Dokumentation nr 599

Limb-girdie muskeldystrofi,
LGMD
livsperspektivet

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER o
Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser A G REN S KA

© Agrenska 2019 www.agrenska.se



Limb-girdle muskeldystrofi

LIMB-GIRDLE MUSKELDYSTROFI, LGMD

Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for sallsynta dia-
gnoser och en unik motesplats for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedséattningar, deras familjer och professionella.
Agrenska &r belaget pa Lilla Amundon soder om Goteborg och ar
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 ar drygt tjugo vistelser for familjer och sex
vistelser for vuxna, med sallsynta diagnoser, fran hela Sverige. Till
varje familjevistelse kommer cirka tio familjer med barn och vid
vuxenvistelserna ungefar lika manga personer med samma sallsynta

diagnos, i det hér fallet ar limb-girdle muskeldystrofi.
Under vistelsen far deltagarna kunskap, majlighet att utbyta erfaren-

heter och tr&ffa andra i liknande situation.

Programmet innehaller forelasningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, pedagogiska- och psykosociala aspekter, samt det
stod samhallet kan erbjuda.

Faktainnehallet fran forelasningarna p& Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdrerna Marianne Lesslie och
Sara Wallmark Lesslie, Agrenska. Innan informationen blir tillganglig
for allménheten har varje foreldsare faktagranskat texten. For att illu-
strera hur det kan vara att leva med syndromet beréttar ett foraldrapar
om sina erfarenheter. | dokumentationen ingar ocksa en kortare inter-
vju med en av de vuxna deltagarna. | sammanfattningen av gruppdis-
kussionen om vardagsliv och samhallsinsatser beskrivs hur det kan se
ut mer generellt for deltagarna i gruppen. De personer som intervjuas
har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,
agrenska.se, dar de kan laddas ner som pdf.
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Genetik vid LGMD

Limb-girdle muskeldystrofi

Limb-girdle muskeldystrofi, LGMD, hor till en grupp arftliga
progressiva muskelsjukdomar dar muskelfibrerna langsamt
bryts ner och ersatts av bindvav och fett. Nedbrytningen leder
till muskelsvaghet och muskelfértvining.

Det sager Christopher Lindberg, 6verlakare pa Klinisk genetik
och Neuromuskulart Centrum vid Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset i Goteborg.

Namnet limb-girdle muskeldystrofi, skulder-b&cken-
muskeldystrofi, syftar pa utbredningen av muskelsvagheten.
LGMD férekommer hos fyra till sex personer per 100 000 fodda.
Idag raknar man med att cirka 500 personer i Sverige har LGMD.

Historik

Muskeldystrofier har funnits och beskrivits sedan antiken. Den
vanligaste muskeldystrofin, Duchennes muskeldystrofi, beskrevs
forsta gangen 1850 av den franske neurologen Guillaume
Duchenne. Limb-girdle muskeldystrofi fick sitt namn 1852 av den
engelske lakaren Edward Meyron. LGMD delades senare in i olika
former av en engelsk neurolog. 1987 kunde man visa att det var en
brist pa dggviteamnet (proteinet) dystrofin som orsakade Duchen-
nes muskeldystrofi. Darefter skedde en uppdelning i flera muskel-
dystrofier.

— P& 1990-talet och 2000-talet har man kommit fram till att drygt
fyrtiotalet gener styr de olika formerna av LGMD, séger Christop-
her Lindberg.

Muskelfibrer

Musklerna omvandlar syre, socker och fett till energi. Varje muskel
bestar av ett mycket stort antal enskilda muskelceller som bildar
muskelfibrer. En muskelfiber har flera olika cellkarnor. Muskelfi-
bern ar fem till tio centimeter Iang och tunn. Alla muskelfibrer ar
lika stora och har ett minimalt mellanrum mellan varandra.

— De har en bra funktion, men ar sarbara, sager Christopher Lind-
berg.

Vid en muskeldystrofi drabbas segment av fibrerna av celldéd, sa
kallad nekros. En viss nybildning av celler sker i nekrosen dar sar-
skilda satellitceller reparerar skadan. Doda celler “éts” upp av mak-
rofager, en sorts vita blodkroppar och nya muskelfibrer bildas med
cellkarnor som kommer med satellitcellerna.
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I en muskel med muskeldystrofi omvandlas muskulaturen av ska-
dorna och inflammationerna. Det bildas bindvav, fettvav och &rr-
vavnad. Nar muskeln exempelvis innehaller runt 50 procent friska
muskelceller och resten &r fett- och bindvav, far den dalig rorlighet
och blir forsvagad.

Vid manga muskeldystrofier ar det istallet fel i cellmembranet, det
vill saga att armeringen i cellmembranet &r dalig. Muskelcellen
skadas da latt nar den drar ihop sig och detta leder till nekros. Vid
LGMD ér det flera viktiga proteiner som, om det uppstar brist pa
dem eller fullstandig avsaknad av dem, kan orsaka bristningar i
cellmembranet.

Vissa muskelgrupper &r svaga tidigt andra blir det efterhand.

— Varfor det ar sa vet man inte med sakerhet, sager Christopher
Lindberg.

Backenmusklerna angrips forst. Efterhand tilltar svagheten i lar-
musklerna. Gangen blir med tiden vaggande. En del personer far
kraftigt uppsvullna vader, falsk hypertrofi eller pseudohypertrofi.
Skuldrorna skjuter ut, pa grund av att muskulaturen forsvagas och
nedre spetsen pa skulderbladet blir likt en vinge, sa kallad vingska-
pula. Vissa former av LGMD ger hjartpaverkan och/eller andnings-
svarigheter. Andra kan ge kontrakturer, som &r en muskelatstram-
ning som gor att det inte gar att rora leden fullt ut. Ar balmuskeln
paverkad &r risken for skolios stor.

Orsak

Forandringar/mutationer i arvsanlagen/generna leder ibland till ett
felaktigt &ggvitedamne och darmed en felaktig funktion eller upp-
byggnad pa en eller flera stallen i kroppen.

LGMD orsakas av en forandring i en av de gener som ar mall for
tillverkningen av de proteiner som ingar i muskelfibrernas cell-
membran. Brist pa protein eller felaktigt sammansatta protein ska-
dar med tiden muskelfibrerna, som med tiden ersatts av bindvav
och fett.

Dominant och recessiv arftlighet

Det &r tal om tva typer av arftlighet nar det galler LGMD. Mer &n
90 procent av alla far sjukdomen genom recessiv nedarvning.

— Bada foraldrarna maste béra pa det forandrade anlaget for att de-
ras barn ska fa muskeldystrofin. Ofta ar foraldrarna helt ovetande
om det och inte sjalva sjuka utan barare av genen. Risken for att
barnet ska bli sjukt vid recessiv nedarvning ar 25 procent vid varje
graviditet. Risken att barnet blir anlagsbarare som sina foréldrar ar
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50 procent och mojligheten att barnet varken blir sjukt eller blir
anlagsbérare ar 25 procent vid varje graviditet.

Arftligheten kan ocksé vara dominant. Det vill sdga att mamman
eller pappan béar pa sjukdomen och for den vidare.

— Det racker i sadana fall att barnet drver en férandrad kromosom
fran den ena foraldern for att sjalv bli sjukt och den risken ar 50
procent vid varje graviditet. Mindre &n 10 procent av mutationerna
vid LGMD &r dominant nedarvda, séger Christopher Lindberg.

En forandring eller en mutation i arvsanlagen kan ocksa uppsta
spontant och darefter bli &rftlig.

Diagnos

LGMD med recessiv nedérvning debuterar i barndomen och upp
till tidiga tonaren.

LGMD med dominant nedarvning debuterar fran puberteten till
sent vuxenliv.

— Ofta ar de dominant arvda sjukdomarna mindre allvarliga &n de
recessivt drvda sjukdomarna, sager Christopher Lindberg.

Om lékaren traffar pa en muskelsvag person géller det att ta reda pa
orsaken.

— Ibland kdnner man igen det kliniska monstret kanske vet patien-
ten att LGMD finns i slakten och da tas ett blodprov, séger
Christopher Lindberg.

Blodprovet visar ofta en férhdjd koncentration av muskelenzymet
CK, keratinkinas, framforallt vid de recessivt neddrvda formerna.
Vid en muskelbiopsi syns en 6kad inlagring av fett och bindvav.
Vissa personer kan ha stark muskelvark (ofta samtidigt pa bada
sidor av kroppen) och kramper. En del personer kan vid stark mus-
kelvark, sa kallad rhabdomyolys, fa en utséndring av muskelprotei-
net myoglobin i urinen och det skadar pa sikt njurarna.

— Det marks for da ar urinen fargad tegelrod i samband med mus-
kelvarken. Personen bor soka vard och kontrollera halten av
myoglobin i blodet och urinen. Behandlingen &ar enkel, myoglobinet
spolas bort genom tillforsel av mycket vatska, sager Christopher
Lindberg.

Idag finns bra genetiska verktyg:

— Forr analyserade man en gen i taget med stor mdda i ett datorpro-
gram. Idag granskas alla gener samtidigt och sedan bestams vilka
som &r intressanta i det individuella fallet. Eventuellt jamfors pati-
enten med personer med liknande muskeldystrofi. | majoriteten av
fallen kan vi stalla en diagnos, séger Christopher Lindberg.
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Ny klassifikation

LGMD indelas efter drftlighet. Atta av LGMD- generna &r domi-
nant &rvda (det vill s&ga genkopian finns i en uppséttning och
kommer fran antingen mamman eller pappan). Tidigare har de do-
minant nedadrvda generna vid LGMD, benamnts typ 1.

Fler an 22 LGMD- gener ar recessivt arftliga (det vill sdga perso-
nen blir sjuk om den far en LGMD-gen fran pappan och en fran
mamman) och dessa har tidigare haft namnet typ 2. De vanligaste
formerna av LGMD har hetat: 1B, 1C, 2A, 2B, 2D, 21 och 2L.

— Nu har man insett att alfabetet haller pa att ta slut eftersom det
finns manga gener och darfér har LGMD-generna dopts om. De
dominanta generna heter nu LGMD D och de recessiva generna
LGMD R, sager Christopher Lindberg.

Olika gener bendamns med siffror efter den plats de har i alfabetet.
Foljaktligen blir LGMD 1B = LGMD D2 och LGMD 2A=LGMD
R1.

Behandling

— Olika genetiska orsaker ger en specifik behandling for just den
undergruppen, sager Christopher Lindberg.

Andningsvard, hjartvard och behandling av skolios &r det som kan
bli aktuellt for den som har LGMD.

Manga med LGMD behdver stod fran habilitering eller rehabilite-
ring. Insatserna bor planeras av ett team dar flera olika yrkeskate-
gorier ingar som ger behandling inom det medicinska, pedagogiska,
psykologiska, sociala och tekniska omradet.

Fosterdiagnostik

Genetisk vagledning handlar bland annat om att avgéra vem eller
vilka i slakten som kan vara anlagsbérare av den sjukdomsbérande
genen. Dessa personer kan sedan fa information om risken att deras
barn far sjukdomen, samt information om vad som kan goras for att
fa ett barn som inte har sjukdomen. Fosterdiagnostik eller PGD,
preimplantatorisk genetisk diagnostik kan bli aktuellt.

Fosterdiagnostik innebar att ett blivande féraldrapar kan fa reda pa
om fostret bar pa den forandrade genen eller inte. Detta sker genom
ett moderkaksprov runt graviditetsvecka elva, eller ett
fostervattenprov runt vecka 15. Det forutsétter att den genetiska
forandringen ar kand, alltsa att man vet det exakta felet och vilken
gen som bér pa forandringen som forekommer inom familjen.

Preimplantatorisk genetisk diagnostik, PGD, kraver ocksa att den
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genetiska fordndringen ar kand. Metoden innebar att det gors en
IVF, en provrorsbefruktning. Sedan analyseras varje embryo, via
genetiska markorer och det utreds om ett embryo har fatt det
sjukdomsorsakande anlaget eller inte. Darefter aterinfors ett icke
anlagsbérande embryo till kvinnans livmoder. PGD utfors idag
endast vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg och vid
Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm.

Fordelen med metoden &r att embryot som aterinfors med 99
procents sékerhet inte bar pa den sjukdomsorsakande genen.

— Nackdelen ar att det &r en tidskravande metod. Kvinnan maste
vara under 40 ar eftersom fertiliteten darefter minskar. Paret kan fa
hjalp for att fa tvd gemensamma friska barn pa detta vis, sager
Christopher Lindberg.

Forskning

Det pagar en hel del forskning och lakemedelsstudier kring
neuromuskulara sjukdomar bland annat SMA, spinalmuskelatrofi.
Lakemedlen gar inte att anvanda pa andra diagnoser men strategin
gar att verfora.

— Den gar ut pa att man anvander ett forkylningsliknande virus,
som inte ger sjukdom och tillfér genen som ar behandlad. Fordelen
med LGMD ar att generna ar ovanligt sma och latt far plats inuti
viruset, sdger Christopher Lindberg.

Hittills har man gjort en pilotstudie med ungdomar som har LGMD
typ 2E (LGMD R5). Den preparerade genen inkapslad i virus tog
sig ut i muskulaturen och i det har fallet blev muskelfunktionen och
rorligheten béattre hos de som fick behandlingen. Studierna &r
preliminara och man ska gora kompletterande studier pa ett storre
patientmaterial. Innan lakemedlet finns pa apoteken, tror
Christopher Lindberg att det drojer cirka sju ar. Eventuellt kan det
ga lite snabbare.

— Eftersom alla typer av LGMD har olika gener, maste man gora
samma typ av studie for var och en. Hur det ska ga med det far vi
se i framtiden. Sjukvardsekonomin ar som den ar, det vill saga jat-
tedalig och dessa behandlingar kommer att kosta mycket. Men vi
ser borjan av en mycket spannande utveckling de nédrmaste fem till
tio aren, sager Christopher Lindberg.

Snart startar en studie for vuxna med LGMD 21 (LGMD R9). Den
hor till de vanligaste LGMD, tillsammans med LGMD2A (LGMD
R1). Studien handlar om anvandningen av kortison som kan férd-
réja sjukdomsutvecklingen i tva ar.

— Kortison botar inte, men férdrojer forsdmringen, sdger Christop-
her Lindberg.
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Det finns en hemsida pa Internet for den som &r intresserad av hur
langt forskningen kommit nar det galler den egna diagnosen: cli-
nicaltrials.gov

Gunnar har limb-girdle muskeldystrofi

Gunnar r elva &r och kom till Agrenskas familjevistelse tillsam-
mans med sin bror Johannes som &r 17 ar, mamma Ingrid och
pappa Lars.

Nar Gunnar var liten och gick pa forskolan skilde han sig inte sa
mycket fran sina jamnariga. Det var pedagogerna pa forskolan som
uppmarksammade foraldrarna pa att Gunnar inte sprang runt sa
mycket. Han satt hellre i vagnen.

— Det fanns vissa tecken redan da. Forskollararna tyckte att han var
otranad, kanske lite lat. Han ville inte réra pa sig sa mycket, sager
Lars.

