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MPS-SJUKDOMAR, FAMILJEVISTELSE

Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for sallsynta
diagnoser och en unik métesplats for barn, ungdomar och vuxna
med funktionsnedséattningar, deras familjer och professionella.
Agrenska &r belaget pa Lilla Amundén séder om Géteborg.

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

Agrenska arrangerar varje &r drygt tjugo vistelser fér familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet MPS—
sjukdomar. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och
syskon ny kunskap, moéjlighet att utbyta erfarenheter och tréffa andra i
liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhaéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat fran
barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet ingar
forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet fran forelasningarna p& Agrenska ar grund fér denna
dokumentation som skrivits av redaktor Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillganglig for allménheten har varje foreldsare
sakgranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
autoimmuna encefaliter berattar en familj om sina erfarenheter.
Familjedeltagarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats
agrenska.se.
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Medicinsk information — orsak, diagnos, genetik och arftlighet

MPS-sjukdomar ar medfédda &mnesomsattningssjukdomar. ldag
finns sju olika former. Det berattar Karin Naess som ar
bitradande 6verlakare vid Barnneurologen, Astrid Lindgrens
barnsjukhus och Centrum for Medfodda Metabola sjukdomar,
Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm.

Mukopolysackaridoser (MPS-sjukdomar) tillhdr gruppen lysosomala
sjukdomar som beror pa en brist pa olika enzymer i kroppens celler.
Bristen pa fungerande amnesomsattning leder till att molekyler som
skulle ateranvants eller rensats ut ansamlas och skadar kroppens
organ.

Det finns sammanlagt sju kdanda MPS-sjukdomar. De har fatt namn
efter den lakare som forst beskrev respektive sjukdom, efter det
saknade enzymet eller har fatt en sifferbeteckning. Numera 6vergar
man alltmer till att bendmna sjukdomarna med siffror, som MPS I,
eller med namnet pa enzymbristen.

Lysosomala sjukdomar

Lysosomen &r en av cellens sa kallade organeller.

— Lysosomen kan liknas vid en bilskrot, dar man bryter ner gamla
bilar till smadelar och tar tillvara det som kan anvandas igen och
kasserar det som ar obrukbart, sdger Karin Naess.

Men den &r mer &n sa. Lysosomen reglerar och kontrollerar balansen i
cellens &mnesomsattning och liv.

I lysosomen finns ett 50-tal enzymer. Enzym dr ett dggvitedmne, ett
protein, som mojliggdr en kemisk reaktion. Enzym &r nédvandiga for
att nedbrytningen ska ske och delar ateranvandas.

Deras uppgift ar bland annat att bryta ner mukopolysackarider,
sockermolekyler som numera kallas glykosaminoglykaner (GAG) i
cellerna.

MPS-sjukdomar

MPS-sjukdomarna beror pa bristande funktion i specifika enzym i
lysosomen. Det leder till att GAG som finns i bindvav och brosk, inte
bryts ner utan samlas i kroppens vavnader.

— Det finns 11 olika enzymdefekter, som ger upphov till sju olika
sjukdomsgrupper, sager Karin Naess.
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Den genetiska orsaken och arftlighet

Alla proteiner i kroppen tillverkas via den genetiska koden som finns i
vart DNA. DNA bestar av tre miljarder “byggstenar” (egentligen
baspar) fordelade pa 20 000 gener. De &r forpackade pa kromosomer
som finns i 23 par, en av genkopiorna kommer fran mamma och en
fran pappa.

DNA ar som en mall (ett recept) som gors om (transkriberas) till RNA
for att kunna lasas till tillverkningen av proteiner. Déarefter kopplas
ratt aminosyror ihop sa att det blir ett fullvardigt protein. Det kallas
”den genetiska koden”.

Om det blir ett fel i DNA, att en liten bit (eller del av receptet) byts ut
forandras proteinet, det blir en mutation.

MPS-sjukdomarna ar i de flesta fall arftliga metabola sjukdomar som
uppstar genom autosomalt recessiv nedarvning, det vill sédga att bada
foraldrarna ar friska men bar pa anlaget till sjukdomen. Barnet blir
sjukt endast om det arver bada foraldrarnas férandrade anlag.
Sannolikheten att fa ett barn med MPS-sjukdom vid autosomalt
recessiv nedarvning &ar 25 procent vid varje graviditet med samma
foraldrar. Sannolikheten att fa ett anlagsbarande barn &r 50 procent vid
varje graviditet. | 25 procent av fallen blir barnet varken anlagsbérare
eller far sjukdomen.

Bara vid en MPS-sjukdom, MPS 11, Hunters sjukdom ar arftligheten
X-kromosombunden, vilket innebdr att pojkar arver en
sjukdomsframkallande mutation fran en frisk, men anlagsbarande
moder.

Det forekommer ocksa nymutationer, dar sjukdomen inte ar arftlig
utan har uppstatt for forsta gangen hos individen sjélv.

Forekomst

Forekomsten ar lite olika beroende pa vilken variant av MPS-sjukdom
det handlar om. De vanligaste formerna; MPS | och MPS Ill, drabbar
vardera ungefér ett barn per 100 000 fodda.

Symtom

Den bristande nedbrytningen av GAG leder till fortskridande skador
av stor variation i en rad vavnader och organ i kroppen i hjéarta,
nervsystem, andningsvagar, skelett, ben, brosk och bindvév. Bristen
kan ocksa ge varierande grad av utvecklingsstorning och
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beteendeproblematik pa grund av ansamling i hjarnan. Aven utseendet
paverkas pa olika satt beroende pa vilken diagnos barnet har.

Olika sjukdomar

De sju olika MPS-sjukdomarna har manga likheter: de &r alla
amnesomsattningssjukdomar, men de skiljer sig at beroende pa vilka
enzymdefekter de medfor.

Foljande former av MPS finns:

e MPS I, som bestar av tre olika former med olika
svarighetsgrad Hurlers sjukdom, (MPS | H), Hurler-Scheies
sjukdom (MPS I H/S), Scheies sjukdom (MPS I S).

e MPS Il Hunters sjukdom.

e MPS Il Sanfilippos sjukdom, finns i fyra olika former, typ A,
B C,D.

e MPS IV Morquios sjukdom, finns i tva olika former, typ A och
typ B.

e MPS VI Maroteaux-Lamys sjukdom.

e MPS VII Slys sjukdom.

e MPS IX Natowicz sjukdom.

MPS I, finns i tre olika former Hurlers, Hurler-Scheies och Scheies
sjukdom. Hurlers sjukdom ar den allvarligaste formen och Scheies
sjukdom den mildaste. De beror pa brist pa enzymet o.-L-iduronidas,
vilket leder till svarigheter att bryta ner heparansulfat och
dermatansulfat. Genen (IDUA) som kodar for det saknade enzymet
finns pd kromosom 4. Vissa genforandringar leder till svar form av
MPS I. Nedarvningen &r autosomalt recessiv, det vill sdga barn som
blir sjuka har foraldrar som bada foraldrarna bar pa anlaget for
sjukdomen.

Det fods ungefar ett barn per ar med MPS 1 i Sverige.

Hurlers sjukdom, &r den svaraste formen av MPS I. De forsta
symtomen visar sig nar barnet ar mellan ett halvt och tva ar.
Sjukdomen ger symtom i flera olika organ; hjarna, hjarta, lungor,
lever, skelett, syn och horsel med paverkan i olika grad och de
individuella variationerna &r stora. Barnen &r ofta kortvéaxta och har
typiska ansiktsdrag med bred nésrot, markerade dgonbryn, bred mun
och kort hals.
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Ovre luftvagsinfektioner, luftrérsbesvar och Groninflammationer &r
vanliga. Horseln kan bli nedsatt. Mag- och tarmproblem &r ocksa
vanligt. Skelettet kan paverkas och bland annat leda till felstallningar i
knan, hofter och ryggrad. Hofterna kan vara daligt utvecklade. Narkos
medfor alltid en risk bland annat pa grund av tranga luftvagar och
avvikande skelettbyggnad.

Utan behandling leder Hurlers sjukdom till en successivt allt svarare
utvecklingsstorning.

Vid Hurler-Scheies sjukdom &r symtomen lindrigare an vid Hurlers
sjukdom. For det mesta visar sig inga tecken pa sjukdomen forran i
senare alder. Den intellektuella utvecklingen paverkas i regel inte som
vid Hurlers sjukdom, inte heller tillvaxten.

Scheies sjukdom &r den mildaste formen av MPS | men kan liksom de
ovriga formerna ge symtom fran hjarta, lungor, leder, skelett och
ogon. Symtomen marks betydligt senare och diagnos stélls oftast forst
vid 10 till 20 ars alder.

MPS 11, Hunters sjukdom beror pa brist av enzymet iduronat-2-
sulfatas som i sin tur beror pa en forandring pa genen IDS. Den finns i
en lindrigare och en svarare form och symtomspektrat ar brett.
Ungefar 2/3 av pojkarna har den svara formen, vilket leder till en
successivt allt svarare utvecklingsstorning.

