen, ddremot att fanga den dir den
ar och fordrdja forloppet. Men det ér en tuff och smértsam
behandling, sédger Karin Naess.

Det har inte gjorts ndgra transplantationer i Sverige pa spadbarn
med Krabbes sjukdom.
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Fragor till Karin Naess:

Finns det samband mellan MR och symtom?
— MR ger bara en bild, men visar inte grad av funktion eller ett
maétt pd hur svara symtomen ér.

Kan barnet forsta sin sjukdom?

— Nej, men barnet kanske kan uppfatta att mamma och pappa ér
ledsna. Den intellektuella funktionen paverkas och f6ljs ofta at
med rorelseforsdmringar.

Kan vir son som dr tvd och ett halvt dr lira sig ord?

— Det dr alltid svart att sdga hur forloppet kommer att se ut for ett
enskilt barn. Sannolikt kan han inte ldra sig ord. Sprakfunktionen
ar en avancerad form av uttryck.

Ar det svdrare att hitta behandling for leukodystrofier in for
ALS eller MS?

— Ja kanske. Det dr svart att bota en genetisk sjukdom. Vid
atminstone MS kan ldkemedel som péverkar kroppens
immunforsvar ha effekt.

Hur vet man vilken form av Krabbes sjukdom det dir vid
screeningen?

— Ibland kan man veta det utifran hur svar den genetiska
forandringen dr. Man forsoker ocksé hitta biokemiska markorer
for de olika formerna.
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Gradvis vicktes ett behov hos Hannes och Helena att forbereda
sig for livet efter Alva. Det var efter deras forsta besok pa
Agrenska, da forildrarna fick samtala om déden med en
psykolog. En familj berdttade att de hade valt kista och beskrev
att det var skont att slippa tinka pa det mer.

Nér de kom hem tog Helena och Hannes kontakt med en prést for
att prata om hur de ville ha det nér det var dags.

— Da levde vi med forestillningen att det snart kommer att ta slut,
sdger Helena.

Nu, fem ar senare minns de att présten tyckte situationen var
jobbig. Det var en s& annorlunda situation for honom.

Vanligtvis planeras begravning for en person som &r avliden, men
hér gillde det ett barn som fortfarande var i livet.

— For oss var det rétt sa skont att veta hur allt gar till, sdger
Helena.

— Samtidigt kénns det konstigt att prata om det idag. Det var ju
fem ar sedan, sdger Hannes.

Det var ju ingen som trodde hon skull leva sdhér lange.

— Nu tdnker jag inte lika ofta pé hur det ska bli efter.... Nar hon ar
dod, men i borjan gjorde jag det hela tiden...Om man ska vara
krass, kan jag vil tinka att det skulle vara skont att gé vidare och
kunna ge utlopp for den sorg som ligger inldst inom mig men som
jag inte kan slédppa ut sa linge som Alva lever. Det dr ocksa svért
att veta hur mycket utbyte Alva har av det hir livet, sdger Hannes.

— For Alvins skull ocksa.... Men samtidigt kanske det ar bra for
Alvin om han &r lite dldre, for 12—&rsaldern ar kanske ingen bra
period att moéta doden. Men det &r vl illa ndr som att forlora ett
syskon, sdger Helena.

De paminns om slutet varje gang de dr inne pa sjukhus, som nu
senast nar hon var inlagd pa grund av lunginflammation.

— Aven om vi skrivit pa ett papper for linge sedan att hon inte ska
laggas 1 respirator om hon blir riktigt dalig, sa fragar personalen
alltid andé vad som géller...men vi vet att varje gang hon ligger
inne pa sjukhus kan det vara sista gangen. Tar inte antibiotikan si
gar det fort. Nu har den bitit varje gdng, men hon blir kanske mer
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och mer van vid den, sd att den inte ldngre har effekt? sdger
Helena.

— En lékare sa att varje gang lunginflammation hon gar igenom
forsdmras lungorna lite grann. De ldker aldrig helt, blir aldrig
riktigt bra igen, sdger Hannes.

Det farliga ar slemmet i lungorna. Det dr dir bakterierna gror.
Dérfor ar fordldrarna noga med att anvénda hostmaskinen

— Vi har kort den pa dagarna och prioriterar att hon kommer
utomhus varje dag.

— Vi vinder henne pa nitterna, sa att slemmet inte ligger still for
lange pd samma stdlle och for att motverka liggsér.

Forandrats som manniskor

Aren med ett svart sjukt barn har slitit pA Hannes och Helena. De
har inga extra batterier att koppla pa.

— Det som &r viktigast for oss ar att Alva och Alvin har det bra.

— Jag upplever att omgivningen tycker att man har mycket mer
forstaelse for det som hédnder i1 deras liv som ér jobbigt. De kan
berétta, men sé kan de séga, ‘men det &r inget 1 jimforelse med
hur du har det’...men det gér inte att jaimfora pd det viset. Jag
lyssnar, men jag orkar inte engagera mig i andra méanniskor pé
samma sdtt som jag kanske gjorde innan allt detta hénde, sdger
Hannes.

Psykologen de gick hos sa att man bara kan ta till sig en viss
andel av det tunga och svéra, att man ska vara rddd om sig sjalv
och att man inte behdver kinna in allting. De orden tdnker Helena
och Hannes pé ibland.

En foreldsare pa Agrenska sa ocksd nagot bra, tycker de.

— Det dr som att kroppen forsoker begransa vad man klarar av for
att man inte ska ga under sjdlv. Man behover inte ha kravet pé sig
att engagera sig i alla andra.

— Det mest fascinerande vad man klarar av och att vi trots allt
tycker att vi har det bra for det mesta, sdger fordldrarna.
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En sammanfattning av dokumentation nr 592

Leukodystrofier ingar i en storre grupp sjukdomar som drabbar hjdrnans vita substans,
myelin. Alla former innebér en fortskridande nedbrytning av rérelseférmagan och fardigheter
som har med inldrning och beteende att gora.

Bland leukodystrofierna finns Krabbes sjukdom, d@ven kallad GLD
(globoidcellsleukodystrofi), Alexanders sjukdom, (Adrenoleukodystrofi, ALD) och H-ABC
(Hypomyelinisering med Atrofi av Basala ganglier och Cerebellum).

Den vanligaste i Sverige dr Krabbes sjukdom.

Leukodystrofier &r mycket ovanliga. Varje ar far cirka tre till fyra diagnosen GLD, Krabbes
sjukdom.

Behandlingen riktas in pa att lindra symtom och skapa en sa god livskvalitet som mojligt.
Barnen behover ofta extra naring och smértlindring. Det &r viktigt att hela familjen erbjuds
stod till exempel fran en kurator eller psykolog.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdillsynta diagnoser
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