Nar Gunnar blev lite aldre borjade han fa det jobbigt att ta sig fran
sittande till staende. N&r han gick drog han upp axlarna och trip-
pade pa ta. | slutet pa 2016 tog Ingrid kontakt med sjukvarden. Da
var Gunnar atta ar.

— De frdgade om han hade ont, men det hade han inte. Da fick vi
komma till en fysioterapeut, séger Ingrid.

Klinisk oversikt och behandling vid LGMD

Okunskapen ar stor bland allménheten nar det galler sallsynta
diagnoser som till exempel neuromuskuléra sjukdomar. Men
mycket gors ocksa for att 6ka kunskapen. Det menar Anne-
Berit Ekstrom, barnneurolog vid det neuromuskulara teamet
pa Regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barnsjukhus.
Hon &r ocksa registerhallare for det Nationella Neuromusku-
lara kvalitetsregistret.

| Goteborgsregionen har barn-och vuxensjukvarden ett nara samar-
bete, nér det galler neuromuskul&ra sjukdomar, beréttar Anne-Berit
Ekstrom. Barn diagnostiseras pa neurologenheten vid Drottning
Silvias barn-och ungdomssjukhus och vuxna vid Neuromuskulart
Centrum pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset.

— Bade barn- och vuxensjukvarden samarbetar med avdelningen for
patologi och klinisk genetik pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset,
séger Anne-Berit Ekstrém.

Uppfdljning av diagnosen sker pa neurologenheten pa Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus nér det galler till exempel hjérta
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och andning. Teambaserad uppféljning for barn dger rum pa Reg-
ionhabiliteringen och for vuxna pa Neuromuskulart Centrum.

Neuromuskuléara teamet

Neuromuskulara teamet pa Regionhabiliteringen bestar av barnneu-
rolog, fysioterapeuter, arbetsterapeuter, dietist, habiliteringsassi-
stent och koordinator.

— Koordinatorn ar en viktig person som haller ordning pa néar pati-
enten ska komma och fungerar som spindel i nétet nar det géller
olika behandlingar, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Uppfoljningar

Systematiska uppfoljningar gors for att kunna ge diagnostisk vag-
ledning, for att kunna félja sjukdomens forlopp och finna ratt tid-
punkt for behandlingsinsatser pa grund av tilltagande muskelsvag-
het.

— Det ar viktigt att alltid forsoka ligga steget fore. Nar barnet, fa-
miljen och den vuxne uppmérksammar férsdmringar kan det vara
forsent att behandla, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Behandlingen kan handla om att satta in lakemedel, fotortoser eller
handortoser nér ledrorligheten blir inskrénkt. Eller remittera patien-
ten till skoliosenheten for operation och ett béattre liv utan krokt
ryggrad.

— Systematiska undersokningar gors ocksa for att se om de olika
behandlingarna far effekt, sager Anne-Berit Ekstrom.

Vardprogram

Neuromuskuldra teamet foljer ett sarskilt uppfoljningsprogram for
barn med neuromuskul&ra sjukdomar. Syftet &r att samla erfaren-
heter av barn med ovanliga diagnoser, fungera som resurs till habi-
literingarna i regionen och att systematiskt underséka och méta for
att ligga steget fore och kunna férbygga kontrakturer och hjartpa-
verkan. Uppfoljningen sker en till tva ganger per ar med systema-
tiska undersokningar och bygger pa internationella och skandina-
viska riktlinjer for olika neuromuskuldra sjukdomar.

Lakarens insats i vardprogrammet foljer rekommendationerna i
dessa internationella riktlinjer for neuromuskuléra sjukdomar.

— Vi gar in och tittar pa varje sjukdom, ser vad som é&r typiskt och
beddmer risken for komplikationer, sager Anne-Berit Ekstrom.
Lakaren gar igenom en checklista med foraldrarna och inhamtar
medicinska resultat och vad som hittills gjorts. Patienten undersoks
somatiskt och neurologiskt och vid behov sétts nya mediciner in.
Remisser utfardas for uppfoljning av hjérta, andning, skolios och
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6gon med mera. Ofta sker dessa undersékningar pa Universitets-
sjukhus, men ibland &ven pa lanssjukhus nara hemorten. Lakaren
diskuterar med och informerar familjen om hur man gar vidare.

Natverk

Nationella och internationella natverk samlar I&kare och forskare
som arbetar med neuromuskuléra sjukdomar. I Sverige finns Nat-
ionellt natverk for neuromuskuléra sjukdomar. Brickless, som ar ett
skandinaviskt natverk som traffas vartannat ar och Treat NMD ett
europeiskt natverk. WMS- world muscle society samlar arligen
lakare och forskare fran hela varlden.

Andra sétt att sprida kunskap om sjukdomarna ar genom patientor-
ganisationer och Centrum for sallsynta diagnoser, som finns i alla
regioner i Sverige. Genom familjekurser, som den p& Agrenska och
genom utbildningar pa universitetsniva till olika professioner som
moter patienter med neuromuskuléra sjukdomar.

— Vi pa Regionhabiliteringen och Neuromuskulart Centrum utbil-
dar ocksa habiliteringspersonal fran hela landet.
Lakemedelsprovningar som inkluderar manga lander, bedrivs i Go-
teborg pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset.

— Vi far patienter fran stora delar av Sverige men ocksa fran Norge
och Danmark, som inkluderas i studierna, sager Anne-Berit Ek-
strom.

Kvalitetsregistret

Nationellt kvalitetsregister for Neuromuskuléra sjukdomar i Sve-
rige, NMiS, registrerades 2011 och kom till pa initiativ av patient-
organisationen for Duchennes muskeldystrofi, SMDF.

— Jag vill bara patala hur viktigt vart samarbete med patientorgani-
sationer ar. Det gav oss starten att satta igang, sager Anne-Berit
Ekstrom.

SKL, Sveriges kommuner och landsting ar 6vergripande organisat-
ion for alla kvalitetsregister inklusive NMiS. Syftet med registret ar
att fa en 6verblick dver patienter med en viss neuromuskular sjuk-
dom. Men &dven att 6ka kunskap om sjukdomen och behandlingsin-
satserna, samt identifiera personer med genetiskt bekraftad diagnos.
Dessa skulle kunna vara aktuella for nya behandlingsmetoder nat-
ionellt och internationellt genom lankning till internationella pati-
entregister

— Vi vill att lakare och 6vriga professioner, specialister pa
neuromuskuldra sjukdomar, registrerar alla patienter, fran sma barn
till hundraaringar, sager Anne-Berit Ekstrom.
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NMiS ingar som ett av tio delregister i Svenska neuroregistret och
NMIS har fyra moduler, Spinal muskelatrofi, Dystrofia myotonika,
Duchennes muskeldystrofi, Beckers muskeldystrofi och en flik med
ovriga neuromuskuléra sjukdomar, dar limb-girdle muskeldystrofi
ingar. Registret innehaller en checklista och ett kom ihag for vad
som skall foljas och nar lakaren skall remittera. | registret ingar att
fylla i uppgifter om langd, vikt, nutrition, hjarta och sa vidare.

I den europeiska sammanslutningen, Treat NMD utvecklas ett spe-
ciellt register; for limb-girdle muskeldystrofi.

— Detsamma kan komma att ske i det svenska registret, sager Anne-
Berit Ekstrom.

Fragor till Christopher Lindberg och Anne-Berit Ekstrom:

Vilka mediciner finns?

— Det beror pa om det ar en behandling som ska lindra symtom
eller en behandling som skall bota. | dagslaget har vi inte mycket
att erbjuda nér det galler botande behandling déaremot finns en del
symtomlindrande behandling. Kortison ar omdiskuterat, for vissa
har det effekt andra far biverkningar. Hjartmediciner, D-vitamin
och kalk for att starka skelettet ar bra. Vid andningsproblem ges
mediciner som mobiliserar slem och patienten kan bli remitterad en
hostmaskin.

Hur kan man tanka kring smarta vid kyla?

— Ett vanligt problem ar att personer som har en begrénsad rorlighet
har kalla hander och fotter. Det beror pa att man sitter stilla.
Kroppsvarmen uppstar vid aktivitet och den som ror sig lite har inte
tillagget av rorelserelaterad kroppsvarme. Det handlar om att stret-
cha musklerna, massera in liniment, ge massage och tillféra extra
varme utifran.

Paverkas diafragman av muskeldystrofi och i sa fall hur?

—Ja, diafragman kan paverkas. Om diafragman &r svag blir resulta-
tet en minskad andningsvolym. Diafragman &r en kupolformad
muskel som faster i revbensbagen och som drar ihop sig och suger
in luft i lungorna. Ar diafragman svag blir resultatet en minskad
andningsvolym. Det innebér att personen inte omsétter koldioxid
och syre pa ett normalt satt. Storst problem &r det i liggande lage
for da maste diafragman putta undan innehallet i buken, nar man
star upp far diafragman hjélp av gravitationen. Det finns risk for
nattlig underventilering, man andas for lite och samlar pa sig koldi-
oxid, sover oroligt, vaknar trétt och icke utsovd. Personen kan ha
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huvudvark pa morgonen eftersom hjarnan svullnar. Nar man reser
sig upp ventilerar man battre och huvudvérken forsvinner. Re-
kommendationen ar lungfunktions- och andningsregistrering for att
se om man &r i riskzonen for underventilering. Behandling &r att
nattetid ha en respirator som hjalper till med andningen och far bort
koldioxiden. Det &r viktigt att fa den typen av behandling eftersom
det okar livskvalitén.

Efter ett par besok hos fysioterapeuten blev Gunnar skickad till
barnsjukhuset. Dar gjordes nagra muskeltester och han fick lamna
blodprov.

— Vi var inne pa onsdagen och pa fredagen ringde lakaren upp. Hon
trodde att Gunnar har nagon slags muskelsjukdom och ville ta fler
blodprover, séger Ingrid.

Blodet skickades pa genetisk analys utomlands. Det drojde tva ma-
nader innan familjen fick svar.

— Dagen fore skolavslutningen 2017 fick vi veta att han har LGMD.
Det var hemskt, men samtidigt skont att fa svar, sager Lars.

Gunnar har LGMD 2D (R3) vilken hor till de ovanligare typerna. |
samband med att Gunnar fick sin diagnos ombads Ingrid och Lars
ocksa lamna blod for att fa reda pa de genetiska anlagen. | de flesta
fall ar bada foraldrarna barare men i det har fallet ar det bara Lars.
— Gunnar &r one of a kind, sager Lars.

Hur paverkas hjartat vid LGMD

Vilken typ av LGMD en person har, avgér om hen kommer att
fa paverkan pa hjartat.

— Det gar inte att pa individniva veta vilka som far problem
med hjartat, men med regelbundna kontroller kan vi paverka
det i tid, sager Lars Klintberg som &r kardiolog vid Medicin-
kliniken pa Sahlgrenska universitetssjukhuset i Mélndal.

Det finns manga olika typer av limb-girdle muskeldystrofi och
nagra orsakar hjartproblem. Det beror pa att skadan pa proteinet i
genen bara i vissa fall géller proteiner som finns i hjartat. For
LGMD 2C (R3), 2D (R4), 2E (R5), 2F (R6) och 21 (R9) géller att
det finns en paverkan pa proteiner som finns i hjartat. Daremot &r
typerna LGMD 2A (R1), 2B (R2) och 2L (R12) utan risk for hjart-
paverkan orsakad av sjukdomen.
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En skada pa muskelproteinet sarcoglykan ger storst risk for hjart-
svikt. Over 50 procent av patienter med typerna LGMD 2C-2F
(R3-R6) riskerar hjartsvikt och 30-50 procent av patienterna med
typ LGMD 21 (R9).

— De som drabbas far hjartsvikt, och det ar allvarligt. Darfor ar det
sa viktigt att jag som hjartlakare vet vilken typ av LGMD det ar. Da
kan jag planera behandlingen pa ett mycket battre satt, sager Lars
Klintberg.

Symtom pa hjartsvikt

Hoger kammare pumpar blodet till lungorna dér det blir syresatt.
Vanster kammare, som har den viktigaste funktionen i hjértat,
pumpar ut syresatt blod till kroppens organ. Hjartsvikt &r nar hjartat
inte pumpar tillrackligt bra sa att det kan forsérja kroppens véavna-
der med blod. Da blir hjartat stérre, pumpfunktionen nedsatt och
trycket i hjértat blir starkt forhojt.

Symtomen vid hjartsvikt ar andfaddhet, trotthet, svullna fétter,
hosta, aptitléshet, illamaende och nedstamdhet pa grund av dalig
blodgenomstromning i hjarnan. Eftersom hjértat inte pumpar undan
blodet som det ska, stockar sig blodet i lungorna och man blir and-
fadd och kan fa buksmartor.

— Manga av symtomen &r vanliga ocksa vid en muskelsjukdom nar
hjartat inte ar paverkat. Darfor fungerar symtomen inte sérskilt bra
for att stélla diagnos, sager Lars Klintberg.

Undersokning

Vid misstanke om hjartsvikt gors oftast en ultraljudsundersokning,
en ekokardiografi, av hjartat. Lakaren kan ocksa ta blodprov for att
se om det finns ett forhojt tryck. Ett EKG har man ocksa nytta av,
vid ett normalt EKG é&r det till 95 procent sakert att patienten inte
har hjartsvikt. Ibland gérs dven en magnetkameraundersokning.

— Med ett ultraljud kan jag bedoma pa fem minuter om personen
har hjartsvikt, da ar namligen vanster kammare forstorad och
pumpmuskeln ror sig inte med samma kraft. Darfor bor man ta en
ekokardiografi pa alla med LGMD, sager Lars Klintberg.

Uppfoljning och behandling

Eftersom symtom pa hjartsvikt kan vara svara att sarskilja fran sad-
ana pa nedsatt muskelfunktion ar det viktigt att det sker regel-
bundna uppféljningar. De som ligger i riskgrupperna bor screenas
med ekokardiografi varje till vart tredje ar, beroende pa riskbeddém-
ning, av en kardiolog. Behandling ges forst vid konstaterad hjart-
svikt.
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— Det finns ingen dokumentation pa att forebyggande behandling
skulle gora nagon nytta. Det maste alltid finnas en stark anledning
att anvanda lakemedel och alla med LGMD i riskgrupperna far inte
hjartpaverkan, sager Lars Klintberg.

Basmedicinering bestar av ACE-hdammare som verkar blodtrycks-
sénkande och BETA-blockerare som minskar stresshormonet adre-
nalin pa hjartat och sanker pulsen. I vissa fall kan medicineringen
ge biverkningar som rethosta och svullnad som beror pa vattenan-
samling. Da finns det mojlighet att byta ACE-hammare mot likvar-
dig medicinering och sétta in vattendrivande medicin.

— Det ar val beprévade lakemedel som fungerar bra. De bade mins-
kar symtomen och forlanger livet pa patienterna, sager Lars Klint-
berg.

Vid hjartsvikt kan ocksa vissa typer av pacemaker anvandas, till
exempel en sa kallad “’sviktpacemaker”, forkortat CRT (Cardiac
Resynchonization Therapy). Med den aterstélls en bristande syn-
kroni i hjartat, den stimulerar bade héger och vénster kammare.

| enstaka fall kan patienter med LGMD fa grav hjartsvikt men inga
andra symtom pa muskelsjukdomen. Da kan det bli aktuellt med en
hjarttransplantation.