MPS Il har en X-kromosombunden nedarvning vilket innebar att
modern ar en frisk barare av anlaget. Hunters sjukdom kan ocksa
uppsta genom en nymutation.

| Sverige fods en pojke med Hunters sjukdom ungefér vartannat till
vart tredje ar. Symtomen liknar dem vid MPS 1, med paverkan pa
andning, skelett, lever, hjérta, horsel och utseende. Symtomdebuten
kan vara nagot senare an vid Hurlers sjukdom.

MPS 111, Sanfilippos sjukdom finns i fyra olika former: A, B, C, D,
som alla har brist pa olika enzym;

A pa enzymet heparinsulfamidas

B pa N-acetyl-alfa-D-glukosaminidas

C pa Acetyl-CoA-alfa-glukosaminidas

D pa N-acetylglukosamin-6-sulfatas.
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Vid samtliga former finns svarigheter att bryta ner heparansulfat.
Generna for respektive enzym finns pa kromosom 17 (A och B), 8 (C)
och 12 (D).

MPS Il A-B-C-D é&rvs genom autosomalt recessiv nedarvning, bada
foraldrarna maste alltsa vara barare av sjukdomsanlag. Minst ett barn
per ar fods med MPS 111 i Sverige.

MPS 111 paverkar framst hjarnan. Variationerna i svarighetsgrad ar
stora. Barnen fods till synes friska men kan redan i forskolealdern visa
tecken pa stérningar i utvecklingen, som till exempel forsenat tal eller
autistiska drag.

En del barn med sjukdomen kan ha paverkan pa andra organ, precis
som vid de andra MPS-formerna.

MPS 1V, Morquios sjukdom finns i tva olika varianter kallade typ A
och typ B.

Vid typ A, saknas enzymet N-acetylgalaktosamin-6-sulfatas. Vid typ
B, saknas enzymet beta-galaktosidas. Vid bada formerna har personen
svart att bryta ner keratansulfat. Har ar tva olika gener (GALNS och
GLB1) paverkade och de finns pa kromosom 16 (A) och 3 (B).
Nedarvningen ar autosomalt recessiv.

Det fods ett barn vartannat till vart tredje ar med Morquios sjukdom.
Barnen tycks till en borjan friska, men fran ett- till tredrsaldern borjar
de fa symtom. Symtomen vid Morquios sjukdom domineras av att
skelettet &r annorlunda uppbyggt och format vilket yttrar sig i till
exempel uttalad kortvaxthet, kobenthet, krékningar av ryggraden, kort
bal och kort hals. Skelettets avvikelser i rygg och nacke kombinerat
med en slapphet i kroppens ligament kan leda till komplikationer fran
nervsystemet. Det ar stora variationer mellan lindriga och svara
former av sjukdomen. Den intellektuella utvecklingen ar normal.

MPS VI, Maroteaux-Lamys sjukdom ar ocksa en mycket ovanlig
sjukdom, dar forekomsten inte ar kand. Den beror pa brist pa enzymet
arylsufatas B. Genen for enzymet sitter pa kromosom 5. Vid MPS VI
finns svarigheter att bryta ner dermatansulfat.

Det &r en stor variation i svarighetsgrad mycket beroende pa vilken
genetisk mutationen som finns. Arftlighetsgangen ar autosomalt
recessiv, det vill siga bada foraldrarna ér friska anlagsbérare.

MPS VII — Slys sjukdom ar mycket ovanlig och det finns ingen i
Sverige som fatt diagnosen. Vid Slys sjukdom ar enzymet beta-
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glukuronidas paverkat. Genen fér enzymet finns pa den Ianga armen
av kromosom 7.

Arftligheten &r autosomalt recessiv.

Symtomen vid Slys sjukdom liknar dem vid Hurlers syndrom.
Intellektuell funktionsnedsattning i varierande grad kan ocksa
forekomma.

MPS IX — Natowicz ar en mycket séllsynt form av MPS-sjukdom, som
det finns begréansad kunskap om.

Diagnos

Misstanken om en MPS-sjukdom kan véackas hos lakaren om ett barn
har symtom fran manga olika organ. Véldigt typiska tecken &r
kortvéaxthet, skelettforandringar och stela leder.

— En succesiv forsamring av barnets formagor ar ytterligare symtom.
Aven overaktivitet och sémnsvarigheter kan tyda pa en MPS-
sjukdom, séger Karin Naess.

Forsta steget mot en diagnos &r att ta ett urinprov for att mata
utséndringen av GAG. Om urinprovet visar pa forhéjda GAG-nivaer,
tas ett blodprov for att kartlagga vilken typ av MPS-sjukdom det
handlar om. Den kan bekréftas genom enzymanalys.

— Det gors ocksa en DNA-analys for att bekrafta sjukdomen, ta reda
pa vilken mutation som orsakar den, samt bekrafta att foraldrarna bar
pa anlaget, sager Karin Naess.

Om foréldrarna planerar att skaffa fler barn &r genetisk vagledning
betydelsefull. Barnets lakare kan skriva remiss till en avdelning for
klinisk genetik.

— For att undvika att nasta barn fods med samma sjukdom ar det
mojligt att gora fosterdiagnostik. Det forutsatter att man vet vilken
genetisk avvikelse som ligger bakom barnets sjukdom, sdger Karin
Naess.

Om barnets mutation ar k&nd kan foréldrarna erbjudas att géra PGD,
preimplantatorisk genetisk diagnostik. Da gors en provrorshefruktning
och en genetisk analys nédr den befruktade dggcellen har borjat dela
sig. Dérefter implanteras ett friskt embryo i livmodern.
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Fraga till Karin Naess

Hur ska vi fa primarvard och barnhalsovarden att tidigare upptacka
att barnet har en ovanlig sjukdom.

— Vi forsoker sprida kunskapen om ovanliga diagnoser, bland annat
redan under utbildningen av lakare, fysioterapeuter med flera.

Malte fods sex veckor for tidigt

Malte, som &r 15 ar kom till Agrenska med sina syskon Henny 12 ar,
Hjalmar 7 ar och Ingrid 1,5 ar och foraldrarna mamma Gertrud och
pappa Erik.

Malte foddes sex veckor for tidigt. Han fick komma till
neonatalavdelningen och hade lite lagt blodsocker, annars var allt bra.

Malte &r Gertruds forsta barn, men hon kande tidigt pa sig att det var
nagot som inte riktigt stamde med hans utveckling. Hon blev lugnad
pa barnavardscentralen, med att han nog skulle komma igang pa sikt.
— Jag tog upp fragan flera ganger, séger Gertrud.

Nar han var liten tvingades de ofta éka till sjukhus eftersom Malte ofta
var sjuk och hade svart att andas. Forst vid en lakarkontroll pa BVC
nar Malte var ett och ett halvt ar fick de en remiss till neurolog.

— Maltes ena ben var stelt. Det gjorde att l&karen reagerade och vi fick
antligen en remiss, sager Gertrud.

Neurologen undersokte Malte och tog prover. Det drojde nagra veckor
innan de kallades till sjukhuset for provsvar.

— Det var manga lakare i rummet, darfor anade jag att det var nagot
allvarligt. En av dem sa: detta ar Hurlers sjukdom.

Gertrud visste inte vad det innebar, men forstod snart att det var
brattom att sétta in behandling.

Medicinsk information — symtom, uppfoljning och forskning

| Sverige fods cirka tre barn per ar med MPS-sjukdomar.
Uppfoljningarna sker i multidisciplinara team och féljer
riktlinjer. Det beréattar Niklas Darin, professor vid Centrum foér
Arftliga Metabola sjukdomar, Drottning Silvas barn- och
ungdomssjukhus i Géteborg.
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Det &r viktigt med kontinuerlig uppféljning av symtomen vid MPS-
sjukdomar. Néar de ska goras beror pa symtom och svarighetsgrad.
Uppféljningar baseras pa riktlinjer och malprogram som anvands bade
lokalt och pa specialistcentrum.

— Det ar viktigt att koppla ihop sjukvard och habilitering for vard och
behandling. Nationellt och internationellt samarbete liksom forskning
ar andra vasentliga delar av varden vid MPS-sjukdomar, séger Niklas
Darin.

Nervsystemet

Det finns stora likheter i symtom och utseende hos barn med MPS-
sjukdomar. De fods till synes friska och utvecklar symtom i alla
kroppens organ beroende pa hur snart inlagringarna marks.

Den neurologiska paverkan ar ofta pataglig.

— Vid diagnos &r det darfor viktigt att gora en psykologisk och
neuropsykiatrisk utredning och uppmarksamma eventuella nya
symtom vid de arliga uppféljningarna och vid behov, sager Niklas
Darin.

Det finns flera olika neurologiska symtom som ska foljas upp.

Det &r vanligt med inlarningssvarigheter om man inte tidigt gor
stamcellstransplantation. En tydlig férsamring av den intellektuella
formagan syns vid Hurlers sjukdom, om man inte gor en
stamcellstransplantation i tidig alder.

Neurologiska symtom kan yttra sig genom att den intellektuella
utvecklingen stannar upp eller gar tillbaka. Sa ar det bland annat vid
den svara formen av Hunters sjukdom. Intellektuell
funktionsnedsattning, ar vanligare vid Hunters sjukdom och
Sanfilippos sjukdom &n vid de andra MPS— sjukdomarna.

Autism &r troligen underdiagnostiserat. Det forekommer sérskilt vid
Hunters och Sanfilippos sjukdom. Adhd, add och sémnstérning ska
foljas.

Niklas Darin understryker att dessa diagnoser ar viktiga att
uppmarksamma, eftersom de kan vara nagra av de stora
funktionsnedséttningarna vid MPS-sjukdomar.

Epilepsi kan forekomma. Det &r relativt vanligt vid Sanfilippos

sjukdom, men dr sallan ett stort bekymmer eftersom den kan
behandlas med mediciner.
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Vid MPS-sjukdomar finns en risk att utveckla hydrocefalus, sa kallad
vattenskalle, pa grund av fortjockade hjarnhinnor. Det kan leda till
forsamrad cirkulation av hjarnvatska och innebdr 6kat tryck i hjarnan.
Den kan avhjalpas med en shunt, som underlattar cirkulationen av
hjarnvétskan. De forsta tecknen pa hydrocefalus kan vara svara att
upptacka, om barnen inte har formaga att sjalv beratta om symtom
som huvudvark, illamaende och synnedsattning.

Hydrocefalus forekommer framst vid Hurlers och Hunters sjukdom.
— Risken for hydrocefalus ar en av anledningarna till att vi gér MR,
magnetkameraundersokning, av hjarnan vid uppféljningarna av
barnet, sdger Niklas Darin.

Karpaltunnelsyndrom, som ger smaérta och nedsatt kdnsel i tummen
och angransande fingrar, ar vanligt vid MPS-sjukdomar. Det kan
méarkas genom krokning av fingrarna eller smértor pa natten.

— Det ar viktigt att bedoma handfunktion vid uppféljningen for att
upptacka karpaltunnelsyndrom. Det gar att operera och Gppna upp
kanalen. Symtom fran karpaltunnel brukar komma vid fyra ars alder
vid MPS 1 och II, s&ger Niklas Darin.

Muskler, skelett och andning

Skelettférandringar ar vanliga vid alla former av MPS-sjukdomar. Vid
MPS | syns de tydligast i form av en puckelbildning i nedre delen av
ryggraden. Felstallningar i ryggraden som buktning bakat, kyfos eller
sned ryggrad, skolios forekommer ocksa.

En del barn med MPS 111 utvecklar hoftproblem som kan leda till
smartor. Vid MPS IV har barnen ofta kort bal och 6verrérliga leder.
Ett sérskilt problem vid MPS 1V &r att den andra halskotan i
halskotpelaren kan vara underutvecklad med tendens till glidning, som
kan krava en operation. Skelettforandringarna medfor ocksa
kortvaxthet. Ledstelhet &r vanligt, vilket kan leda till felstallningar av
olika slag.

Paverkan pa skelettet kan ge tryck pa ryggmargen i 6vergangen
mellan hjarna och ryggmarg och ge symtom pa andning, orsaka
svaghet, svarigheter att ga, och paverka formagan att kissa och bajsa.
— Att upptacka dessa symtom kan vara komplicerat om barnet har
svarigheter att kommunicera hur hon eller han mar, sager Niklas
Darin.
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Uppfoljning ska ske hos fysioterapeut och arbetsterapeut arligen.
Regelbunden kontakt med en ortopedkirurg behovs ocksa.

Hjartat kan paverkas. Fortrangning eller lackage av hjartklaffarna ar
vanligt. Hjartmuskeln kan forsvagas och fortjockas av inlagrad
substans.

Vid diagnos ska hjartat kontrolleras och vid hjartpaverkan ska hjartat
foljas upp.

Oron-, nas-, och hals-problem mérks ofta redan nar barnen r sma och
yttrar sig i upprepade infektioner. Tranga luftvagar, med forstorade
tonsiller och polyper i kombination med kort hals ger
andningsproblem som sémnuppehall, apnéer.

— De tranga andningsvagarna innebar séarskilda komplikationer som
ska uppmarksammas vid narkos, sédger Niklas Darin.

Upprepade 6roninfektioner och paverkan pa horselorganet kan ge
horselnedséttning.

Pa grund av inlagringar av GAG i 6gats hornhinna kan MPS-
sjukdomar ge synnedsattning. Synnedsattning ar sérskilt vanlig vid
MPS I. Understkning av 6gon och synskarpa ingar vid diagnos och
arligen.

Manga av barnen har mag- och/eller tarmsymtom i form av diarré och
forstoppning. Det ar vanligt med navel- och ljumskbrack, vilket darfor
behover foljas.

Ett stort bekymmer &r narkos och sévning. En av riskerna vid sévning
ar att det kan bli svart att halla luftvagarna fria. Halsryggen kan vara
sd trang att den trycker pa halsryggmargen.

— Infor operation vid MPS-sjukdomar kravs sarskild planering och
évervakning. Operationerna bor utforas pa sjukhus, déar personalen har
erfarenhet av MPS-sjukdomar. Planera ocksa in andra ingrepp som
kan behdva goras, nar barnet &r sovt, sager Niklas Darin.

Behandling

Den framsta behandlingen vid MPS-sjukdomar &r enzymterapi och
transplantation av blodstamceller. Enzymterapi innebér att det saknade
enzymet tillfors kroppen. Lakemedlet sprutas direkt i blodet var till
varannan vecka resten av livet.
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Enzymbehandling har med gott resultat anvants sedan 1991 och finns
idag som behandling vid en rad MPS-sjukdomar.

Enzymer ger positiva resultat i form av minskad ledstelhet, forbattrad
lungfunktion och forbattrat allmantillstand. Men det har ingen
paverkan pa hjartklaffar eller 6gon. De kan heller inte stoppa
forsamringen av hjarnans utveckling.

— Enzymer kan inte passera fran blodet in i hjarnan,
blodhjarnbarriaren. Darfor kan de inte forhindra hjarnans férsamring,
sdger Niklas Darin.

Benmargstransplantation, stamcellstransplantation &r en viktig del av
behandlingen vid MPS | sjukdom (Hurlers sjukdom). For att forhindra
intellektuella férsamringar ska den helst ske fore ett och ett halvt till
tva ars alder, enligt de langtidsstudier som gjorts.

En sammanstallning gjord pa 350 patienter som transplanterats visade
pa bra effekter. En stamcellstransplantation ger en forbattring av syn,
ledrorlighet samt hjért- och lungfunktion. Ansiktsdragen normaliseras
nastan helt. Daremot paverkas inte skelettférandringarna lika mycket.

Framtida behandlingar

Framtida behandlingar vid lysosomala sjukdomar foljer flera olika
spar.

Det pagar en rad lakemedelsstudier som kan ha framtida betydelse vid
MPS-sjukdomar. Dock &r det i de flesta fall manga ar kvar innan de
kan komma till anvandning.

For att komma at inlagringarna i hjarnan ges enzymbehandling via en
Rickhamdosa i hjarnan. Behandlingen &r studerad vid Hunters och
Sanfilippos typ A och har visat att den ger minskad inlagring.

Ett annat forskningsspar ar genterapi. Det provas pa manniska vid
Hurlers sjukdom. Behandlingen ges via blodet. Las om fler studier pa
ClinicalTrials.gov

Malte behandlas med enzym

Nar Malte var tva ar och tio dagar fick han sin
benmaérgstransplantation. Innan dess hade han behandlats med enzym.
— Behandlingen forandrade honom. Han fick enzym fem timmar varje
dag pa sjukhus. Det ar en behandling som gors hemma idag, men vi
tillbringade dagarna pa sjukhus, sager Gertrud.
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Enzymerna beskriver hon som rena rama mirakelmedicinen. Plotsligt
borjade Malte, som tidigare varit stillsam, att réra pa sig mer och till
och med att klattra. Den positiva utvecklingen fortsatte efter
transplantationen och han bdrjade ga nar han var tre och ett halvt ar.

Oron-, nisa- och halspaverkan vid MPS— sjukdomar

Det ar vanligt att andning och hérsel ar paverkade vid MPS-
sjukdomar. Kirurgi, lakemedel och hjalpmedel finns som
behandlingsatgarder.

Det sdager Mohammed Al-Azzawe, 6verlakare vid Oron-, nds- och
halskliniken vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i Goteborg.

Det finns flera skal till 6ron-, néds- och halsproblem vid MPS—
sjukdomar. Nasbesvar beror bland annat pa tranga andningsvéagar,
vilket latt ger nastdppa. En stor tunga med tjocka lappar och underbett
kan gora det svart med somnen pa natten, da tungan faller bakat i
avslappnat tillstand. En kort hals ger motstand i luftvagarna och
gapsvarigheter och stela kakleder och halsrygg paverkar ocksa.