Andra hjartdkommor

Vid alla former av hjartsvikt finns det en dkad risk for rytmrubb-
ningar. Formaksflimmer férekommer och gar att behandla. Kam-
mararytmier kan ga over i kammarflimmer och maste defibrilleras
med en hjértstartare.

— Det ar ett allvarligt tillstdnd och hos vissa patienter kan det bli
aktuellt att operera in en sarskild pacemaker, ICD Implantable Car-
dioverter Defibrillator. Den kénner av ett begynnande hjartstopp
och raddar liv, sager Lars Klintberg.

Sammanfattningsvis ar hjértsvikt vanligt hos vissa former av
LGMD, da sarskilt LGMD 2C till 2F (R3 till R6) och LGMD 2I
(R9). Det ar farligt och maste upptackas i tid.

— Det &r viktigt med regelbundna kontroller hos en hjéartspecialist
och det finns bra behandlingar, avslutar Lars Klintberg.
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— Skelettet och musklerna mar bést av belastning for att bli
starka. Vid en muskelsjukdom som LGMD kan det vara svart
med fysisk aktivitet men da anpassar sig kroppen efter vad vi
faktiskt behover, sager Ann-Charlott Séderpalm som &r orto-
ped pa Ortho Center i Géteborg.

Ortopeden arbetar i huvudsak med skelettet, lederna och muskler-
na. Ett rakt skelett och raka leder kraver att det rader balans mellan
olika muskelgrupper, en balans som uppratthalls med muskelaktivi-
tet dar alla rorelser sker med automatik.

— Ar man lika stark pa baksidan som pa framsidan av till exempel
ett ben sa vaxer det i harmoni. Men om en muskel pa ena sidan en
led drar mer &n muskeln pa andra sidan blir det obalans. Effekten
av det kan bli skolios, kontrakturer, ledfelstaliningar och hoftluxat-
ioner, sager Ann-Charlott S6derpalm.

Muskelcellerna finns redan nar barnet f6ds och véxer i takt med
kroppen. Detsamma géller for skelettet. Det finns benbildande cel-
ler, osteoblaster och bennedbrytande celler, osteoklaster, vilka hela
tider bryter ner och bygger upp skelettet. Hos barn sker bildandet
av ben lattare, darfor gar det snabbare att ldka frakturer ju yngre
personen ar.

— Skelettet omsatts och utvecklas standigt. Tio procent byts ut pa
ett ar, sager Ann-Charlott Séderpalm.

Fysisk aktivitet &r viktigt for skelettet om musklerna ar friska och
fungerar som de ska.

— Om vi hoppar pa benen vill skelettet forsvara sig genom att bygga
sig lite starkare, sdger Ann-Charlott Sdderpalm.

Ortopedi och LGMD

Hos personer med LGMD finns en genetisk forandring som gor att
proteiner som ingar i muskelfibrernas cellmembran inte bildas.
Muskelcellerna forstors och det skapas nya cellkarnor men ocksa
mycket fett och bindvév vilket innebdr att muskeln inte kan dra
ihop sig och jobba som den ska.

— Muskeln blir stum och stram, som ett jeanstyg som inte ar tojbart,
sdger Ann-Charlott Séderpalm.

LGMD paverkar framforallt muskulatur runt héfter och skuldror.
Svanken Okar nar muskulaturen runt héfterna inte orkar.
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— Vader och lar kan se grova ut men de behdver inte vara starka for
det. Det beror pa att det bildats bindvav och fett som tar plats istal-
let for muskelcellerna, sdger Ann-Charlott Soderpalm.

Tagang

Tagang vid LGMD beror bland annat pa att det ar lattare att halla
balansen pa ta da muskulaturen runt hofterna blir svagare. Det be-
hover inte vara ett problem. Det kallas for habituell tdgang. Vanlig
behandling &r att man far en ortos, samt rérlighets- och stretchtra-
ning. Om laget forsamras kan det bli aktuellt med operation. Da
forlangs i regel halsenan. Efterat fortsatter man behandlingen med
gips och ortoser.

— Nar muskulaturen blir svagare och det blir obalans kan smamusk-
ler inne i foten gora att fotvalvet drar upp sig. Det kallas cavusfot.
Da kan det bli aktuellt med operation bade av fot och hélsena for
att gora foten rak, sdger Ann-Charlott Sdderpalm.

Skolios

Skolios &r en svangning eller krokning i ryggens frontalplan. Den
normala ryggen ska ha en liten svangning fran sidan, en svank och
en liten ~’puckelrygg”. Funktionell skolios beror pa att ryggen
maste kompensera for en snedhet orsakad av till exempel att benen
har olika langd och hofterna hamnar pa olika hojd. Det kan ocksa
bero pa till exempel ett diskbrack, da patienten maste halla ryggen
sned for att det ska géra mindre ont. | regel rattas den funktionella
skoliosen ut ndr personen lagger sig ned. Vid strukturell skolios
behalls krokningen dven om personen stracker ut ryggen, den upp-
kommer ofta i férpuberteten och oftare hos flickor an hos pojkar.
— For funktionell skolios galler att kan vi fa bort det som gor ont sa
gar ocksa snedheten bort. Den strukturella skoliosen ar ofta idiopa-
tisk, det vill séga vi kénner inte till varfoér den uppkommer, sager
Ann-Charlott Soderpalm.

Vid LGMD beror eventuell skolios oftast pa obalans i musklerna.
Skolios kan behandlas med korsett om vinkeln pa krékningen inte
ar storre an 40 grader.

— Vid storre vinkel kan man goéra en steloperation av ryggen for att
réta upp den och stabilisera, sdger Ann-Charlott Séderpalm.

Osteoporos

Benskorhet uppkommer for att de benbildande cellerna hdmmas
eller for att de bennedbrytande cellerna blir mer aktiva. Hos LGMD
kan problem med osteoporos bero pa hur mycket personen rort pa
sig som barn.
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— Hos ett barn som ar mycket inaktivt far de benbildande cellerna
inte jobba sa hart och skelettet blir inte sarskilt starkt fran borjan,
séger Ann-Charlott SGderpalm.

Eventuell benskorhet beror mycket pa genetik men ocksa pa livs-
stil. Kvinnor far ofta skorare skelett i klimakteriet medan mén nor-
malt drabbas av osteoporos senare i livet dels for att deras bentathet
har varit hogre redan i ung vuxen alder jamfort med kvinnors, dels
for att man inte far samma typ av hormonforandring som kvinnor
far i samband med menopaus.

— Det gar att paverka den egna bentatheten i viss man. Utan musk-
ler som fungerar som de ska kan man inte jobba med dem men man
kan vara ute i solen, ata ratt och se till att maten innehaller D-
vitamin, kalk, mineraler och ratt mangd energi, sager Ann-Charlott
Sdderpalm.

Fragor till Ann-Charlott Soderpalm:

Min dotter har spetsfot och vill inte ha ortoser pa fotterna. Kan
man vinna nagot pa att operera senorna?

— Fundera 6ver vad malet &r med operationen. Om syftet ar att
kunna statrana eller fa pa sig skor till exempel kan det vara bra,
men i allménhet behdver man fortsatt anvénda ortoser aven efter
operation for att behalla ett forbattrat lage. Det finns mycket att ta
héansyn till.

Mina hofter hoppar ur led, vad kan jag gora at det?

— Du bor fa dina hofter undersokta av en ortoped, som ocksa bestal-
ler en rontgenundersokning. Darefter far man utvardera om det
finns mojlighet att operera dina hofter. Beroende pa hur gammal
man ar och beroende pa vilka symtom man har, kan olika atgarder
vara aktuella.

Jag har problem med kontrakturer i hander och fétter. Vad kan
goras at det?

— Det gar att forlanga muskler och senor i bade hander och fotter.
Likasa gar det att justera skelettet pa olika vis. Dock maste man
alltid bedéma och vérdera mojlig funktion efter en operation. En
stelopererad fot, som ar rak med fotsulan nerat, gar bra att sta pa.
En hand kan fungera battre med fingrarna nagot béjda och handle-
den likasa nagot bakathojd.
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Gunnar tar en bromsmedicin

Deflazacort ar ett kortisonpreparat som anvands for att sakta ner
forloppet av muskeldystrofin. Gunnar har tagit medicinen i ett par
manader och lakare foljer upp varje halvar.

— Gunnar har svullnat upp ganska mycket av kortisonet men han
har blivit starkare sedan han borjade med medicinen, séger Ingrid.
— | hostas orkade han som mest cykla 50 meter pa sin elcykel men
nu cyklar han en mil. Sa det ger ju resultat, sager Lars.

Eftersom Gunnar har LGMD 2D (R3) kan han fa paverkan pa hjar-
tat.

— Han tar hjartmedicin i forebyggande syfte och gar pa kontroller
tva ganger om aret, sager Lars.

Fysioterapi och arbetsterapi

— Barn med olika neuromuskuléra sjukdomar remitteras till
oss for uppfoljning. Det sager specialistarbetsterapeut Johanna
Weichbrodt, som forelaser tillsammans med specialistfysiote-
rapeut Anna-Karin Kroksmark, bagge fran Regionhabilite-
ringen vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Gote-
borg.

Vid progressiva sjukdomar géller det att hitta ratt tidpunkt att re-
kommendera olika former av behandlingar. Darfor ar systematiska
och noggranna uppféljningar viktiga eftersom man behover vara
’steget fore”.

— Som foralder kan man kanske tycka att vi ar lite petiga med de
sma detaljerna, men det ar for att vi ska kunna ge optimala forut-
sattningar for behandlingen, sager Johanna Weichbrodt.

Vid besoket pa Regionhabiliteringen gors en teambedémning dar
bland annat ledrérlighet, muskelstyrka och fin- och grovmotorisk
funktion undersoks. Behandlingen vid limb-girdle muskeldystrofi
(LGMD) handlar framforallt om stretching, traning och hjalpmedel.
Det &r en stor variation vad géaller muskelstyrka och motorisk
funktion beroende pa vilken typ av LGMD man har och dven inom
de olika typerna finns det variationer.

— Vissa far bekymmer tidigt i livet andra har en langsammare ut-
veckling av sjukdomen. Vanligt &r att nar ungdomarna kommer till
oss i tonaren har muskelsvagheten runt skulder- och backengoérdeln
tilltagit. Det ar oftast da de far sin diagnos. Sa smaningom marks
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ocksa svaghet i i armar, ben, knan, nacke och bal, sdger Anna-
Karin Kroksmark.

Den minskade muskelstyrkan paverkar aven uthalligheten. Ung-
domen orkar vara igang allt kortare tid, far svarighet att resa sig
fran golvet och fran sittande till staende.

— Man kan da behdva en elektrisk hoj- och sankbar stol for att
kunna resa sig upp, sager Anna-Karin Kroksmark.

Det blir dven anstrangande att ga i trappor, kanske maste personen
anvanda ledstangen for att stétta sig och dra sig upp. Gangen blir
efterhand vaggande och manga gar upp pa ta. Det kan bli svart att
lyfta armarna ovanfor huvudet. Skulderbladen kan sticka ut ef-
tersom musklerna inte stabiliserar vid skuldrorna.

Traning

Traningen bor vara mattlig eftersom det ar risk for dvertraning pa
grund av att muskelfibrernas cellmembran &r skora.

— Samtidigt ar det skadligt med for lite traning. Det &r en balans-
gang. Traningen kan ha varit for hard om personen far kraftig tra-
ningsvérk efter traningen, sager Anna-Karin Kroksmark.

| en dansk studie fran 2013, tranade ett antal personer med LGMD
och Beckers muskeldystrofi, lagintensiv traning, i sex manader.

— De tranade musklerna som bojer i armbéagarna och som stracker i
knéna, bagge muskelgrupperna visade efter traningsperiodens slut
en betydande 6kning av muskelstyrkan och uthalligheten, sager
Anna-Karin Kroksmark.

I en annan studie med en liknande patientgrupp, trénades hoginten-
siv traning i tre manader. Man tranade muskler vid armbage, kna,
hand och fot. Tva personer fick avbryta traningen eftersom CK-
vérdet blev for hogt. De som var kvar fick efter avslutad tranings-
period 6kad muskelstyrka i handen, men inte i 6vriga muskelgrup-
per.

| en tredje studie tranade sex personer konditionen med en ergome-
tercykel (som de fick ta hem) i tio veckor, tre ganger i veckan. De-
ras syreupptagningsformaga ckade med 27 procent. Muskelstyrkan
okade ocksa.

Sammanfattningsvis kan ségas att bade Iag- och hégintensiv traning
okade styrkan och uthalligheten och att styrketraning ledd av fysio-
terapeut, kan vara en del i behandlingen av patienter med LGMD.
Guidad konditionstraning ar ocksa saker och effektiv for att for-
béttra syreupptagning och muskelstyrka.

— Detta ar sma studier med ett lagt bevisvarde, men det visar anda
att styrka, uthallighet och kondition kan tranas trots muskelsvaghet,
séger Anna-Karin Kroksmark.
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FOr yngre barn @r det lek och vanliga aktiviteter som basséng- och
simtraning och att cykla vid langre forflyttningar som géller.

Strama muskler

En konsekvens av inlagringen av bindvév och fett i musklerna ar
att personen med LGMD far strama och korta muskler.

— Det ar en del i sjukdomsprocessen men kan forvarras av inaktivi-
tet och att man anvander sig av ett rérelsemonster som leder till
Okad stramhet i musklerna, sdger Anna-Karin Kroksmark.

Ett typexempel &r de kraftiga vaderna vid LGMD som oftast beror
pa att bindvav och fett lagrats in i muskulaturen och som gor att
vadmuskeln blir svar att stracka ut och barnet/ungdomen bérjar ga
mer och mer pa ta.

Rekommendationen ar daglig stretching i kombination med orto-
sanvandning nattetid for att fa en langvarig tojning av vadmuskeln.
— Gar inte det och muskeln fortfarande drar ihop sig och man inte
kan fa full rorlighet kan en ortopedisk operation dar man férlanger
korta muskler och senor bli en 16sning, sdger Anna-Karin Kroks-
mark.

Héander

De flesta med LGMD har cirka 50 procent nedsatt handstyrka jam-
fort med andra barn i samma alder.

— Det klarar man sig bra med i dagliga aktiviteter. Trots svaghet
kan man med god ledrérlighet klara manga aktiviteter. Det vi ser ar
att &ven handerna blir strama i sina muskler i tonaren. Ju svagare
man &r i resten av kroppen desto viktigare blir handfunktionen.
Hénderna behdvs for att kompensera vid till exempel uppresning
fran stol och vid eventuell rullstolskorning. Darfor ar det av storsta
vikt att behalla sin rorlighet i handerna, sager Johanna Weichbrodit.
Aven for handerna rekommenderas stretching och eventuellt
handortos pa natterna.

Rygg
Ryggen undersoks av fysioterapeuten, som med kryss markerar

ryggkotor och hofter. Fotografier tas i sittande och i staende posit-
ion.

— Det &r ett bra sétt att undersoka ryggen pa och man ser om barnet
eller ungdomen borjar fa nagon form av felstéllning. Vi tittar efter
om det &r en S- eller C-formad kurvatur eller om det finns en kraf-
tig svank, sager Anna-Karin Kroksmark.