— Ofta finns forstorade halsmandlar och kortel bakom nésan, vilket
paverkar andningen. Aterkommande luftvigsinfektioner och
oroninflammationer kan leda till horselnedsattning, sager Mohammed
Al-Azzawe.

Luftvagsbesvar
Luftvagsbesvaren marks oftast mest nattetid och leder till snarkningar

eller andningsuppehall, apné.

— Symtom kan vara att barnet sover oroligt, pa grund av
andningsproblemen. Somnens kvalitet blir ocksa dalig och resulterar i
trotthet pa dagen, sager Mohammed Al-Azzawe.

Andra symtom pa sémnsvarigheter orsakade av luftvagsbesvar kan
vara sangvatning, bettavvikelser och forsenad tillvaxt, fysiskt eller
kognitivt.

For att utreda problemens omfattning kan en sémnutredning goras.
Vid den mats bland annat antalet andningsuppehall per timma och
syreméttnaden per timma.

— En somnutredning kan goras hemma eller pa sjukhus.
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Behandling
For att underlatta andningen nattetid kan halsmandlarna tas bort med

ett Kirurgiskt ingrepp. Oftast avlagsnas bara de synliga delarna, men
vid aterkommande halsinfektioner opereras hela halsmandlarna bort.
Aven polyper bakom nisan kan stilla problem och darfor behova tas
bort.

— Eftersom det &r en utmaning att ge barn med MPS-sjukdomar
narkos, just pa grund av tranga luftvagar och kort hals, &r det viktigt
att passa pa att géra andra ingrepp samtidigt for att slippa flera
narkostillfallen, sager Mohammed Al-Azzawe.

Oron- och horselbesvar

Som némnts ar det vanligt med déroninfektioner vid MPS-sjukdomar.
De kan leda till horselnedsattning. Horselpaverkan kan vara
konduktiv, vilket &r ledningsbesvér i den yttre delen av orat till och
med horselbenen, eller sensorisk i innerdelen av oOrat.
Horselnedsattning kan ocksa orsakas av bada typerna av problem.
Orsaken till ledningsbesvar &r att det pa grund av infektion samlas
vatska i Orat, vilket dampar ljudéverféringen.

Den sensoriska horselnedsattningen kan bero pa att harcellerna ar
mindre utvecklade.

Horseln kan understkas med en apparat kallad typanometri, som sétts
i Orat for att beddma trumhinnans rorlighet. Resultatet ger ett indirekt
matt pa om det finns luft eller vatska/var i mellanorat.

Om barnet kan medverka sjalv anvands audiometri, som ger en mer
precis bild av hérseln. Hjarnstamsundersokning som gors under
narkos ar ytterligare en undersékningsmetod.

Behandling vid hdérselnedsattning

Som behandling vid konduktiv horselnedsattning kan ror séttas in i
trumhinnan for att lufta mellanorat sa att ingen vatska bildas.

— Roren som anvénds kan sitta olika l&nge. For barn med MPS—
sjukdom anvénds ror som sitter kvar lange, sager Mohammed Al-
Azzawe.

Haorapparat kan ocksa bli aktuellt for barn med horselnedséttning pa
grund av MPS-sjukdom.
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Ogonpaverkan vid MPS—sjukdomar

Det &ar vanligt att 6gonen paverkas vid MPS-sjukdomar. Hur stor
paverkan ar och vilka besvaren ar varierar mycket. Det ar viktigt
att ha nathinnan under uppsikt. Det séager Kristina Tear
Fahnehjelm, 6verlakare pa S:t Eriks Ogonsjukhus, docent vid
Karolinska Institutet i Stockholm.

Kort tid efter att en MPS-diagnos stéllts ar det viktigt att barnet
kommer till en 6gonlékare for syn- och 6gonundersékning. Hos
6gonlakaren provas synen pa lite olika satt beroende pa barnets alder.
Spadbarnet testas med randmdonstersynskarpa, det lilla barnet med en
symboltavla och det dldre barnet med bokstavstavlor.

Forutom synskarpa undersoks om det foreligger skelning. Ogontrycket
mats for att se om det finns brytningsfel (refraktionsfel). Hornhinnan
granskas i mikroskop och 6gonbotten inklusive synnerv och nathinna
studeras, liksom om mojligt farg- och morkerseende.

— Det &r en fordel om synen hos barnen med MPS-sjukdomar
undersoks av 6gonldkare som ar intresserad av medfodda metabola
sjukdomar och garna pa en storre klinik eller pa ett
universitetssjukhus, dér det finns erfarenhet av diagnosen, sager
Kristina Tedr Fahnehjelm.

Det finns idag apparater som kan méta trycket i 6gonen och korrigera
felvarde man far pa grund av hornhinnans styvhet. Styv hornhinna ar
vanligt vid MPS-diagnoser. OCT (Optical coherens tomografi) ar en
enkel undersokning da man anvénder ljus. Metoden ger detaljbilder av
nathinnans lager.

Ogonforandringar vid MPS-sjukdomar

Det finns flera olika typer av 6gonférandringar som kan uppsta pa
grund av inlagringarna vid MPS-sjukdomar. Det skiljer sig at
beroende pa vilken typ av MPS man har och dven mellan individer
med samma sjukdom. Likasa skiljer sig besvéren at.

Nedsatt syn kan bero pa grumlingar i hornhinnan som forekommer
hos manga olika typer av MPS. Dessa grumlingar leder ofta ocksa till
ganska uttalad ljuskénslighet.

Obehandlad dversynthet, skelning, hogt 6gontryck/glaukom, svullen
synnerv och/eller nathinnepaverkan ar andra relativt vanliga
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6gonkomplikationer som kan orsaka synnedsattning.
Né&thinnesjukdom orsakar ofta symptom som nedsatt mérkerseende.
— Langtidsuppféljningar av atta patienter med MPS 1, visar att sex av
dem hade synproblem. Alla hade uttalad 6versynthet och kunde
hjélpas av glasdgon, ibland fotokromatiska glas som blir mérkare nér
man gar ut i solen.

Fem av de atta hade grumlingar av hornhinnan som okade trots att
barnen hade behandlats med stamcellstransplantation. Trycket i 6gat
var normalt hos samtliga men en del besvérades av nedsatt
morkerseende och nagra hade konstaterad nathinnesjukdom.

— | Stockholm har mig veterligen ingen patient med MPS |
hornhinnetransplanetrats men en med MPS VI, séger Kristina Tear
Fahnehjelm.

Behandling

Det ar viktigt att 6gat undersoks nar diagnosen stélls, sedan ungefar
varje halvar till ar i smabarnsaren och vartannat ar upp till 18 ars
alder. Detta for att man tidigt ska hitta 6versynthet som kan korrigeras
med glasdgon, hitta skelning som ibland kan kréva lappbehandling
och upptdcka hogt tryck som kan behdva behandling med droppar.
Vid svar grumling av hornhinna kan man forsoka med transplantation,
men vissa studier visar att besvaren aterkommer.

Vid 6versynthet rekommenderas glasdgon. | en nyligen publicerad
studie av 21 personer med olika typer av MPS-sjukdomar fran
Manchester i England, som presenterades varen 2019, kunde man inte
se nagon klar koppling mellan genforandringar, allméan behandling
med enzymterapi eller stamcellstransplantation och svarighetsgrad av
ogonforandringarna.

— Var uppmarksam pa symtom hos barnet som huvudvark,
synférsamring, dubbelseende och eller forsamrat morkerseende, sager
Kristina Tedr Fahnehjelm. Dessa symtom kan ibland kréva ytterligare
undersdkning av synbanorna och hjarnan med magnetsresonans
tomografi eller elektroretinografi (ERG).

Synen och dgonen ska forstas ocksa undersckas i vuxen alder,
speciellt hos de patienter som inte sjélva har formaga att meddela att
de ser samre.
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Ortopedi vid MPS—sjukdomar

Det ar inte bara inlagringen av glukosaminer (GAG) som
paverkar skelett och brosk vid MPS-sjukdomar. Aven andra
faktorer har betydelse. Darfor maste ett helhetsgrepp tas vid
behandling. Det séger Bianca Link, specialistlakare vid Metabolic
department and soft tissue unit vid University Childrens hospital i
Zurich, Schweiz.

Det &r ett flertal faktorer som har inflytande 6ver den forsamring som
sker i kroppen pa grund av inlagringen av GAG. Inlagringen leder till
cellddd, som i sin tur ger férandringar av strukturen i brosk, leder och
vévnad och orsakar inflammation.

Kroppen reagerar pa och paverkas av yttre faktorer som leder till
cellddd. Det kan handla om stress, naring, hormonproduktion,
aldrande och 6vervikt. | sin tur ger dessa faktorer sekundéra effekter.
— Aven for friska personer paverkar fem kilos dvervikt negativt,
eftersom det okar trycket pa skelett, muskler och ligament. Men vid
MPS-sjukdomar far varje kilos 6vervikt annu storre konsekvenser, da
kroppen redan ar utsatt, sdger Bianca Link.

MPS-sjukdomarna brukar delas in i olika svarighetsgrader. Men
Bianca Link betonar att nér det galler ortopedi ar det mer komplext &n
sd, eftersom de ortopediska svarigheterna inte automatiskt foljer
ovriga symtom och funktionsnedsattningar.

— Aven vid lindriga former av MPS—diagnoser kan det uppsta stora
svarigheter nar det galler muskler, skelett och brosk, sager hon.

Genom att beratta om olika patientfall illustrerar Bianca Link den
komplexitet som finns vid MPS-sjukdomar och som paverkar
behandlingen och eventuella kirurgiska ingrepp.

Rygg
Som ortoped &r Bianca Link anlitad for en bedomning infor

ryggoperation vid MPS-sjukdomar. Tillsammans med 6vriga kollegor
ar hon noga med att 6vervéaga och bedéma vinsterna och riskerna infér
operation.

— En sdmnundersokning &r alltid viktig innan ett ingrepp, eftersom
manga med MPS-sjukdomar har kort nacke och trang halsregion,
vilket paverkar andningen vid narkos.
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Ryggen kan delas upp i tre delar, hals-, brost (lung- och hjartregion)
och landrygg (nedre del). De tva senare paverkas av forhallanden i den
forsta dvre delen.

I halsregionen finns likartade symtom vid flera av MPS—diagnoserna.
Kort nacke, b6jd nacke (hyperlordos) och stelhet finns vid MPS 1, 11,
IV och VI. Smarta och nervpaverkan forekommer i olika grad vid
samtliga diagnoser.

| den mellersta delen, i bréstryggen, ar det vanligt med olika
krokningar pa ryggen vid MPS-diagnoser. Det kan yttra sig som
skolios (ryggen ar krokt at sidan och vriden), kyfos (kutryggighet i
brostrygg) eller en bojning som ger en stdrre svank (hyperlordos).
Stelhet, smarta och neurologisk paverkan ar andra symtom.

— Den neurologiska paverkan kan yttra sig som smarta i benen, sager
Bianca Link.

Innan operationen av till exempel en skolios &r det viktigt att gora
kompletterande undersokningar med exempelvis
magnetkameraundersdkning, MR som synliggor ryggmargen. En
indikation pa neurologisk paverkan kan vara, som i ett patientfall hon
berattar om, att en pojke hade svart att halla tatt sa snart han fick pa
sig sin korsett.

— En nédvéndig behandling innan operation kan vara att forst ge
ryggens nerver storre utrymme genom ett ingrepp. Utan en sadan
behandling riskeras patienten att drabbas av en forlamning efter
operationen. Tyvérr hander det alltfor ofta att ryggmargen inte
forbereds, utan att man istéllet for bara en nédvéndig uppstramning av
ryggen orsakar en férlamning, sdger Bianca Link.

| landryggen &r det vanligt med ledfelstéliningar (férandringar i
kotornas uppbyggnad) och instabilitet vid samtliga MPS—diagnoser.
Deformationer och artrit finns vid MPS 1, 11, IV och VI.

Hofter

Hofterna kan vara paverkade pa flera olika satt med stelhet och
instabilitet vilket paverkar mojligheten att utféra en rorelse. Detta kan
leda till att hoftlederna kommer ur led eller blir missformade till
exempel.
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— Benstrukturen i hofterna paverkas av inlagringarna, men ocksa av
belastning och av aldrande och vikt, sager Bianca Link.

Pa grund av dessa faktorer hjalper det inte alltid att operera. Bianca
Link berattar om en patient som fick en hoftprotes da den egna var
utsliten. Patienten blev smartfri, men kunde inte ga da benstrukturen i
hoften var forsvagad pa grund av inlagringarna.

— Eftersom det &r sd manga faktorer som paverkar vid MPS—
sjukdomar ar det viktigt att arbeta ihop i multidisciplindra team, innan
beslut om eventuell operation, sdger Bianca Link.

Fragor till Bianca Link

Ar det majligt att upptacka hogt tryck i nacken utan att ga in
kirurgiskt och titta?

— Nagon operation kravs inte for att undersoka. Vid hogt tryck
cirkulerar inte ryggmargsvatskan. Med en magnetkameraundersokning
(MR) kan man se om det ar flode eller inte.

Kan fodoamnen paverka den inflammatoriska effekten?

— Det finns inga studier som visar det, men patienter rapporterar att
om de inte ater ratt kott, mjolkprodukter eller andra fédodmnen med
histaminer kdnner de mindre smérta.

Malte och habiliteringen

Malte &r inskriven pa habiliteringen. Bade Gertrud och Erik vill att
Malte ska bli sa sjalvstandig som mojligt. De vill ha verktyg for att
han ska bli det, inte bara hjalpmedel.

— Det ar sa latt att hamna i att bara han far det eller det sa loser det sig,
till exempel en ny toastol, men vi beddmde att det Malte ville var att
kunna forflytta sig fran rullstolen till toastolen, utan var hjalp. Hur
skulle vi gora det?

Det var forst nar assistansbolagets fysioterapeut kom in i deras liv,
som Malte gjorde framsteg och blev mer sjéalvstandig, menar de.

— Vi tror att han kunde kommit langre om han fatt denna hjalp
tidigare, sager Erik.
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Nar Malte var atta ar skulle han opereras for sin sneda rygg, en kyfos.
Operationen lyckades inte, istallet blev Malte forlamad fran midjan
och nerat.

— Det blev som en ny diagnos ovanpa Hurlers. Nu blev ryggen i fokus,
séger Gertrud.

Nar det galler Maltes traning 6nskar hon att hon hade fatt mer kunskap
om konsekvenserna av att inte trana hans ben. Da hade de kanske lagt
ner tid pa traning, vilket hade gynnat Malte.

— Fysioterapeuterna vi motte kunde kort lite rakare stil och sagt vilka
problem det leder till (ledfelstallningar) om vi inte tranar honom. Da
forstod jag inte det, utan uppfattade mer som att det &r viktigt med
traning, inte varfor, sager Gertrud.

Nu har Malte helbensortoser nattetid, stastod pa dagen och traning i
varmvattenbassang. Gertrud och Erik har forsokt att hitta ett
fritidsintresse som kan intressera honom. De har provat bagskytte och
simning, men inte hittat ratt annu.

Malte har férutom sin ryggoperation ocksa opererat knana och sina
hénder. Operationerna har syftat till att rensa ut de inlagringar som
bildas i lederna pa grund av att han har Hurlers sjukdom.

Neuropsykologisk utredning

Barn med MPS-diagnoser kan behtva gdra en neuropsykologisk
utredning. Den kartlagger barnets formagor och svagheter, for
det ska bli lattare att stalla ratt krav i forskola och skola och
hemma. Det sdger Eva Billstedt, psykolog vid Barnneuropsykiatri,
BNK och Gillbergcentrum, i Géteborg.

Neuropsykologer behandlar relationen mellan centrala nervsystem och
kognitiva funktioner, hur en person tanker och fungerar. Det innebar
att de bland annat utreder barn och ungdomar som har svarigheter pa
olika satt med inlarning. En neuropsykologisk utredning &r en
kartlaggning av hur barnet presterar i olika situationer. Utredningen
gors for att omgivningen ska ha ratt niva pa forvantningar och krav pa
barnet i olika miljoer. Utredning bestar av tre delar. Det ar
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beteendeobservation, funktionsniva (utveckling och begavning) och
adaptiv niva (hur barnet fungerar i vardagen).

MPS-sjukdomar

Infor en utredning laser neuropsykologen pa den vetenskapliga
forskning som gjorts om den diagnos barnet har.

— Naér det galler MPS-sjukdomar finns det begransat med studier inom
neuropsykologi. Utvecklingen inom de olika diagnoserna ser ocksa
olika ut, sdger Eva Billstedt.

Vilka test som kan anvéndas begréansas av den horsel- och
synnedsattning liksom motoriska och beteendemassiga svarigheter
som finns vid diagnosen. Det innebar ocksa att neuropsykologen
maste ta hansyn till dessa begransningar under utredningen och bland
annat lagga in pauser, valja rétt niva av uppgifter och skapa ett
stimulerande och positivt klimat.

Utvecklingsbeddmning
Utvecklingstest riktar sig mot barn som ar upp till fyra ar. Det

omfattar a&ven dem som &r i den aldern kognitivt, men ar ldre rent
kronologiskt.

Vid en utvecklingsbeddmning &r syftet att skapa en bred bild av
barnets utveckling till exempel i fraga om sprak, perception och
formuppfattning.

Neuropsykologen forsoker fa en uppfattning om hur barnet anvander
spraket och hur mycket det forstar.

| tester undersoks hur barnet hanterar klossar, kan de bygga ett torn
och placera olika former pa ratt stallen? Hur fungerar barnets
finmotorik? Kan det halla i en sax? Grovmotoriken undersoks till
exempel genom att barnet far prova att ga upp for en trappa. Aven
barnets formaga att klara sin vardag, ADL-funktion, som att kla pa
sig, tvétta sig med mera undersoks.