Vanligt ar att ungdomarna har ett staben, det vill sdga att de tar mer
stod pa ett av benen vilket kan leda till felstallning i ryggen.
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— Kanske behovs ett stahjalpmedel for ett symmetriskt staende,
sdger Anna-Karin Kroksmark.

Sittstallning

For den som sitter i rullstol ar det extra viktigt att kontrollera ryg-
gens och huvudets position. Lutar huvudet hela tiden &t ena hallet,
beror det oftast pa ryggasymmetri.

— Stolen ska ge ett bra stod sa att personen sitter symmetriskt aven
nér bagge handerna och armarna anvéands, man ska inte behtva
stotta sig pa ena armstodet for att orka sitta. Om personen lutar i
sidled och behover ta stod pa armstodet behover stolen forses med
tunna stod for balen som ska sitta ndra kroppen. Aven en liten
asymmetri kan snabbt utvecklas till en skolios med en dalig sittpo-
sition séger Johanna Weichbrodt.

Benen ska vara sa raka som mdjligt, sa att det blir en bra stallning
for fotterna. Faller laren ut at sidorna ger det en dalig sitt- och fot-
position. Till stod for benen kan man ha tunna stod for laren som
gor att benen kommer i ratt position. Annars ar risken stor for kon-
trakturer i fotterna.

Med en sittanalys med tryckmatning kontrolleras hur trycket under
rumpan ar. Det ar ocksa viktigt att se 6ver eventuella nackstod samt
sittdynan for en bra sittposition.

Lungfunktion

Andningsmusklerna blir svagare nar personen med LGMD blir
aldre.

— Vi kontrollerar vid vara undersokningar hur mycket luft man kan
andas ut efter en maximal inandning. Det ger ett matt pa hur stark
man &r i andningsmuskulaturen. Man kan ha bekymmer med att fa
bort slem vid luftvagsinfektioner. Det kan bero pa for svaga buk-
muskler och darigenom ge en dalig hoststot, sager Anna-Karin
Kroksmark.

Det kan bli aktuellt med en PEP-mask, som &r en mask med and-
ningsmotstand som séatts dver nasan. Slemmet blir lattare att hosta
upp. For god ventilation av lungorna nattetid kan det ocksa behovas
hjalp med véndning av kroppen om man inte klarar detta sjalv.

— Detta sa att lungorna pa bada sidor av kroppen far méjlighet att fa
ordentligt med luft, séger Anna-Karin Kroksmark.

Hostmaskin &r ett effektivt satt att fa hjalp med hostning och fa upp
slemmet.
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Aktivitet

Tonarstiden nar manga som har LGMD far sin diagnos och behéver
mer hjélp ar den tid i livet nar andra blir mer sjélvstandiga.

— Att anvénda sig av de hjalpmedel som finns men dven att lara sig
att instruera andra (foraldrar, assistenter med flera) hur man vill fa
saker som personlig vard gjorda ar en vag till ett sjalvstandigt liv,
trots LGMD, séger Johanna Weichbrodt.

Det kan handla om som i de ovanstaende rekommendationerna att
gora de fysiska forutsattningarna sa bra som det gar. Sedan behover
man dven se over miljon.

— En del kan behtva bostadsanpassning och en annan person beho-
ver en assistent som hjalper till. Darfor ar det viktigt att lara sig att
instruera andra i vad man sjalv behdver for hjélp, att trots behov av
hjélp driva aktiviteterna pa ett sjalvstandigt satt, sager Johanna
Weichbrodt.

Sa lange det gar ska man gora de saker som man kan. Att ha kun-
skap om sin diagnos ar ett satt att fa mer kontroll.

For att bli sjalvstandig pa toaletten kan en tork- och spoltoalett re-
kommenderas och/eller en sensorstyrd blandare som kan inga i
bostadsanpassningen. Plastglas och/eller latta bestick med en extra
vass kniv sa att det inte behovs sa mycket muskelkraft for att dela
maten kan vara en hjalp i matsituation. Den som har fragor om tek-
niska hjalpmedel och datorer kan vanda sig till dataresurscenter
runt om i landet. | Vastra Gétalandsregionen finns DART, kommu-
nikations och dataresurscenter, dart-gbg.org.

Satt att forflytta sig

Olika rullstolar passar vid olika anvandningsomraden. Beroende pa
muskelkraft behdvs manuell rullstol eller rullstol med olika typer
av el-funktion.

Fragor till Anna-Karin Kroksmark och Johanna Weichbrodt:

Hur ska man fa barnen att anvanda handortos?

— Det &r ett motivationsarbete och det galler att forklara varfor.
Barnet/ungdomen ar oftast motiverad om man forstar att det ar for
att kunna fortsétta kora sin elrullstol eller spela tv-spel. Om man
inte kan somna med handortos kanske man kan sétta pa den nar
barnet/ungdomen har somnat. Stretching kanske gar att géra nar
man tittar pa film eller sitter i klassrummet och lyssnar pa lararen.
Stretching av handerna ska inte stjala tid fran nagot som ar roligt.
Stretching tar cirka tjugo sekunder per hand och kan darfor goras
vid manga olika tillfallen under dagen.
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Jag har sméartsamma muskelknutor, mest i hoftpartiet, men ocksa
i vader, nacke, skuldror. Jag gar pa behandlingar som hjalper en
dag. Vad kan jag gora?

— Det ar sannolikt muskulatur som standigt star under kontraktion
och inte kan slappna av. Da gor det ont. Vi brukar avrada fran djup
massage pa grund av skorhet i muskelfibrerna. Istallet kan man
prova massage mer som ytlig berdring och avslappningsévningar.
Men bra ar att stretcha ut musklerna sa att muskeln far sin langd.
Varma bad rekommenderas ocksa. Man kan be en fysioterapeut
eller arbetsterapeut komma ut och titta pa arbetsplatsen, anpassade
sittstallningar kan till exempel g6ra det lite mindre anstrangande
for muskulaturen. Stod for underarmarna ar bra och att stréva efter
att kunna slappna av i axlarna!

Jag har ont i mitt hogra ben. Det stralar fran hoften och knana
och larmuskeln krampar. Vad kan jag gora at det?

— Det ar forstas svart att veta varfor du har ont om du inte ar under-
sokt. Men det skulle kunna vara en paverkan fran hoften som du
behdver undersdka hos en ortoped. Det skulle ocksa kunna bero pa
att du sitter valdigt stilla och att du da kanske klammer en nerv.
Forsok att andra sittstallning ofta. Forsok att andra stéllning pa be-
nen om du har el-funktion pa dina fotplattor pa rullstolen eller be
att fa hjalp med det. Dynan i rullstolen kan ocksa behdva bytas ut.
Be din arbetsterapeut kontakta Neuromuskuléart Centrum for tips
och rad om hur man ska tanka.

Hur lange tranar man vid lagintensiv traning?

— | den studie som jag berattade om, tranade de pa 40 procent av
sin formaga, sen 6kade de upp till 60 procent, en halvtimma &t
gangen, i sex manader, tre ganger i veckan. De vann i muskelstyrka
i knastrackarmuskeln. Vi brukar saga att det ar battre att ligga pa en
lagre belastning med fler repetitioner an for kraftig belastning.

Jag har en dotter som ar femton ar och sjunger mycket i kor.
Finns det forskning som visar att det ar bra traning for lung-
orna?

— Det finns bara erfarenhet. Det ar klart att det spelar roll att ta de
stora djupa andetagen. Kérsang ar sakert utmarkt for din dotter!
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Gunnar har manga kompisar

Gunnar ar en social kille som gillar att vara med sina kompisar.
Han kor runt pa sin elrullstol, dar han kan ta sig fram.

— Nér Gunnar fick diagnosen bdrjade han anvénda en liten manuell
rullstol. Det var for att spara kraft, sa han slapp ta ut sig pa vagen
till skolan, séger Lars.

Vintertid ar det svart for honom att ta sig fram med rullstolen. Han
kan inte heller ta sig in hos sina kompisar.

— Tyvarr blir han mycket hemma med oss, sager Lars.

— Vi har varit valdigt 6ppna med sjukdomen fran borjan och alla i
Gunnars omgivning vet att han inte kan folja med hem till andra sa
de ar hemma hos oss istéllet. Det blir en trygghet for oss ocksa att
Gunnar tar med sig sina kompisar hem istallet, sdger Ingrid.

Mat, naring och atande

Dietistens arbete handlar bland annat om att hjalpa till att
lindra symtom genom rad och tips pa bra och naringsrik mat.
Med en god kosthallning ges forutsattningar for en optimal
tillvaxtkurva for sma barn och en stabil viktutveckling for
vuxna.

— Vi vill forhindra storre viktuppgang och viktnedgang. Bada
tillstanden kan resultera i att kroppen blir ett hinder for sig
sjalv, sager Josefine Lindqvist som &r dietist pa Regionhabilite-
ringen vid Drottning Silvias barn-och ungdomssjukhus i Gote-
borg.

Nar patienten kommer till dietisten pa Regionhabiliteringen gors en
kostanamnes, det vill saga dietisten fragar hur patienten ater med
fokus pa tillvaxtkurvorna, energiintaget, naringsintaget, om det ar
nagra problem med matsmaéltningen, eventuella magbesvar och hur
tugg- och svéljformagan éar.

— Da far jag en uppfattning om hur det ser ut, séager hon.

Utifran detta ges individanpassade rad och rekommendationer.
Dietisten kan bista vid éver- och underviktsproblem, vid mag-
tarmproblem, reflux (sura uppstotningar fran magen) och vid tugg-
och svéljsvarigheter. Ratt naring forhindrar benskorhet.

— Om det ar dags for en operation ar det viktigt med en bra narings-
status infor och efterat, sa att personen hamtar sig snabbt. Sadant
hjalper vi till med, sdger Josefine Lindqvist.
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Tradition och kultur

Mat handlar om livsnédvandig naring, men ocksa om arv och kul-
tur. Vi bar med oss olika satt att tillaga mat och olika mattraditioner
beroende pa var vi kommer ifran. Lander och familjer har olika
vanor. Mat handlar ocksa om fest och umgange.

— Manga av vara hogtider kretsar mer kring maten an det vi egent-
ligen firar, som vid jul och pask, sager Josefine Lindgvist.

Man kan ocksa hamna i en maktkamp med sitt barn, nar det géller
mat. Alla foraldrar vet hur det kan bli mellan forélder och barn om
barnet vagrar éta.

— Det finns manga asikter om vad, hur och nar man ska ata. Mat
handlar om gemenskap men forstas ocksa om att maten ska vara
god, sager Josefine Lindquvist.

Kosten

Det vi ater bestar av kolhydrater, fett, proteiner, vatten, vitaminer
och mineraler.

Kolhydrater &r ett samlingsnamn for starkelse, sockerarter och
fibrer och finns i s&d, gronsaker och frukt.

— Kolhydrater ger energi till cellerna, brénsle till hjarnan och har en
skyddande effekt mot en rad sjukdomar. Sarskilt fullkornsprodukter
mattar bra och hjalper till att halla kroppsvikten pa ratt niva, sager
Josefine Lindgvist.

Kolhydrater innehaller 4 kcal per gram.

Protein bestar av cirka 20 aminosyror, dar nio ar essentiella
(livsnodvandiga), som vi inte kan tillverka sjdlva, utan maste fa
genom maten. Protein finns i 4gg, kétt, fisk, mjolkprodukter, bénor
och notter och ger 4 kcal per gram precis som kolhydrater. Protein
ingar i alla kroppens celler och &r viktigt for alla kroppens
funktioner, fran hormonproduktion till immunférsvar. Protein finns
i musklerna.

Fett innehaller dubbelt sa mycket energi per gram, som kolhydrater
och protein, 9 kcal per gram.

Fett kan vara méttat (fet korv, kokosfett, smor), enkelométtat
(rapsolja, olivolja, nétter) och flerométtat (fet fisk, rapsolja,
linfroolja, valndtter). Vi behover alla sorters fett for att kroppen ska
fungera. Fett &r energi i koncentrerad form och lagras i fettvaven
som energireserv, varmeisolering och skydd. Det behdvs for att vi
ska kunna ta upp de fettlosliga vitaminerna A, D, E och K

— Vi far latt i oss lite for mycket av mattat fett. Det kan ge
aderforkalkning som leder till blodproppar. Fleromattat fett maste
vi tanka lite extra pa for att fa i oss. Det finns inte lika mycket i den
dagliga kosten som de andra tva fetterna. Fleromattat fett hjalper
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till att halla balansen, mellan mattat och fleromattat fett, sager
Josefine Lindqvist.

Lagom

Kroppsmassan bestar av vatten, benmassa, ligament, muskler, inre
organ, bindvav, hud och fett. Hur stor bentéthet och hur mycket fett
kroppen bestar av, ser olika ut fran person till person och det finns
olika satt att mata det. Bentéthet ser man med hjélp av en rontgen
som heter DEXA. Med DEXA gar det att rakna ut hur mycket
muskel- och fettmassa kroppen bestar av.

— Enklaste séttet att ha koll pa kroppens sammanséttning ar med en
vag och att mata langden, sager Josefine Lindqvist.

En person med LGMD har generellt en storre andel fettmassa an en
person som inte har LGMD.

— Nér jag pratar om att ha en lagom vikt i forhallande till langden,
handlar det om att kroppen ska fungera bra. Kroppen ska inte vara
ett hinder for sig sjélv, det vill séga inte vaga for mycket for att det
da ar jobbigare att rora sig. Mycket fett sarskilt runt buken okar
ocksa risken for valfardssjukdomar. Men det ar heller inte bra att
vaga for lite for da blir kroppen ett hinder genom att inte orka,
séger Josefine Lindgvist.

Nér det galler barn med LGMD och tillvaxtkurvan ska viktkurvan
ligga nagot under langdkurvan.

En person som ater lika mycket kalorier som den gér av med,
genom aktivitet, tillvéxt eller vilometabolism, har en stabil vikt.

— Om ett barn vager for mycket siktar vi generellt pa att det ska
vaxa i sin vikt, det vill sdga om vikten ar stabil och barnet vaxer pa
langden mots de bada tillvaxtkurvorna, sager Josefine Lindgvist.
Den som gar ner i vikt riskerar att minska i bade muskelmassa och
fettmassa.

— Ska man ga ner i vikt som fardigvéxt eller vuxen, ska det vara
kontrollerat och med ganska langsam viktnedgang. Regelbundet
stdd av dietist kan behdvas, sager hon.

Hur stort naringsintag man behover per dag beror pa kon, alder,
kroppsstorlek, muskelmassa (muskler forbrukar energi &ven i vila)
och hur aktiv respektive inaktiv personen &r. Darfor blir det bara
generella rekommendationer. At enligt Livsmedelsverkets
rekommendation “tallriksmodellen”, uppmanar Josefine Lindqvist.
Den dr numera anpassad efter olika livsstilar och om man &r aktiv
eller inaktiv.

Livsmedelsverket rekommenderar att man ska dta 500 gram frukt
och gronsaker pa en dag.
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— Det betyder att frukt eller gronsaker bor finnas med vid alla
maltider, sager Josefine Lindqvist.

Nagra tips for att ata mer frukt och gront:

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

» Skicka med frukt till skolan. I forskolan har barnen ofta
fruktstund.

At gronsakerna forst, sedan resten av maten eller ldgg upp
maten enligt tallriksmodellen — vill barnet ta om? Erbjud
mer gronsaker!

» Servera stavar av gurka, mordtter, broccoli- eller
blomkalsbuketter medan du lagar middag.

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

*  Yngre (och édldre?) barn tycker ofta det &r roligt med “’batar
av dpplen och paron eller bananslantar. Det ar ocksa lattare
att halla i handen.

» Servera fruktsallad eller fruktspett till efterratt i stéllet for
glass och andra sotsaker.

99

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

Vitamin D

Vad galler vitaminer ar vitamin D som vi huvudsakligen far genom
solljuset en viktig vitaminkalla. Vitamin D finns i fet fisk, berikade
mejeriprodukter, aggula, notkott, berikade margariner, kantareller
och i naringsdrycker. Livsmedelsverkets rekommendation dr att vi
ska fa i oss 10 mikrogram. Via maten innebar det 1 liter mjolk, 100
gram lax eller makrill per dag, 400 gram kantareller eller 15 &gg.

— Man behdéver dta mycket for att komma upp i 10 milligram,
darfor behovs ofta tillskott. En individuell bedomning utifran
blodprov gors for att kunna rekommendera lagom dos. For att
forhindra benskdrhet hos patienter som generellt belastar sitt skelett
mindre &n andra, ar det battre att ligga lite hdgre i D-
vitaminkoncentration i blodet.

D-vitamin tillsammans med kalcium motverkar benskorhet. D-
vitamin har ocksa betydelse for hjarnan, hjart- och lungfunktionen
och muskelfunktionen.
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Muskelsjukdom och vitamin D

Den som &r stillasittande och mycket inomhus har ett lagre upptag
av D-vitamin. Mediciner, arftlighet, platsen man ar pa, klader och
hudpigment paverkar ocksa upptaget. Morkhyade personer har
samre upptag av D—vitamin fran solljuset. Brist pa D-vitamin kan
ge risk for benskorhet, smarta, luftrorsinfektioner, hjart-,
karlsjukdom, cancer, thc, depression och nedsatta kognitiva
formagor.

Depaerna i kroppen ar lagre nér det &r som morkast pa vintern. Da
behdvs ofta tillskott.

— Pa Regionhabiliteringen foljer vi D-vitaminnivaerna, genom att ta
blodprov en gang per ar om personen har bra varden. Vid laga
varden satter vi in tillskott och foljer upp oftare sa att det ger effekt
och s att doserna inte blir for hoga, séger Josefine Lindquvist.

Man kan inte 6verdosera D-vitamin fran solen eller fran maten,
men fran tillskott.

— Det ar darfor vi ar noga med att kontrollera med blodprover sa att
vi ligger pa ratt niva. Man bor inte sjalv experimentera med olika
D-vitamintillskott. 10 eller 20 mikrogram gar bra om man alltsa
inte sett att vardena ar laga i blodet.

Kalcium

Brist pa kalcium ger tillvaxthamningar och benskorhet.
Overdosering kan leda till forkalkning av kroppens vavnader,
njursten och njurskador. Bésta kéllorna &r mjolkprodukter som
mjolk, ost, yoghurt, fil men &ven &gg och grona bladgronsaker.
Barn behdver 600 milligram, tonaringar 900 milligram och vuxna
800 milligram. 900 milligram kalcium motsvarar 7,5 deciliter
mejeriprodukter (mjolk, yoghurt, ost).

Magen

Det ar viktigt att halla igang magen och att ha regelbunden
avforing. FOr det mesta hjalper bra kost med mycket fibrer och
fullkorn, men ibland behdvs medicin.

— Vi brukar anvénda Bristolskalan som visar hur avféringen ska se
ut och diskutera utifran den. Det ar viktigt att magen fungerar for
mar magen inte bra, mar vi inte bra.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter

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

Barn som har LGMD har olika kombinationer av symtom som
forekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i sin tur till
olika funktionsnedsattningar. Det ar darfor viktigt att alltid se varje
individs behov. Med detta som utgangspunkt har veckans program
for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov forenar personer med samma
diagnos ar alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifran vid alla méten har p& Agrenska,
séger Gustaf Nylén som &r pedagog och chef for Agrenskas
barnteam.

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

— Barn med LGMD har inte bara olika symtom, de varierar ocksa
over tid. Ibland fran dag till dag eller timme till timme. Vi forsoker
att alltid analysera varfor en aktivitet fungerar bra nér den gor det,
for att kunna aterskapa de gynnsamma omstandigheterna, sager
Gustaf Nylén.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hélsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva halsa och
funktionsnedséttning. Modellen tar hansyn till kroppsliga,
personliga, omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel. De
ar alla lika viktiga for mojligheten att genomfoéra olika aktiviteter
och for hur delaktig en person kan kanna sig. Eftersom en
funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de omgivande
faktorerna mycket viktiga.
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Malsattningar under veckan

Att stérka barnens sjalvkansla och sociala samspel ar viktiga
malsattningar under veckan. Det gér man genom att genomgaende
ha en tydlig struktur i aktiviteter och miljo. Mojligheterna till
delaktighet 6kar om barnet vet vad som ska handa och vilka
forvantningar han eller hon har pa sig. En viktig aspekt under alla
familjevistelser pd Agrenska ar att ge barnen mojlighet att traffa
andra som dr i samma situation. | de métena kan de utbyta
erfarenheter och kdnna en unik gemenskap. Barnen samtalar om
LGMD och alla far méjlighet att stélla fragor och utbyta tankar och
kanslor. Programmet pa Agrenska &r ocksé utformat for att bidra
till att 6ka barnens kunskaper om den egna diagnosen och dess
konsekvenser.

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen

Infor varje familjevistelse upprattas sarskilda mal for veckans
aktiviteter.

Aktiviteterna ar anpassade efter varje barns behov samt efter att fa
orken att racka hela dagen. Gruppaktiviteter varvas med
sjalvstandiga aktiviteter, liksom lugna lekar varvas med mer
motoriskt kravande som till exempel skytte och trampbilar. Det kan
till exempel handla om talande bdcker och andra inspelningsbara
hjalpmedel, fotmassage eller foremal som é&r roliga att kanna pa.

— Ett annat jattebra tips ar en sa kallad reldbox som kan kopplas till
elektriska apparater. Det gor att barnet sjalv kan satta pa eller av
stereon, bakmaskinen eller en lampa genom att trycka pa en stor
knapp, sager Gustaf Nylén.

Det finns tillfalle for vila under dagen och barnen anvénder
hjalpmedel att aka pa till och fran aktiviteter.

For att minska konsekvenserna av koncentrations- och
inlarningssvarigheter &r personalen p& Agrenska lyhérd, ger barnen
tid och invantar bekréftelse. De anvander tydliga ord, ljud och
tecken och konkret material som forstarker och stimulerar alla
kroppens sinnen. Individuellt anpassade arbetsuppgifter,
bildscheman och tidshjalpmedel hjalper till att skapa tydlighet.
Tanken &r att alla aktiviteter ocksa ska kannas roliga for barnen sa
att deras motivationsniva halls uppe.

For att starka sociala samspel och kamratrelationer introduceras
lekar dar barnen far uppleva att de lyckas och dar de far positiv
forstarkning.

— Vi ar noga med att valja aktiviteter dar alla kan delta pa sina egna
villkor. En popular lek ar walkie-talkie-gdmme, dar ena laget
gommer sig och ger ledtradar om sitt gomstélle till laget som letar.
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| den leken skapas naturliga vilopauser. Ett bra tips &r att tdvla mot
klockan eller att gemensamt samla poang, istéallet for att tdavla mot
varandra. Det skapar lagkénsla och sammanhallning istallet for
vinnare och forlorare, sdger Gustaf Nylén.

Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stod. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som mojligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behover
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram uppréttas. | det
ska det tydligt framga vilka malen &ar och hur de ska uppnas.
Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och fort-
bildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stod eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte gora ett tgardsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv dnskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och erfaren-
heter, dé kickas den ”goda cirkeln” igdng. Den innebér att lust-
fyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ, vil-
ket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. Da
uppmuntras utvecklingen.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (spsm.se) eller kom-
munens resursteam kan hjélpa till med radgivning.

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

Gunnar aker permobil till och fran skolan. Nar klassen ska pa ut-
flykt eller har lektioner lite langre bort har han egen skolskjuts.
Gunnar har ingen assistent utan en resursperson som hjalper till i
klassen. Han har ett stabord och en hoj- och sankbar stol.

— Gunnar har en egen toalett. Det &r han lite mallig 6ver. Dér har
han en lift sa att han kan ga pa toaletten sjalv, sager Ingrid.

Gunnar gar i en stor klass och dven om vissa hjalpmedel &r pa plats
sa ar det en utmaning med rorligheten.

— Gunnar kan till exempel inte vara med pa gymnastiken. Men han
ar inte ledsen for det utan han styr och stéller éver de andra barnen
istéllet, séger Ingrid.

Hemma har Gunnar en arm- och bencykel. Han har ocksa ortoser
for att stracka ut halsenan som blivit forkortad. Det ar svart att fa in
rutinerna kring tréning i vardagen.
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— Han ska ju réra pa sig sa gott han kan och gora det han orkar. Vi
har fatt lite nya perspektiv kring vad som é&r viktigast, sager Lars.

Att som ung vuxen leva med LGMD

— Nar var son fick diagnosen som sexaring hade jag jobbat
inom sjukvarden i 20 ar och aldrig hort talas om limb-girdle
muskeldystrofi. Da hade jag valdigt svart att hitta information
om hur det &ar att leva med sjukdomen. Det var darfor jag
skrev min avhandling, sdger Anna Carin Aho som ar sjuksko-
terska och universitetsadjunkt och undervisar vid Malmé uni-
versitet.

Anna Carin Aho har tva barn som idag ar 15 och 17 ar och har
limb-girdle muskeldystrofi. De fick diagnosen nar de var sex och
tio ar gamla.

Avhandlingen Att leva med recessiv limb-girdle muskeldystrofi —
berérda unga vuxnas och foraldrars perspektiv studerat utifran ett
salutogent ramverk har som 6vergripande syfte att bidra med kun-
skap om diagnosen och hur den paverkar livet hos de medverkande
deltagarna som ar mellan 20 och 30 ar. De flesta har LGMD 21
(R9) eller 2A (R1). Férutom de 14 unga vuxna deltog éven 19 for-
aldrar. Studien utgar ifran ett salutogent perspektiv, vilket fokuserar
pa halsa istallet for sjukdom, och personens kansla av sammanhang
utifran tre omraden; begriplighet, hanterbarhet och meningsfullhet.

Studiens resultat

Ett stort problem for de unga vuxna ar bristen pa information och
vardens okunskap om deras sjukdom. Manga upplever att de sjalva
far bista varden med kunskap och att det finns en osékerhet om den
egna framtida hélsan.

— En del av de unga vuxna kénner att de vill vara lite fore, eftersom
langsam muskelforsvagning kraver standig anpassning, medan var-
den ar valdigt mycket har och nu. Flera uttrycker ocksa behov av
att bli sedda som en person och inte bara som sin sjukdom, séger
Anna Carin Aho.

Deltagarna hanterar sin diagnos genom att géra det basta av situat-
ionen. De upplever att de behdver kampa for att fa stod fran sam-
héllet och de flesta & 6verens om att det ar viktigt att ha ett stort
socialt stod. Att ha tillgang till personlig assistans betyder mycket
for att kunna delta i samhallet pa samma villkor som andra trots
nedsatt rorlighet.
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Deltagarna vittnar om att de kanner meningsfullhet nér de engage-
rar sig i olika aktiviteter, nar de sjalva kan satta upp och na mal och
nar de pa olika vis kan 6ka samhéllets forstaelse for personer med
funktionsnedséttning.

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

Faktorer som underlattar vardagslivet

Studiens resultat visar att det finns flera olika omraden dar omgiv-
ningen kan underlatta vardagen och kénslan av sammanhang. Det
kan till exempel handla om att bli sedd som person och inte som
patient av personal och att ha kontakt med en engagerad vard. De
unga vuxna trycker pa hur viktigt det ar att miljon som de vistas i ar
anpassad efter funktionsnedsattningen, som att till exempel enkelt
kunna ta sig fram med rullstol, och att vid behov ha tillgang till en
personlig assistent. Det egna sociala natverket ar véldigt viktigt
men som ung vuxen maste man ocksa fa vara sjalvstandig.

— Som foraldrar maste vi ge barnet frihet att sjalv hantera sin sjuk-
dom. Att delvis vaga slappa taget. Det &r latt att bli 6verbeskyd-
dande, sager Anna Carin Aho.

Personcentrerad vard

Studien visar att varden bor strava efter att synliggora hela perso-
nen och inte bara fysiska behov utan i lika hdg utstrackning sociala
och psykiska behov. For att det ska vara mojligt maste vardperso-
nalen ha kunskap om LGMD och hur sjukdomen behandlas. Halso-
och sjukvarden bor dven vara en lank till myndigheter och intresse-
organisationer i samhallet som ger olika former av stod till perso-
nen och anhoriga. Lika viktigt ar det att se patienten som expert pa
sin egen kropp.

— Personens egna erfarenheter av att leva med sjukdomen maste tas
tillvara av hélso- och sjukvardspersonal. Man har ratt att bli lyssnad
till och man har rétt att vara delaktig i sin egen vard. Genom att
sjalv fa beratta om sin situation kan perspektivet forskjutas ifran
vad en patient ar till vem en person &r, sadger Anna Carin Aho.
Anna Carin Aho aterkommer pa slutet till studiens kérna, vikten av
att kdnna meningsfullhet. Ett satt kan vara att som ung vuxen med
LGMD ha ett fritidsintresse.

— Mina barn spelar elhockey. Det &r en sport fér personer med en
fysisk funktionsnedsattning. Man sitter i en trastol och kér med en
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Nea ar 31 ar och har

Limb-girdle muskeldystrofi

joystick. Det ar en fantastiskt rolig och fartfylld sport och man traf-
far en massa nya vénner, avslutar Anna Carin Aho.

LGMD

Nea var sen att sitta, stélla sig upp och att ga. Senare an sina
tva aldre syskon.

— Né&r hon val borjade ga vid 15 manaders alder, gick hon pa
ta. Nar jag fragade pa BVC om det, sa de att det var normalt
och att hon bara ville bli lika lang som sina syskon. Vi lat oss
néja med det, berattar Neas mamma.

Neas mamma &r med som assistent pa vuxenvistelsen for LGMD.
Hon arbetar ofta for sin dotter eftersom Nea inte far tillrackligt med
personlig assistans genom forsakringskassan.

— Jag anses vara for frisk eftersom jag kan prata, dta sjalv och
tugga, sager Nea.

Nea sitter i permobil. Hon kan sta upp med ett stabilt stod, men inte
rora sig sjalv.

— Jag faller om nagot nuddar mig, nar jag star upp. Fram till febru-
ari i ar kunde jag forflytta mig lite grand. D& ramlade jag pa toalet-
ten. Det var som att hela min vanstra sida férsvann och jag foll
handldst mellan toalettstolen och vaggen, sager hon.