— Vi vill fanga barnet dér det &r och utga fran det i var bedomning.
Dessa tester sager nagot om utvecklingen hos barnet och vilka
svarigheter det har, sager Eva Billstedt.

Begavningstest

Begavningstesterna, sa kallade 1Q- eller IK-tester (intelligenskvot)
som det heter pa svenska, ar det viktigaste verktyget vid utredning av
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barn som ar nagot aldre, till exempel vid fem till sex ar, infor skolstart.
Testerna &r grunden for den neuropsykologiska bedémningen. | dem
undersoks barnets problemldsningsformaga, hur det anvander spraket,
resonerar, planerar och minnesfunktioner.

— Bland annat understks verbal begreppsbildning och slutledning. Nér
det galler ordforrad kan en fraga vara: vad betyder modig? For att
undersoka barnets forestallning om likheter kan fragan stéllas pa
vilket satt ar apple och banan lika varandra? Men aven forstaelse om
vardagsagerande, som genom fragan: Vad bor du géra om du hittar
nagons planbok i en affar?

Testerna ar utformade sa att genomsnittspersonen far ett IK pa 100.
De som har ett IK pa 70 eller lagre i kombination med att man har
betydande stodbehov i vardagen, bedéms ha en intellektuell
funktionsnedsattning i nagon grad. De som ligger strax 6ver gransen
for intellektuell funktionsnedséttning med ett IK pa 71 till 85, kan
ocksa behova hjalp och stoéd med inlarningen. Det &r en ofta
bortglomd grupp som har svarare att ta emot och bearbeta information
och bygga upp egen kunskap. De kan ocksa ha svart att anvanda sin
kunskap, att planera, kontrollera och vérdera sitt eget handlande.

— Denna grupp behdver ofta lite mer hjélp, vilket ar viktigt att
uppmarksamma i skolan, sager Eva Billstedt.

Adaptiv niva

Den tredje delen i en neuropsykologs utredning &r en skattning av hur
barnet faktiskt fungerar i vardagen, pa adaptiv niva. Det ar en skillnad
mot testtillfallet, som syftar till att fa en bild av barnets optimala
formaga. Skattning av barnets adaptiva funktionsniva visar hur stort
stodbehov barnet har i vardagslivet hemma, i skolan och pa fritiden.
— Barnets formaga att klara sig sjalva och hantera vardagen jamfors
med andra i samma aldersgrupp, genom intervjuer med foraldrar,
forskole- och skolpersonal, observation i vardagssituationer och
skattningsformular, sdger Eva Billstedt.

— Forsok upptéacka barnets initiativ till kommunikation och forsok
stotta dem. Alla har ratt att kommunicera. Det sdger Gunilla
Thunberg logoped och forskare vid Dart kommunikations- och
dataresurscenter i Goteborg.
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Pa Dart gors utredningar, utprovning, utbildning samt forskning och
utveckling inom kommunikation och AKK, Alternativ och
Kompletterande Kommunikation. Liknande resurser finns dven i
Stockholm, Linkdping, Malmo och Lund. P& Dart:s webbplats finns
exempel pa hjalpmedel och material for att underlatta kommunikation.

Olika satt

Det finns manga olika satt att kommunicera. Det sker genom tal,
gester, mimik, teckensprak, kroppens uttryck, skrift och bilder.

Hos barn som &r sena i sin utveckling av tal och sprak eller tappar
formagor kan olika typer av kommunikationsstod 6ka mojligheterna
for dem att beratta vad de vill och tycker.

Det &r bra att anvanda flera satt (tal, tecken, bild) att kommunicera pa.
Alternativa metoder hammar inte utvecklingen av barnets tal.

— Med ratt stdd 6kar barnets kommunikationskompetens, sager
Gunilla Thunberg.

Samspel svart

Samspelet ar ofta svart ocksa for oss som ska kommunicera med en
person som har kommunikationssvarigheter. Upplever vi att vi inte far
nagon eller véldigt liten respons kommunicerar vi mindre, undviker
och vénder oss till andra.

— Det klassiska ar att vi fragar valdigt mycket och ofta svarar sjélva,
vilket ger mindre utrymme for personen. Men det gar att bryta med
kunskap och medvetenhet, sdger Gunilla Thunberg.

AKK

Det finns manga fordelar med att satta in stodinsatser tidigt. Genom
att hjalpa barnet att uttrycka sig och forsta andra kan exempelvis
barnets frustration minska och det far fler erfarenheter av samspel. |
utbildningen AKKTIV l&r sig foradldrar kommunikation och strategier
for att stotta sitt och barnets samspel.

— Det kan handla om att upptécka barnets initiativ till kommunikation
och stotta dem, sager Gunilla Thunberg.

For personer med svara former av MPS ar den tidiga introduktionen
av kommunikationsstod utmanande, men ocksa viktig, for att
kommunikationen ska fungera sa langt det & mojligt, ocksa for andra
som inte kanner personen lika val som familjen.

En grundlaggande metod for kommunikation kallas responsiv:
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Titta och lyssna: Se vad barnet gor, var uppmarksam pa signaler.
Véanta och forvanta: Stanna upp lite, visa att du véntar ett svar eller en
reaktion. Att vanta langre an man tror ar ofta en nyckel till bra
kommunikation.

Tolka och bekrafta: Kommentera det du tnker att barnet sager, till
exempel; “ah du leker med dockan” eller ”du vill ha vatten?”. Detta
lagger grunden till en medveten kommunikation.

Borja med nagot roligt

Nér ett nytt hjalpmedel, som till exempel en app eller en bildkarta, ska
provas dr det bra att borja i en situation som barnet tycker om, da gar
inlarningen lattare.

— For att barnet ska forsta hur hjalpmedlet anvéands beh6ver du som
vuxen vara modell och anvéanda det sjalv, sager Gunilla Thunberg.

Hon tipsar om olika hjalpmedel, bland annat kommunikationspass. |
det beskriver barnet sig sjalv och sin kommunikation i jagform. Det
underlattar moétet med andra personer utanfor familjen. Ett
introduktionskort r ett annu enklare sétt att med ett kort beskriva vem
man &r och hur man kommunicerar.

— Samtalsmatta ar en metod for att hjalpa personer med
kommunikativa och kognitiva svarigheter att uttrycka asikter och
kanslor med hjalp av ett visuellt stod. Las mer pa Darts hemsida dar
det finns mycket fardiga material att ladda ner, tipsar Gunilla
Thunberg.

Tassels (Tactile Signing for Sensory Learners) ar ett
kommunikationssystem med omkring 50 taktila tecken. Samtalet
inleds alltid med ett kontakttecken, dar den som Oppnar samtalet gor
en cirklande rorelse pa barnets axel. Sedan berattar man vad som ska
handa: Nu ska vi &ta, med en annan rorelse. Den som talar later
barnets hander vila pa ens egna och gor rérelsen med barnet hander.
— Det kan anvandas tillsammans med personer pa tidig kommunikativ
niva, med eller utan synsvarigheter, sager Gunilla Thunberg.

Tips pa hjalpmedel och appar hittar du pa;
dart-gbg.org

bildstod.se

appstod.se

kom-hit.se
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akktiv.se
habiliteringen.se/stockk/information-och-material

Fysioterapeutiska och arbetsterapeutiska aspekter

— Vart team traffar garna barnet tillsammans. Malet ar att barnet
ska behalla och om mojligt 6ka sina formagor med rétt traning
och hjalpmedel. Det sager Elke Schubert Hjalmarsson,
specialistfysioterapeut och Ellen Odeus, specialistarbetsterapeut i
MPS-teamet vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

P& Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus gors en arlig
uppféljning av barn som &r kopplade till MPS-teamet. Teamet
fungerar ocksa som en kunskapskalla for barnets lokala habilitering.
Fysioterapeuten undersoker och satter upp individuella mal for traning
som kan forebygga problem och bibehalla barnets funktioner.

— Traningsmalen sétts upp i dialog tillsammans med patienten och
foraldrarna for att oka sjalvstandighet och funktionsniva, sager Elke
Schubert Hjalmarsson.

Tréaningen sker i vardagen och familjerna har ett stort ansvar.
Erfarenheten visar att det &r en fordel att ha intensiva traningsperioder
och sedan ha ett uppehall.

Hos fysioterapeuten

Vid MPS-sjukdomar finns det flera symtom som motiverar ett besok
hos en fysioterapeut. Barnet har oftast inskrénkt ledrorlighet i
framforallt hoft- och axelleder. Genom inlagringar i skelettet kan
tillvéxten se annorlunda ut. Ryggen kan ha kyfos/Gibbus eller skolios.
Det finns en viss risk for forandringar i halsryggen.