Neas mamma var med vid tillfallet och ringde till hemtjansten som
hjélpte till att fa upp Nea.

Diagnoser

Nar Nea var fem ar och mamman masserade hennes fotter upp-
tackte hon att Nea inte kunde flexa foten.

— Da tog jag kontakt med varden och tankte att det behovs val na-
gon form av stretching, men da opererade de hennes halsena ef-
tersom hon var en habituell tdgangare, som de sa. Du gillade inte
rollatorn som du fick nér foten skulle ldka, sager mamman vénd
mot Nea.

— Nej jag krop hellre, har alltid varit envis och rollatorn ville jag
absolut inte anvanda, séger hon.

Nea hade svart med skolarbetet och med fysiska rorelser. Diagno-
sen adhd med autistiska drag fick hon redan i forsta klass och
skrevs in pa habiliteringen. Eftersom hon gick konstigt, ramlade
och inte kunde springa som de andra blev hon mobbad under skola-
ren.

— Det var hemskt. Jag blev puttad pa och maltavla for alla bollar
som fanns, fotbollar, basketbollar och sa vidare. Det gjorde ont att
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fa dem i ansiktet. An idag ar jag livradd nar det flyger saker i luf-
ten.

— Vi i familjen forstod att det var nagot mer &n adhd eftersom hon
ramlade sa mycket, men forlitade oss pa habiliteringen, att de
skulle veta. Vi kunde varit mer pastridiga, séger Neas mamma.
Forst 2004, nar Nea var 15 ar, fick de en ny habilitering och en
fysioterapeut som stallde fragor.

— Hon fragade om vi tankt pa ndgon muskelsjukdom och det hade
vi inte. Sen fick jag testa muskelstyrkan i en apparat och den var
urdalig, sager Nea.

Vid den hér tiden gick Nea fortfarande men hade svart for det.

— Jag hade jamt plataskor med en liten klack dar bak, aret runt. De
var lite hoga i halarna och det hjalpte mig eftersom jag gick pa ta
igen. Skorna var iskalla pa vintern, men jag kunde inte réra mig i
nagra andra skor, séger hon.

Nea opererade halsenan tva ganger till. Efter en remiss till ett storre
sjukhus fick hon diagnosen LGMD och ett ar senare, fick hon reda
pa vilken typ av LGMD hon har LGMD 2A (LGMD R1).

Hjalp i vardagen

Nea bor i egen lagenhet, bara fyra minuters bilkérning fran sin
mamma och har personlig assistans dygnet runt.

— Aven pa natten eftersom jag méste vindas i sangen varannan
timma. Annars far jag stora réda marken pa kroppen, sager hon.
Nea har arbetsstol, stabord och en permobil. Hon behéver hjélp
med det mesta, men klarar att ga pa toaletten sjalv, da den har spol-
och tork-funktion. De personliga assistenterna och Neas mamma
anvénder personlyft for alla forflyttningar.

Nea vagar inte vara sjalv.

— Om det skulle handa nagot, kommer jag inte ut. Det ger mig en
sadan angest bara tanken pd att jag skulle ramla ur stolen eller att
det skulle borja brinna. Jag sitter fast i min lagenhet.

Fritidsintressen

Nea alskar att spela spel och att lasa bocker, sarskilt alla Margit
Sandemos bocker och speciellt de om Isfolket.

— Det ar 47 bocker och jag laser dem nu for tredje gangen.

Till gladje ar ocksa hennes tre katter, tva av rasen norsk skogkatt
och en huskatt. Katterna ar innekatter, men de har en liten kattgard
dar de kan ligga och k&nna uteluften.

— Min ena norska skogkatt &lskar att vara dar nar det ar 14 minus-
grader, séger Nea.

Nea staller ut alla katterna nér det &r utstéliningar i lanet.
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— Jag gor ordning katterna med hjalp av assistenterna och aker ivag
med dem. Men tyvérr kan jag inte stalla ut var jag vill eftersom jag
inte far fardtjanst utanfor lanet.

Aktivitet

Tre dagar i veckan &ar hon pa ett aktivitetscentrum, fem till sex
timmar varje gang.

—Jag trivs bra dar. Det finns folk som jag kan prata med, sager hon.
Nea har standigt ont i lederna och musklerna. Hon far Alvedon tre
ganger om dagen och vid behov starkare smartstillande lakemedel.
Hon har ett traningsprogram, som hon foljer och som assistenterna
hjalper henne med. Assistenterna hjalper henne att stretcha sina
leder.

Stafunktion

Hon saknar att kunna ga och “’springa”, som hon inte har gjort se-
dan fem till sexarsaldern. Hon blir ibland frustrerad och deprime-
rad, sarskilt ndr hon mérker att hon forlorar funktioner.

— Jag k&nner mig ensam. Ingen har det som jag och darfér har det
varit jatteskont att komma hit till Agrenska och traffa andra i min
situation, séger Nea.

Hon &r jatteavundsjuk pa en annan av deltagarna som visade sin
’stafunktion” pa permobilen.

— En sadan vill jag ocksa ha! Tank att kunna stracka pa sig utan att
behova vara radd att falla, sdger hon.

Hogst pa 6nskelistan star forstas ett botemedel mot LGMD. Nastan
lika hogt star ett hus pa fyra rum och kok, ett stort badrum, “det
storsta som gar” och en stor utegard for katterna. Och med person-
lyftar Overallt!

— Vi har pratat om att bygga ett hus pA mammas och min styvpap-
pas gard, sa att jag har stod i narheten. Men det ar drommar. Jag
har inte ndgon sadan ekonomi.

— Att finnas i ndrheten utan att vara i samma hus, det hade varit
fantastiskt. Min drom ar att Nea ska fa ett bra och sjalvstandigt liv,
sager Neas mamma.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen pd Agrenska for vuxna med LGMD, deltar 7 kvin-
nor, i aldrarna 20 till 64 ar, i ett erfarenhetsutbyte med specialpeda-
gog AnnCatrin Rojvik fran Agrenska.

Foljande &r ett urval av de synpunkter som deltagarna lamnar. Dis-
kussionerna handlar om upplevelse av skoltiden, yrkesliv, boende-
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och vardagsrutiner, somn och aterhamtning, slakt och vanner, fritid
och eget liv, kontakter i samhallet och inom sjukvarden.

Skolan

En kvinna har tills alldeles nyligen studerat pa folkhogskola. Hon
fick byta folkhdgskola eftersom hon inte fick den anpassning hon
behdvde.

— Det fanns ingen handikapptoalett och det var trosklar dverallt. Jag
beréttade vilka anpassningar jag behdvde innan jag borjade, men
det hjalpte inte.

Skolorna maste tanka till innan de tar in personer som sitter i rull-
stol, tycker hon. I den nuvarande folkhdgskolan finns bara en toa-
lett som alla maste anvanda. Den ar ofta upptagen.

— Det hander att jag kissar p& mig medan jag véntar eftersom jag
har problem med urinblasan och svart att halla mig.

Nar en av kvinnorna gick i sjuan och attan pa hogstadiet var trap-
porna i skolan ett stort problem.

— Jag kunde ga med svarighet pa den tiden. Nér jag skulle upp pa
skolbussen fick jag krypa pa bussen eftersom trappstegen in var sa
hdga.

En av dem fick diagnos nar hon var elva ar. | mellanstadiet hade
hon samma problem som de flesta med att det var gamla lokaler
och mycket trappor. | hdgstadiet bytte hon till en friskola, som trots
gamla lokaler anpassade dem efter hennes behov. Skolan byggde
bland annat en bra handikapptoalett, sa att de skulle kunna ta in fler
personer med sarskilda behov. N&r hon beréttade i skolan att hon
hade svart att ta sig upp i skolskjutsen kom rektorn och hamtade
henne pa morgnarna.

— Det var ju véldigt hoga steg i skolskjutsen. Rektor bodde i nér-
heten och hamtade mig varje dag. Kunde inte han hamta mig kom
en larare. Det var valdigt bra.

En kvinna kommer ihag att hon inte kunde 6ppna den tunga dérren
till klassrummet sjélv, utan var tvungen att vanta in nagon annan.
Flera har haft problem med mobbing i skolan. Frdmst innan de blev
sittande i rullstol. Det var de vingliga stegen som storde.

— | mellanstadiet var det hemskt, jag blev mobbad, innan nagon
visste vad jag hade for sjukdom.

Samtliga tycker att det fattas mycket i skolan fér den som har
funktionsnedséattningar. Det behdvs mer utbildning om séllsynta
sjukdomar.

— Habiliteringen med lakare, logoped, arbetsterapeut och fysiotera-
peut, kan traffa larare och rektor och beratta for dem vad vi beho-
ver och hur det &r att ha till exempel LGMD, sdger de.
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Lararen borde ocksa samla alla efter sommarlovet och informera
om nya elever i klassen och sjukdomar.

— Jag menar en véldigt enkel presentation som l&raren eller kura-
torn gor, om vad det kan innebéra att ha en sjukdom. Det borde
vara obligatoriskt. Nar jag gick pa gymnasiet hade de en sadan ge-
nomgang, nar jag inte var med. Det blev valdigt bra efter det.

Idrott

Skolidrotten har varit en trakig historia for de flesta. Ingen kunde
prestera sérskilt mycket eftersom musklerna i kroppen inte 16d
dem.

—Jag blev alltid sist, kom inte dver bocken och ingen ville ha mig i
sitt lag!

De flesta hade inte fatt sin diagnos i skolan och “hade inget att
skylla pa”, som en tjej sager. Nagon fick 1G i betyg, men fick and-
rat det till VG nér hon fick méjlighet att gora ett skriftligt arbete
om hélsa och kost i gymnastiken istéllet.

Hon gjorde ocksa ett dansprogram hemma.

— Jag gjorde det en halvtimma varje dag och fick bra betyg.

En tjej hade en idrottslérare som bland annat larde henne olika trix
att komma upp fran golvet.

Utflykter kunde vara en mardrém.

— Jag brukade be att de skulle anpassa utflykten efter mig, men det
gjordes sallan. De kunde valt ett stalle som inte var s& kuperat till
exempel. Jag kan inte vara med pa bollspel, kubb, skidor, bad eller
sadant. I lagstadiet kunde jag vara med pa utflykter till Liseberg
aven om jag inte kunde aka alla attraktioner.

Yrkesval

En kvinna borjade arbeta i sin morbrors foretag direkt efter studen-
ten. Hon stod i kassan med paketutlamning.

— Var paketet for tungt for mig, kunde jag be kunden att sjélv ta ner
det fran hyllan. For det mesta fungerade det.

| fem ar arbetade hon dar. Nu har hon ett administrativt arbete med
parkering precis utanfor dérren, tillgang till hiss och toalett modell
storre. Anpassad arbetsstol och hoj- och sankbart skrivbord ar annat
hon fatt pa grund av sin funktionsnedséttning.

— Min chef och arbetskamraterna &r valdigt forstaende.

En kvinna utbildade sig forst till underskoterska, sedan till fri-
tidspedagog och sist till kulturvetare. Hon har inte kunnat arbeta
med nagot av det. Idag har hon ett administrativt arbete pa ett fore-
tag. En annan kvinna utbildade sig till larare och sedan specialpe-
dagog.
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— Det &r yrken som fungerar. Jag kan planera mitt arbete sjalv.
Jobba mer ena veckan mindre den andra. Numera &r jag radgivare i
skolfragor. Jag reser i jobbet och klarar mig &n sa lange med
kryckor och lite hjélp.

Hon har korkort och kor bil.

— Det ar en sadan frihet med bilen. Sedan kan det vara problem att
fa bilen anpassad till funktionsnedséattningen.

Nar de beréattat pa jobbet om sin sjukdom brukar de flesta ta det pa
ett bra satt. Manniskor vill garna trosta en, berattar en kvinna. ”Det
gar over”, dr en vanlig kommentar.

— De vill ingjuta ett hopp och det kan bli helt fel.

En kvinna har Daglig verksamhet pa ett aktivitetscenter och trivs
bra. Hon vill bryta sin isolering och traffa andra manniskor. En
annan kvinna &r hemma med barn och langtar efter att komma till-
baka till skolan, dar hon gar pa en utbildning i farg och form.

Vardagsrutiner

— Jag &r sa trott efter skolan och fixar inte att aktivera mig pa ef-
termiddagen. Skolan tar jattemycket energi, sager en av dem. Nér
hon har lite ork kvar tycker hon om att fotografera.

En person bor i egen lagenhet med stdd av assistenter.

— Jag har jattefina grannar, en av dem brukar baka at mig.

Hon har fatt en ramp béade pa fram- och baksidan av lagenheten, en
taklyft, en mobillyft i sovrummet, en permobil, en arbetsstol (hoj-
och sankbar) och ett stabord. Sangen ar hoj- och sénkbar. | bad-
rummet finns en svanbidé och toalett (svancare) som ar hoj- och
sénkbar.

— Sen har jag sugror Gverallt! Det &r basta hjalpmedlet. Billigt och
bra att dricka med. Jag koper de i hardplast, som racker i flera ar
och gor rent dem med piprensare.

Hon anvander fardtjanst nar hon och assistenten ska ivag nagon-
stans.

En annan tjej har privat stadhjalp eftersom hon inte kan fa det ge-
nom kommunen.

— De kommer varannan vecka. Jag anvander min merkostnadser-
sattning, som jag har pa grund av sjukdomen.

Hon har ocksa skaffat sig en robotdammsugare och en bankdisk-
maskin som ar pa ratt niva sa att hon slipper att boja sig ner.

—Jag &lskar att laga mat och vill gérna vara i koket och kunna
plocka undan efter mig.

Hon har kopt extra vassa knivar for att kunna skéra kott till exem-
pel och latta skarbrador eftersom allt tungt ar besvérligt for henne.

Dokumentation nr 599 © Agrenska 2019

41



Limb-girdle muskeldystrofi

— Naér jag koper nya tallrikar och koppar kéanner jag efter sa att de
inte vager onddigt mycket. Grillbestick med vassa knivar fungerar
bra att ta med. Latteskedar som ar extra langa ar ocksa bra.

Hon storhandlar med sambon, som bé&r det som &r tungt.

— Innan vi traffades fick jag hjalp av min familj. Nar de skulle
handla handlade de for mig med.

Hon har ocksa en topp-matad tvattmaskin.

— Det ar lite tungt med tvattmedel och skéljmedel, men annu sa
lange fixar jag det.

Nar hon tar ut tvétten ur maskinen anvéander hon en tang.

Manga som har LGMD har dalig blodcirkulation och fryser om
hander och fotter. Nagon pratar om varmeelement. Flera har kopt
elektriska filtar, som de varmer sig med. En kvinna har vantar och
strumpor som varms upp av elektricitet.

—Jag far ont i vaderna av att jag blir sa kall.

Att ha smabarn har sina sidor nar man har LGMD. En kvinna hade
sele pa sin ena dotter for att hon inte skulle springa ivag.

— Med den andra dottern gick inte det. Hon blev bara arg om jag
forsokte satta pa en sele. Men det gick bra anda. Hon larde sig snart
att det inte kommer nagon efter henne om hon springer ivag.