Nar det galler gapformaga visar en engelsk studie att 44 procent av de
som ingick i studien har mycket reducerad gapformaga, vilket leder
till svarigheter med munhygien, vid behandling av sémnapné, men
framforallt vid intubering i samband med operation. Det finns en
forandring i kakleden, som ger ett stopp, det gar alltsa inte att trana
gapformagan. Kakleden kan opereras, men uppféljningar visar att
gapformagan forsamrats igen. Barn som fortsatt trana gapformagan
efter operation har kunnat behalla effekten i storre utstrackning.
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Behandling

Visserligen ar mojligheten att paverka barnets forandrade kropp
begransad, men malet ar att genom aktiv traning bibehalla och 6ka
rorlighet och styrka. Men ocksa att underlatta andningen, bidra till
avslappning och minska smarta.

Behandlingen kan vara aktiv, med gangtraning, tojningsprogram eller
andningsgymnastik. Den kan ocksa vara passiv, som nar barnet
anvander ortoser for att forebygga felstéliningar, eller man passivt
tjer muskulaturen och andra mjukdelar kring lederna.
Kompletterande traning kan vara simning eller ridtraning.

— Vi kan efter samrad med er foraldrar ge forslag pa aktiviteter. Det ar
foraldrarnas ansvar att barnet far traningen genom sina
vardagsaktiviteter. Behdver barnet massage, for avslappning eller
valbefinnande far foraldrarna bekosta det eller soka fondmedel eller
liknande stod.

Andningsgymnastik

Det finns en del lekar som stimulerar slemmobilisering. Bra évningar
ar att blasa sapbubblor eller utéva medicinsk yoga. Hos barn med en
kognitiv paverkan &r det viktigt att vanja barnet vid andningsmask
tidigt. Om det blir naturligt for barnet att ha den, redan fran ung alder,
underlattar det.

Hos arbetsterapeuten

Arbetsterapeuten gor en beddmning av barnets handfunktion och
finmotorik och ger tips om strategier som bra scheman for att barnet
ska klara vardagens manga aktiviteter.

— Vi samtalar med familjen om vilka behov barnet har. Kanske behdvs
ortoser eller en rullstol eller tidshjalpmedel, sager Ellen Odeus.

Karpaltunnelsymtom, som annars ar ovanligt hos barn, forkommer vid
MPS 1, II, Il och IV.

— Det ar viktigt att identifiera problem innan nerven skadats, sager
Ellen Odeus.

Vid MPS-diagnoser kan barnens intellektuella formaga vara paverkad.
En del barn visar symtom pa adhd i form av bristande koncentration
och uthallighet. Men dessa problem kan ocksa ha andra orsaker och
bero pa smarta, somnbrist eller stress.
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— For att ge ratt hjalp ar det viktigt att ta reda pa vad som &r vad, sager
Ellen Odeus.

Vid somnsvarigheter ar det viktigt att se éver miljon i sovrummet, och
skapa forutsagbarhet med rutiner infor natten.

— Sov garna pa prov i barnets sang. Kanske upptacker ni stérande ljud
eller annat som gor att barnet inte kan somna men har svart att beratta
om, sdger Ellen Odeus.

Det finns hjalpmedel som boll- och kedjetdcken, som med ett tryck
ger lugn och kan skapa en kansla av trygghet under sémnen.

Arbetsterapeuten kan ocksa ge andra rad om hur stress pa dagen kan
avhjalpas med scheman, timstock eller tydliga strategier.

— En aktivitet kan delas upp i Mal— plan— gor— kolla — med
bildschema utifran en tydlig struktur. Det kan finnas i telefonen som
ett handelseschema, sager Ellen Odeus.

Arbetsterapeuten kan ocksa hjalpa till med intyg for
bostadsanpassning. En bra omgivning i och omkring hemmet kan
sénka stressen for barnet.

— Det kan handla om sékerhet, som att ha ett bra staket runt
tradgarden, sager Ellen Odeus.

Las mer pa boverket.se/sv/babhandboken

Fritid

Barn med MPS-sjukdomar behover ocksa ha ett fritidsintresse, for att
lockas till rorelse och fa traffa jamnariga. Ni kan hitta aktiviteter nara
er pa RBU:s (Rorelsehindrade Barn- och Ungdomar) hemsida.

— LAt barnen prova det som lockar dem. Radgér med oss och ta upp
era eventuella farhagor for skador nar ni ar osékra angaende en
specifik aktivitet, sdger Elke Schubert Hjalmarsson.

Fragor till Elke Schubert Hjalmarsson och Ellen Odeus

Kan vi ta emot rad fran en fysioterapeut som inte kanner till vart
barns diagnos?

— Ta garna med information om ert barns diagnos. Fysioterapeuter pa
habiliteringen &r vana vid att traffa patienter med olika séllsynta
diagnoser. Barn med MPS-sjukdomar kan trdna ungefar som andra,
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om man tar hansyn till de anatomiska forutsattningarna. En
fysioterapeut i Tyskland har i samarbete med Bianca Link gjort en
fysioterapeutisk broschyr. Finns att ladda ner pa MPS-féreningens
hemsida. Notera att den inte &r anpassad till svensk sjukvard. Ta garna
med information om ert barns diagnos. Vissa av terapierna anvands
inte i Sverige.

Ska man tréna trots sméarta?
— Det &r viktigt att ta reda pa var smartan kommer ifran. Viss smarta
kan bli béttre av traning, annan maste utredas.

Agrenskas pedagogiska arbete

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

Barn som har MPS-sjukdomar 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 férenar personer med samma
diagnos ar alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgér vi ifran vid alla moten har p& Agrenska,
séger Gustaf Nylén som &r pedagog p& Agrenska.

Infér en familjevistelse laser personalen in medicinsk information och
samtalar ocksa med foraldrar om barnen med diagnos. De far ocksa
information fran barnens skolor. Dérefter formas veckans aktiviteter
med barnen. Aven syskonen far ett eget program.

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

Delaktighet
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Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hélsa, som ar
WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och funktionsnedsattning.
Modellen tar hénsyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och dessas dynamiska samspel. De &r alla lika viktiga for
mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och for hur delaktig en
person kan kénna sig. Eftersom en funktionsnedsattning ofta ar
bestaende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen av dem),
mycket viktiga.

Sarskilda mal

Ett viktigt mal vid MPS ar att se till varje barns omvardnadsbehov
och hélsa. Det gors genom att anpassa aktiviteter och tid efter
dagsform och ge tillfélle till vila och fysisk avslappning under dagen.
For att gora barnen sa delaktiga och stimulera socialt samspel gors
manga gemensamma aktiviteter under dagarna. Varje dag borjar med
en samling, dér Kalle Kanin, som &r ett mjukisdjur, kommer och
halsar pa de yngre barnen. Forsta dagen ar han blyg, precis som
barnen ar da. Han har med sig ett schema, 6ver vad som ska handa just
den dagen och en aktivitet man gér gemensamt. For de aldre barnen
anvands ett bildschema, for att ge tydlighet och forutsdgbarhet infor
dagens aktiviteter.

Vid MPS-sjukdomar kan barnen ha inlarnings- och
koncentrationssvarigheter. For att minska konsekvenserna av dem far
barnen individuellt anpassade arbetspass och konkret material. Det
gors genom konkret material och tydlig struktur i aktiviteter och miljo.
Scheman &r forstarkta med bilder eller skrivna ord dar det framgar vad
barnet ska gora, vilken ordning och hur lang tid aktiviteten ska ta.

Personalen &r noga med att forbereda barnen infor en ny aktivitet.
Instruktionen barnteamet ger &r kort och tydlig, med konkreta ord och
fakta.

— Vi undviker ord med otydlig inneb6rd som snart, strax och sedan
och sédger hellre “efter att vi varit ute kommer mamma och pappa.”

Att stodja barnens sprak och kommunikation ar ett annat mal under
vistelsen. Det gors bland annat genom att personalen ar lyhorda,

Dokumentation nr 591 © Agrenska 2019 32



Malte och skolan

MPS-sjukdomar

invéntar svar och tolkar barnets egna uttryck i mimik, dgonpekning,
kroppssprak, tecken och tal.

Personalen anvander mycket sanger, lekar under samlingarna och har
samtal for att stumlera kommunikation och tal.

Barnens fin- och grovmotorik stimuleras genom olika uteaktiviteter pa
lekplatsen i skogen och pa stranden och musiklekar med rorelser.
Aktiviteterna bidrar till att starka barnets kroppskannedom

P& Agrenska ar det manga samlingar, samtal och gemensamma
aktiviteter dar var en och kan delta pa sina egna villkor. Syftet ar att
skapa en trygg miljo men ocksa att skapa forutsattningar for att 6kad
sjalvkansla. Barnen och ungdomarna blir bekraftade och far kanna att
de lyckas.

— Stimulerande upplevelser startar den goda cirkeln och vacker
barnens lust att ta egna initiativ, vilket leder till 6kad aktivitet och
paskyndar utvecklingen.