Nér barnen blev lite storre fick de borja hjalpa till. De tog ut disk ur
diskmaskinen, hjalpte tidigt till med maten och dukade till mid-
dagen.

Det var svart att hanga med barnen pa aktiviteter. Ibland fanns det
trappor omdgjliga att forcera och hissar som inte fungerade.

— Ibland nar jag skulle se pa min dotters uppvisning i gymnastik till
exempel fick jag bli buren uppfor trappor eftersom ingen hittade
nyckeln till hissen.

Jag brukar ringa innan och berétta att jag sitter i rullstol. ”Visst
inga problem sdger nagon” och sd kommer jag dnda inte in i hissen.
Qj vaktmastaren ar inte har och han har nyckeln, séger de.”

En kvinna ar franskild med barn och for att fa ihop vardagen har
hon hemtjanst. Hemtjansten kommer en halvtimma innan mid-
dagen, tommer diskmaskinen, dukar och skar gronsaker.

— Nér vi ater middag handlar hemtjanstpersonalen farskvaror till
oss, som mjolk och bréd. Allt annat képer jag via Internet och far
hemlevererat. Efter middagen kommer de tillbaka och dukar undan.
Nar sonen var tre till fyra ar sprang han jamt bort och hon kunde
inte springa ifatt honom. Hon ansdkte om ledsagning och fick det.
— Tre timmar pa l6rdagar kom en tjej hem, sa att jag kunde vara
foralder pa samma villkor som andra foraldrar. Det var inte sa att
jag latade mig utan jag var med barnen ute i parken. Med stod av
ledsagaren.
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— Ledsagning ar inget man blir erbjuden utan man far fightas for
det. Jag var noga med att det skulle vara en person som passade i
familjen och att det skulle vara en manniska, inte manga olika.
Hon har stadhjalp ocksa varannan vecka, grovtvatt en gang i mana-
den och fonstertvatt en gang per ar. Allt genom kommunens hem-
tjanst.

— Néar man har funktionsnedsattningar far man valja vad man ska
lagga energi pa och vad andra kan gora at en.

Fritidsaktiviteter

Att vara ute i naturen och rulla permobilen pa asfalterade vagar ar
harligt. Men ocksa att umgas med syskonen nér de kommer pa be-
SOK.

— Jag gdr garna pa forelasningar och bilbingo pa I6rdagar. | somras
var jag och lyssnade pa Tommy Korberg. Jag tycker han &r sa bra!
Sven-Ingvars lyssnar jag garna pa och Status Quo.

— Jag gar géarna ut pa staden med mina vanner och vi tycker om att
spela bowling. For mig som inte kan kasta klotet finns det en vit
tunnel, en rdnnbumper.

Familjen har tavlat i hasthoppning under uppvéxten och en av
kvinnorna gar fortfarande géarna och tittar pa hasthoppning, men nu
som publik. Gérna Gothenburg Horse Show.

— Jag har funderat pa att borja aka hast och vagn istallet for att rida
sjélv.

| affarer star sakerna for tétt tycker de och det ar svart att komma in
med rullstol. Diskarna &r for hdgt upp.

— Men gor inte som jag som akte in i en kladaffar och ut igen och
sa tjot larmet. Jag forstod ingenting forran ndgon papekade att bh:ar
med larm fastnat i min stol!

Kontakter i samhéllet och inom varden

De har en del kontakter i samhéllet och inom sjukvarden: bland
annat neurologer, ldkare pa lungmottagningen, kardiologer, ortope-
der, logopeder, arbetsterapeuter, fysioterapeuter, huslakare, hem-
tjanst, fardtjanst, psykolog pa vuxenhabiliteringen, kurator. De har
kontakt med hjalpmedelscentralen, habiliteringen, forsékringskas-
san och kommunen (LSS, bostadsanpassning).

Ett tips dr att ha med en héalsoparm nar man traffar en ny ldakare, sa
slipper man berétta allt om och om igen.
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Information och radgivning om tand- och munhailsa

— Vi rekommenderar att barn med sarskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, garna med en barntandvards-
specialist. Om det finns svarigheter med tal, sprak och atande
behdvs aven kontakt med logoped. Det sager dvertandlakare
Anna Odman och logoped Lisa Bengtsson, som arbetar pa
Mun-H-Center i Goteborg.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amunddn
samt pa Odontologen i Goteborg. Det &r ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvard, munhalsa och munmotorik hos personer
med séllsynta medicinska och odontologiska tillstdnd. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omh&ndertagande och en hdgre
livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhériga.

| Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for sallsynta
medicinska och odontologiska tillstand, som rér munhalsa, i Umea
och 1 Jonkdping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center manga
personer med olika funktionsnedséttningar och sjukdomar. Efter
godkénnande fran foraldrarna under Agrenskas familjevistelser gor
en tandlékare och en logoped en 6versiktlig undersdkning och
bedémning av barnens munforhallanden. Observationerna,
tillsammans med information som féraldrarna lamnat, stélls
samman i en databas.

Kunskap om sallsynta diagnoser sprids via webbplatsen
mun-h-center.se, samt via MHC-appen och pa Mun-H-Centers
facebooksida och youtube-kanal.

Tand- och munvard for barn och unga med sarskilda behov
Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt ar viktigt. Alla bor anvanda fluortandkram. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjalpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva ganger om dagen. For att underlatta tandborstningen
tipsar Anna Odman om att std bakom barnet och anvanda den egna
kroppen som stod.

— Da kommer man at béttre och det blir lattare att borsta.
Alternativt kan man lata barnet ligga ner pa en séng.

Né&r nya kindtander kommer &r det extra noga med tandborstning av
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groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att fa hal. Det finns manga olika typer av hjalpmedel
som kan underlatta munvarden. Tandvardspersonalen hjalper till att
individuellt prova ut lampliga hjalpmedel. Vid arliga
undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att tandlakaren far
kdnnedom om barnets aktuella hdlsa och medicinering, da det kan
paverka salivens kvalitet och ge muntorrhet med okad risk for
karies, hal i tanderna, som foljd. Kontroll av bettutveckling,
kékleder och kakmuskulatur ar ocksa viktig att utféra, férutom
sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott och tander. Ett eller tva
aterbesok mellan de ordinarie besoken rekommenderas som
profylax.

For barn som inte tycker om tandkramssmaker finns sarskilda
tandkramer utan smak. Det finns ocksa tandkramer som inte
skummar sa mycket.

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

Munhélsa vid LGMD
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
forekomma hos personer med limb-girdle muskeldystrofi:
e FOrstorad tunga vid vissa typer av LGMD, vilket eventuellt
kan ha en paverkan pa bettet.
e Eventuella svarigheter att borsta tanderna sjalv.

Hjéalpmedel vid tandborstning kan behdvas for att underlétta,
exempelvis bitstod, elektrisk tandborste, greppforstorare till
tandborsten och dubbeltandborste.

Vid behov kan man anpassa miljon runt tandborstningen genom att
ha ett hoj- och sénkbart tvéattstéll for att komma till och dven stodja
armen pa, en spegel i lagom hojd och god belysning.

Munmotorik vid LGMD

Nar det galler barn med LGMD har personalen pa Mun-H-Center
sett att flera av barnen som observerats har en férsvagning av
ansiktsmuskulaturen, forstoring av tungan, tuggsvarigheter och
tungfascikulationer, sma snabba ofrivilliga muskelryckningar i
tungan.

— Munmotoriken ar viktig for manga funktioner i munnen, som att
prata, ata och kontrollera saliven. Hos barn som har motoriska
svarigheter ar ofta &ven munmotoriken paverkad, sager logoped
Lisa Bengtsson.

Dokumentation nr 599 © Agrenska 2019

45



Limb-girdle muskeldystrofi

En forsvagning av oral muskulatur och andningsmuskulaturen kan
fa konsekvenser for talet som kan bli svarare att forsta. Vid behov
ar det da viktigt att erbjuda kommunikationshjalpmedel som till
exempel bildstod (anvandbara bilder for att tillverka egna bildstod
finns pd www.bildstod.se, och www.kom-hit.se)

En logoped kan utreda kommunikationsférmaga, sug-tugg- och
svaljformaga och munmotorisk formaga hos barnet.

— Det ar viktigt att veta att alla barn har rétt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska inte n6ja sig med
forklaringen att svarigheterna *ingar i sjukdomen’.

Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och/eller
atsvarigheter, tal- och kommunikationstraning samt oralmotorisk
traning. Syftet med behandlingen ar att 6ka formagan att
kontrollera saliven, forbattra at- och artikulationsformaga samt vid
behov 6ka eller minska kénsligheten i munnen. Vid stora problem,
exempelvis vid upprepade luftvagsinfektioner, radsla for att satta i
halsen eller svarigheter med att hosta som kan férekomma vid
LGMD, kan en svéaljningsutredning vara bra.

— Det ar jattebra med tvarprofessionella samarbeten dar olika
specialister som har med barnet att géra kan samverka for att na
bésta resultat, sager Lisa Bengtsson.

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. Da kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlékare, logoped och/eller
oralmotoriskt team.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i var-
dagssituationer i skriften "Uppleva med munnen”. Den gar att be-
stélla via Mun-H-Centers hemsida: mun-h-center.se

Munhélsa for vuxna med limb-girdle muskeldystrofi
Tandhygienisterna Anna Nielsen Magnéli och Annette Carlsson,
fran Mun-H-Center, informerade om munhélsa och olika mun-
vardsprodukter och hjalpmedel samt vilket stod som finns att fa
inom tandvarden.
Symtom som kan — men inte behdver — forekomma hos personer
med limb-girdle muskeldystrofi:

e Muntorrhet

e [Forstorad tunga

e Motoriska svarigheter i axlar, armar och hander vilket kan

paverka formagan att borsta tanderna sjalv
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Tand- och munvard

Det dr viktigt med forebyggande tandvard, bade hemma och pa
tandvardsklinik, for att undvika sjukdomar i tander och slemhinna.
Det finns ett flertal olika munvardshjalpmedel och munvardsprepa-
rat att tillga. Tandvardspersonalen hjalper till att vélja ut det som
passar. FOr att motverka muntorrhet finns munfuktgeler eller mun-
fuktspray. Aven rapsolja eller solrosolja kan anvandas. For att sti-
mulera salivproduktion finns sockerfria sugtabletter eller fluor-
tabletter/tuggummi.

— Alla bor anvanda fluortandkram vid tandborstning morgon och
kvéll. Sedan &r det bra att komplettera med andra fluorprodukter,
efter rekommendation av ansvarig tandlakare eller tandhygienist.
Om man har svarighet att halla i tandborste eller mellanrumsborstar
finns det forstorade grepp som gar att satta pa. Det kan ocksa vara
aktuellt att fa hjalp med att hitta ratt arbetsstallning vid munvard.
Ibland underlattar det att sitta vid handfatet och ta stéd med armar-
na.

Sarskilt tandvardsstod

Sarskilt tandvardsbidrag, STB, riktar sig till personer som har
funktionsnedséattningar, som medfor en 6kad risk for férsamrad
tandhélsa. Det &r forebyggande tandvard som kan hjélpa dessa per-
soner att behalla en god tandhalsa. Tandlakaren eller tandhygienis-
ten bedémer om patienten har ratt till bidraget. | forekommande fall
kan det vara aktuellt med ett lakarintyg. Bidraget ar 600 kronor per
halvar utéver det allmanna tandvardsbidraget.

Det finns ytterligare ersattningsmodeller som kan vara aktuella.

— Radet vi kan ge 4r att tala med ansvarig lakare och tandlakare om
vilka mojligheter som kan vara aktuella.

Tips: Ga in pa 1177 pa tandvard for att lasa vidare om tandvards-
stod.

Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och mdjlighet att traffa andra i
samma situation. Det visar forskning pa omradet och erfaren-
heter fran Agrenskas syskonprojekt.

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

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
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blandade k&nslor infor situationen. De kan inte vélja bort den utan
maste hitta ett satt att forhalla sig till den, sager Linda Ohman som
arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristféallig kunskap om sin
brors/systers diagnos och foréldrarna 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 behova prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen forandras,
precis som barnets fragor och funderingar.

Syskon maste fa majlighet att stalla sina egna fragor angaende
systerns eller broderns funktionsnedsattning.

— Informationen gar ofta via foraldrarna, men var erfarenhet visar
att det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med
sina foraldrar om, sager Linda Ohman.

Det &r vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stalla till
nagon. En del &r radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har
en kénsla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.

— En tvilling till en flicka med CP-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre fran sin syster under fostertiden. Det hade hon kant
skuld 6ver i manga ar. Och en pojke frdgade om hans harda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

Intervjuer med syskon visar att de behdver 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 “’&dnda blev 6ver”. Detsamma géller for
foréldrarnas uppmarksamhet.

— Ett barn berattade att hon fatt hogsta betyg i skolan och att
fordldrarna sa ’bravo’ nér de fick veta. Men nér hennes sjuke
lillebror l&rde sig att lyfta en mugg sjélv stélldes det till med
tartkalas. Aven om flickan forstod varfor det blev olika reaktioner
kandes det oréattvist.

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.

| nio-tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De
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borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nagon man &r avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner fran omgivningen och borjar fundera pa hur de ska
forklara for andra.

— Da ar det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssatt. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra
att sdga ’de troga benen’ eller ’muskelsjukdomen’ istéllet for
LGMD, sager Linda Ohman.

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

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

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

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

— Vi berdttar ocksa att de sjdlva 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 Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
kanna sig bekvdma med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som
grupp, da blir det lattare att prata om personliga saker. Det &r
viktigt att inte avvisa jobbiga kénslor utan att sétta ord pa dem.

— Om vi vuxna sdger ’det ddr behover du inte tinka pd’ eller ’oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kénslor &r
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Linda Ohman.
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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”.

Under vistelsen pa Agrenska fér syskonen géra en berttelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon
med LGMD.

— Det ar deras egen bok, som de sjélva valjer 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 &mnen som ibland kan vara svara att prata om.

Vad séger syskonen?

| intervjuer beréttar syskon till barn med funktionsnedséttning att
de gloms bort ibland, och far mindre uppméarksamhet an brodern
eller systern som har en diagnos. Ibland fragar lararna i skolan
oftare ”hur mar din syster/bror?” an hur mar du?”, vilket kan
bidra till den kénslan. En del tycker det ar trakigt att ofta behdva
avbryta roliga aktiviteter pa grund av syskonet.

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

For att utveckla strategier att hantera svara kéanslor kan man
identifiera kanslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora istallet.
Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De l&r sig tidigt att
respektera olika manniskor, att ta ansvar och vara sjélvstandig,
kdnna empati och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

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

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och lastips. Dér
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestallningar. Bland annat filmen om Ludwig som har
artrogrypos, och hans syskon Lilly och Leon.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/
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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 &r sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
pratmandlar-och-syskonkarlek/

Gunnar har en storebror

Sambhallets stod

Gunnar har en storebror, Johannes, som ar 17 ar. Broderna har en
bra relation och Johannes tar ett stort ansvar och hjalper sin bror.
— Johannes ar som en lekledare &t Gunnar och hans kompisar. Det
ar bade pa gott och ont. Han hjalper sin bror fast han kanske borde
umgas mer med jamnariga, sager Lars.

— Vi ké&nner ingen oro 6ver att lamna Gunnar hemma nér Johannes
ar dar och hjalper till, s&ger Ingrid.

Socionom Cecilia Stocks arbetar pa Agrenska bland annat med
planering av familjevistelser och med foraldrautbildningar.
Hon informerar om en del av de stédinsatser som kan vara ak-
tuella for personer som har limb-girdle muskeldystrofi.

Forsakringskassan
Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med

ett omvardnadsbidrag, som du kan fa om du har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och
tillsyn som ditt barn behdver utdver det som &r vanligt for barn i
samma alder utan funktionsnedsattning.

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Forsékringskassan
bedomer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal
med fordldrarna. Om familjen har flera barn med funktionsnedsatt-
ning kan foraldrarna som mest fa ett helt omvardnadsbidrag

per barn. Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och beloppen
justeras vid varje arsskifte.

Nytt ar ocksa att merkostnadsersattning numer ar en separat
ersattning. Forut blev ju merkostnaden en skattefri del i
vardbidraget.

Ibland kan det finnas behov av att ansoka om tillfallig
foraldrapenning (TFP) Det kan en foralder fa om barnet &r sjukt.
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Merkostnadsersattning

Blir det merkostnader till foljd av barnets funktionsnedséattning gar
det att fa merkostnadsersattning. Med merkostnader menas kostna-
der som beror pa barnets funktionsnedsattning och ar utéver vad
som ar vanligt for barn i samma alder. Forsakringskassan bedémer
vad som rédknas som merkostnader.

Merkostnadserséttning gar att fa fram till ungdomen ar 18 ar och
fram till 21 &r om barnet gar i skolan. Det ar fem nivaer, 30, 40, 50,
60, 70 procent av prisbashelopp (46 500kr 2019). Forsta nivan ar
nar du har minst 11. 635 kr/ar i merkostnader (hogre insteg an
tidigare) pa grund av barnets funktionsnedsattningar.

Bostadsbidrag

Bor barnet ungefar halva tiden hos varje foralder gar det att fa
bostadsbidrag om foraldern har vardnaden om barnet.

Om barnet bor mindre an halva tiden gar det att fa bostadsbidrag
om foraldern bor i en bostad som &r minst 40 kvadratmeter och har
minst tva rum och kok.

Las mer pa forsakringskassan.se
Iprivatpers/foralder/bostadsbidrag/barnfamiljer

Hélso- och sjukvardslagen

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

— Lagen har ocksa ¢kat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har
ratt att fa information om sin vard pa ett sétt som de forstar, sager
Cecilia Stocks.

L&s mer pa nfsd.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

Enligt hélso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt for att sékerstélla patientens behov av
samordning om patienten 6nskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser, formedla kontakter inom varden och
vara kontaktperson inom andra delar av varden och fér andra
samhéllsaktorer.

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 upprétta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och hélso- och
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sjukvardslagen. En SIP gérs nar samordning efterfragas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behdver goras tydlig. Planen uppréttas vid
moten dér de professionella &r skyldiga att delta. Den kan goras nar
en person upplever att man behdver en samordning mellan olika
instanser.

Skollagen

Skolan ska ta hansyn till elevers olika behov

Elever ska ges stod och stimulans sa att de utvecklas sa langt som
mojligt.

Skolan ska stréva efter att uppvaga skillnader i elevernas forutsatt-
ningar att tillgodogéra sig utbildningen.

Séarskilt stod i skolan/forskolan
Exempel pa anpassningar i forskola och skola:
e Handledning/fortbildning av personal
e Resursperson/”assistent”
e Minskning/anpassning av elevgrupp
e Regelbunden specialpedagogiska insatser
e Anpassad studiegang

Infor alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det géller
till exempel nar barnet borjar forskola och vid 6vergangen fran
forskola till skola. Vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. GOr gérna
studiebesok pa skolan om det finns osékerhet om vilken som passar
barnet bast.

Ge skriftlig information om barnet, till exempel en dokumentation
om barnets diagnos nar det ar dags for skolstart.

Forbered motet!

— Som faéralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er val
infor motet och se till att ha med alla beslutsfattare pa motet. Det
kan till exempel vara bra att ha med skolskéterskan pa motet.

Ha en dagordning och bestam pa forhand hur lang tid métet ska
vara. For ett protokoll om vem som ska gdra vad till ndr. Boka en
ny tid for aterkoppling och uppféljning av atgarderna.

Vart vander vi 0ss?
Den som &r missnojd ska i forsta hand vanda sig till skolans rektor.
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| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller
namnd i kommunen. Eller till Skolverket pa skolverket.se
Skolverkets upplysningstjanst har telefonnummer 08 - 527 332 00.
Overklaga beslut hos Skolvasendets 6verklagandeniamnd
www.overklagandenamnden.se.

Skolinspektionen, www.skolinspektionen.se

Undantagsbestammelsen

I skollagen finns en undantagsbestdmmelse i 10 kap 21 § (tidigare
kallad Pysparagrafen). Den ger elever med funktionsnedsattning
ratt att undanta vissa delar i kunskapskraven och anda fa godkant
betyg. Formuleringen lyder: ”Om det finns sirskilda skil far det
vid betygssattningen bortses fran enstaka delar av de kunskapskrav
som eleven ska ha uppnatt. Med sérskilda skal avses
funktionsnedsattning eller andra liknande personliga férhallanden
som inte ar av tillfallig natur och som utgor ett direkt hinder for att
eleven ska kunna na ett visst kunskapskrav.”

LSS

Samhallets stod utgar bland annat fran LSS (Lagen om stdd och
service till vissa funktionshindrade). Det &r en rattighetslag, som
syftar till att ge goda livsvillkor.

LSS ger stdd for insatser och sarskild service for personer...
...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstdnd.
...med betydande eller bestdende begavningsmaéssigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre
vald eller kroppslig sjukdom

...med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de é&r stora och fororsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsforingen och darmed ett omfattande behov av stdd eller
service.

Om man beddms inga i nagon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser ingar i LSS.

SoL

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mojlighet att delta i samhallets gemenskap och leva som andra.
Dérfor finns olika former av stdd. Man har alltid ratt att soka en
insats och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator
pa sjukhuset kan hjalpa till med ansckan.
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Exempel pa insatser inom LSS/SoL

Korttidsvistelse / stodfamilj

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade
till att ge anhoriga avlosning och mer tid for syskonen, men ocksa
till att tillgodose barnets behov av miljéombyte och rekreation.
Tanken &r att barnet ska fa mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig alder.

Avlbsarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhériga ska fa mojlighet till
avlastning och till att utratta arenden utanfér hemmet.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
I6sning vid akuta behov. Behovet bedéms individuellt.

Ledsagarservice

En ledsagare hjalper till med kontakter i samhallet och kan folja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen galler nar
funktionsnedséttningen inte &r alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begaras per tillfélle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfér familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stéd, en medmanniska.
Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behdver alltsa inte rapportera om
vad hen gjort till ndgon myndighet.

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ocksa
erbjuda stod till anhoriga. Med anhériga menas en familjemedlem,
(till exempel syskon, mor— och farforaldrar) eller en god van till
nagon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning.

Som anhorig kan man fa mojlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller individuellt anpassat stod och fa tips, rad och hjalp
med kontakter. Detta stod ska stkas hos kommunens
anhorigkonsult. Denna tjénst kan heta olika i olika kommuner.

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedséttning eller sjukdom behdver
hjalp att anpassa sin bostad ska fa sadan hjalp om de har lakarintyg
samt intyg fran arbetsterapeut eller fysioterapeut. Ansokan gors till
kommunen. Fran den 1 juli 2018 galler en ny
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bostadsanpassningslag. Storsta skillnaden jamfort med tidigare &r
att den som har behovet ska soka sjélv. Man far inget bidrag om
behovet kan tillgodoses av hjalpmedel, exempelvis ingen taklift
beviljas om det gar att anvanda golvlift. En annan nyhet ar att
regler vid om- och nybyggnation lattas. Det blir enklare att fa
bistand dven om tillganglighetskraven inte foljts vid om- och
nybyggnad. Detta géller om det inte &r den sokande sjalv som gjort
byggnationen.

Mer information om hur man gar till vaga finns pa boverkets
hemsida.

Personlig assistans

For att fa en personlig assistent kravs det att man har stora

och varaktiga funktionsnedsattningar och tillhor en av LSS
personkretsar. Assistentens uppdrag ar att hjalpa till med grundlag-
gande behov som &tande, pa- och avkladning, kommunikation och
personlig hygien. Behoven maste vara av praktisk karaktar — att
behdva hjalp med aktivering, paminnelser och motivation ar oftast
inte tillrackliga skal for att fa assistans.

Hit kan man ocksa vanda sig for att fa hjalp med stodinsatser
e Habilitering/kurator.
e LSS-handlaggare.
e Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhdrigstddjare i kommunen.
e Brukarstodcenter.
e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Hjalpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppréatthalla funktion och
formaga. De kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller forlorad funktion eller formaga att klara det dagliga livet. Det
géller dock inte produkter som ar vanliga i hemmet, som
exempelvis datorer.

Hjalpmedel &r oftast landstingens ansvar och kréver halso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte éverklagas.
Hjalpmedel finns bland annat pa habiliteringen,
hjalpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Skolskjuts-skollagen
Kommunen &r skyldig att anordna kostnadsfri skolskjuts om det
behovs. Det &r elevens hemkommun som i varje enskilt fall gor en
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beddmning av om eleven har rétt till kostnadsfri skolskjuts.
Huvudregeln ar att man inte har ratt till skolskjuts om man gar i en
grundskola i en annan kommun.

Las mer pa: skolverket.se/regler-och-ansvar/ansvar-i-
skolfragor/skolskjuts-och-elevresor

Parkeringstillstand

Kommunerna ar den myndighet som prévar ansokan och utfardar
eventuella parkeringstillstand.

Se mer pa:
transportstyrelsen.se/sv/vagtrafik/Trafikregler/Parkeringstillstand-
for-rorelsehindrade

Korkort

Enligt Kdrkortsforordningen kan dispens ges till personer som
“behover ett motordrivet fordon till foljd av bristande allmanna
kommunikationer och sjukdom, funktionshinder eller liknande”.

— Det ar ytterst ovanligt att de ger dispens och att det troligtvis bara
ror sig om en handfull personer som fatt det under det senaste
decenniet, séger Cecilia Stocks.

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 f6r en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser

agrenska.se — Agrenska

nfsd.se — Nationella funktionen sallsynta diagnoser
ournormal.org — For att hitta andra familjer i liknande situation.
do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa natet

fk.se - FOrsékringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
mfd.se — Myndigheten for delaktighet
bostadscenter.se — Bostadscenter

boverket.se — Boverket

1177.se — Sjukvardsupplysningen
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mun-h-center.se — Mun-H-Center

assistanskoll.se — Assistanskoll

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

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se/ - Nationellt kompetenscentrum fér anhoriga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas

Gunnar idag

Familjen hanterar Gunnars sjukdom utefter hur det fungerar just nu.
— Den storsta utmaningen ar rorligheten. Fran sjukvarden och habi-
literingen far vi all hjalp vi behdver, men ibland kéanner vi oss mot-
arbetade av kommunen, séger Lars.

Familjen har fatt en ramp upp till ytterdérren och kommunen har
betalat for att ta bort trosklarna.

— Vi hade velat ha en trapphiss eftersom Gunnars rum ligger pa
évervaningen men det fick vi inte. Vi maste kora in rullstolen i
hallen pa korkmatta aret runt, sager Ingrid.

— Habiliteringen tycker helt annorlunda. Det &r markligt att det ska
vara s, sager Lars.

Under familjevistelsen p& Agrenska har familjen traffat flera andra,
bade barn och vuxna, med LGMD. Innan fanns det en nervositet
Over att traffa vuxna med diagnosen.

— Det har verkligen varit positivt att fa traffa vuxna med LGMD,
sager Lars.

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehaller for narvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga diagno-
ser vid Goteborgs universitet, i samarbete med ledande medicinska
experter och foretradare for patientorganisationer. Kvalitetssakring
sker genom granskning av en sarskild expertgrupp utsedd av uni-
versitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna 6versatts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns &ven en folder som kan bestéllas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

De som skriver texterna svarar dven pa fragor och hjalper till att
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soka information, och nas pa telefonnummer 031-786 55 90 eller
via mail, ovanligadiagnoser@gu.se.
Las mer pa: socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/ovanliga-diagnoser.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan av
en grupp foraldrar till barn med olika typer av syndrom. Det
ar en paraplyorganisation dar en mangd olika
diagnosforeningar finns representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva politiskt driva fragor
som berdr personer med sallsynta diagnoser, och att paverka och
patala att dessa maste uppmarksammas och forskas kring.
Forbundet trycker pa att personer med séllsynta diagnoser har ratt
till samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nar
det géller vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av
att andra inte kéanner till sa mycket om deras syndrom eller
sjukdom.

Forbundets 12 000 medlemmar representerar ett 50-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt &r
att alla sjukdomar eller syndrom ar livslanga, obotliga och néstan
alltid har genetiska orsaker. Det ar sdllsynthetens dilemma som
forenar, inte sjukdomen eller syndromet i sig.

Har hittar du Riksforbundet for sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se. Se ocksa hemsidorna fér: Neuroférbundet,
neuro.se och RBU, riksforbundet for rorelsehindrade barn &
ungdomar, rbu.se.

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

Agrenska har under &ren 2012-2018 drivit Nationella Funktionen
Sallsynta Diagnoser, NFSD, pa uppdrag av Socialstyrelsen och har
arbetat med samordning, koordinering och informationsspridning
inom omradet sallsynta diagnoser.NFSD arbetar idag huvudsaklig-
en med att sprida information for att 6ka kunskapen inom omradet
sallsynta diagnoser genom sin webbplats nfsd.se och pa sociala
media (Facebook, Twitter och Linkedin).

Las mer om NFSD:s verksamhet pa: nfsd.se
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Limb-girdie muskeldystrofi, LGMD,
liusperspektivet

En sammanfattning av dokumentation nr 599
Limb-girdle muskeldystrofi (LGMD) hor till en grupp arftliga muskelsjukdomar
dar muskelfibrerna langsamt bryts ned och ersétts av bindvav och fett.

Nedbrytningen leder till muskelsvaghet och muskelfértvining. Namnet limb-girdle
muskeldystrofi, pa svenska, skulder-backen-muskeldystrofi, beskriver
muskelsvaghetens utbredning. Sjukdomen finns i manga olika former och
svarighetsgraden varierar. Hos en del paverkas hjartfunktionen och hos nagra fa
aven andningen.

Forekomsten for alla former av LGMD ér cirka 4 till

6 personer per 100 000 invanare. Det motsvarar ungefar 500 personer i
Sverige. Mer &n 90 procent av alla med sjukdomen har nagon av de
recessivt nedarvda formerna som kallas typ 2.

Insatserna inriktas darfor pa att lindra symtomen och kompensera for
funktionsnedsattningar som sjukdomen leder till. Manga med LGMD
behdver habilitering eller rehabilitering.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

o]
Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser A G REN S KA
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