Malte borjade i forskolan, men eftersom han var infektionskanslig var
han oftast sjuk, snuvig och trott och orkade inte leka med de andra
barnen.

— Han var mest hemma, men vi hade &nda kvar platsen pa férskolan.
Senare blev det battre nar han blev friskare, sdger Gertrud.

Nar Malte var sex ar blev situationen battre och det var lite lugnare
nar det gallde infektioner. Men oron for framtiden fanns anda dar: Hur
kommer det att bli?

— Det blir inte som man tankt sig, men det blir bra anda, sager Gertrud
idag.

Malte borjade i sexarsverksamheten nar han var sju ar. Han fick en
resurs pa skolan. Nar han gick i andra klass flyttade familjen till en
annan del av Sverige.

— Det blev en bra skola i en bra kommun dér de tar hand om sina
invanare som har funktionsnedséttning, sager Erik.

Men Malte var trott och de andra i klassen drog ifran
kunskapsmassigt. Efter operationen som gjorde honom férlamad, ville
foraldrarna ha fritids till Malte pa sommaren. Men de fick nej. Skolan
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uppgav att de inte skulle kunna hantera hans behov. Exakt vad det
handlade om fick foraldrarna inte reda pa.

Malte gick i vanlig klass till sjatte arskursen. I hogstadiet gick han
over till en grupp med férre elever.

— Det var toppen, séger Gertrud.

— Antligen larde sig Malte nagonting, sager Erik.

Men han nadde inte de uppsatta malen och en neuropsykiatrisk
utredning gjordes. Efter utredningen fick Malte anpassad studiegang.

Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver kunskap, att
fa traffa andra och ha ndgon som lyssnar pa dem. Det visar
forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi forsoker stotta dem i vara syskongrupper, beréttar Astrid
Emker, pedagog pa Agrenska.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast ar den langsta relation
vi har i livet. Den &r fylld av gemenskap och karlek, men praglas
ocksa av rivalitet, avund och konflikter. Vad som dominerar kan vara
olika och aven éndra sig dver tid.

— Vi vill ge redskap i rollen som syskon till en syster eller bror med
funktionsnedséttning, sdger Astrid Emker.

Att fa ett syskon med funktionsnedsattning vacker manga fragor och
kéanslor. Det &r en orolig tid. Den nya situationen paverkar vardagen
och syskonrollen.

— Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedsattning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att dverskatta barns kunskap
och vad barn forstatt, sager Astrid Emker.

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
program for syskonen som utgar ifran kunskap, kanslor och
bemastrande. Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen
arbetat fram tillsammans. Kénslor hanteras genom ett 6ppet och
tillatande klimat, dar alla ska kénna sig bekvama med att prata fritt.
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”.

Dokumentation nr 591 © Agrenska 2019 34



MPS-sjukdomar

Syskonens program

Den forsta dagen p& Agrenska ar det fokus pa barnet eller ungdomen
vars syskon har MPS-sjukdom. Syskonen beréttar om sig sjalv eller
sin familj om de vill. Andra dagen bdrjar gruppen fundera kring
diagnosen och formulera fragor till sjukskoterska eller lakare. Till dem
kan de stélla alla fragor de har. Informationen om diagnosen utgar
alltid fran barnens egna fragor och funderingar. I de yngre aldrarna
racker det ofta att syskonen far ett namn pa sjukdomen och en kort
beskrivning av hur den paverkar deras bror eller syster.

I nioarsaldern véaxer en mer realistisk syn pa tillvaron fram. Barnen
borjar se och forsta konsekvenser av syskonets sjukdom. Fragorna kan
handla om hur det ska ga for deras bror eller syster i skolan och hur
framtiden ser ut.

| aldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld 6ver att
de sjalva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg Gver att
inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fragor som
de burit pa lange en chans att luftas.

P& onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kanslor. Syskonen traffas i sma grupper.
Ofta ar det forsta gangen de traffar andra som har broder eller systrar
med samma diagnos.

Utover samtalen gor syskonen olika samarbetsdvningar. De kan gora
kamratbanan som bestar av dventyrshanor dar far agera tillsammans
for att klara 6vningarna.

Att lara kdnna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden for
samtal dar de kan dela hemligheter, kénslor och strategier. Det ar
viktigt att syskonen far lufta det svara.

— | familjen ar det kanske inte alltid sa latt att prata eftersom
foraldrarna har sa mycket att gora med barnet som har
funktionsnedséttning att syskonet inte vill belasta dem, sager Astrid
Emker.

Berattelsebok

Under veckan skapar syskonen en berattelsebok om sig sjalv, om
diagnosen och om sina egna strategier. En del i beréttelseboken ar att
fylla en cirkel med tartbitar av kénslor. Gladje, sorg och ilska. Cirkeln
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blir en utgangspunkt for att diskutera vilka de svara kanslorna ar och
vad man kan goéra at dem. Men ocksa vilka de harliga kanslorna ar och
hur de kan kannas oftare.

Brist pa egen tid med foraldrarna ar ocksa nagot som syskonen pratar
om. Néstan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa. Men det
behdver inte vara nagra langa utlandsresor.

— Nagra foraldrar som turades om att skjutsa syskonet till ridningen
lade till fika efterat. Tack vare det blev turen som tidigare var
ytterligare ett stressmoment en egen stund tillsammans varje vecka,
sdger Astrid Emker.

Syskonens tips

Syskonens egna tips till foraldrarna ar att de ska beratta om diagnosen
och vad den innebar. De ska prata om hur den &r idag och hur den kan
bli i framtiden.

Men det &r inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséttning. Forskning kring syskonskap visar att barnen har
okad mognad jamfort med jamnariga, har stark empati, engagemang,
ansvarskénsla och att de ofta lyfter fram positiva upplevelser i
familjen.

— En bra erfarenhet tycker de sig ha fatt genom att deras syster eller
bror har en funktionsnedséttning &r att alla fods olika och har olika
forutsattningar i livet, sager Astrid Emker.

Las mer om Agrenskas syskonarbete pd www.syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och lastips i amnet.
Dar finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestéllningar. De bygger pa foraldrars egna beréttelser.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandlar-
och-syskonkarlek/

Boktips
Flyg, Engelbert! — Lena Arro

Orjan den hojdradda 6rnen — Lars Klinting

Pricken — Margret Rey

Jonathan pa masberget — Jens Ahlbom

Operation radda sommarlovet — Anna Pella

Operation slutstirrat — Anna Pella

Litet syskon — Christina Rehnlund

Doktorn kunde inte riktigt laga mig — Christina Rehnlund.
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Malte ar storebror

MPS-sjukdomar

Nar Malte var tre ar fick han en lillasyster, Henny, som idag ar tolv ar.
Fem ar senare kom Hjalmar och for ett och ett halvt ar sedan foddes
Ingrid.

— Det svaraste idag ar att Hjalmar och Malte inte gar ihop, sager
Gertrud.

— Malte vill ha lugn och ro, men det full fart pa Hjalmar hela tiden,
sdger Erik.

Foréldrarna tycker att sedan lillasyster Ingrid kom har Henny och
Hjalmar hamnat i klam.

Maltes behov av omsorg tar tid, liksom skotseln av en liten 1,5 arig
Ingrid.

— Henny ér sjéalvstandig och sjalvgaende och den enda vi inte behdver
ha under uppsikt. Hon sover ofta borta hos kompisar pa helgerna,
séger Gertrud.

Kanske var det LSS-handléaggaren som foreslog fyrabarnsfamiljen att
Malte skulle kunna fa aka pa korttids. Det var ett lyckokast.

Numer sover Malte tva natter i veckan pa korttids och dven pa
helgerna en gang i manaden.

— Han langtar dit, sager Erik.

— Dér har han kompisar. Det ar nagra killar som kommer samtidigt.
Det ar ett toppenstalle, sdger Gertrud.

Nar Malte &r pa korttidsvistelse och om Henny sover hos en kompis,
kan farmor och farfar ta hand om Hjalmar och Ingrid.

— De klarar inte av att passa alla fyra samtidigt, men tva i taget gar
bra, sédger Gertrud.

— Da far jag och Gertrud lite for oss sjalva, sager Erik.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sarskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, garna en barntandvardsspecialist. Om
det finns svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med logoped.

Det sager 6vertandléakare Marianne Lillehagen och logoped Lisa
Bengtsson, som arbetar pa Mun-H-Center i Goéteborg.
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Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska p& Lilla Amundén
samt pa Odontologen | Géteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter
med syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om
tandvard, munhalsa och munmotorik hos barn med sallsynta
diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga.

| Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for sallsynta
diagnoser som rér munhalsa, i Umea och i Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar och sjukdomar. Efter godkénnande fran
foraldrarna gor en tandlékare och en logoped en déversiktlig
undersokning och bedémning av barnens munforhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som foraldrarna
lamnat, stalls samman i en databas och publiceras nér antalet
undersokta barn med samma diagnos ar minst tio.

Kunskap om sallsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers webbplats
(www.mun-h-center.se), Facebook, You Tube och via MHC-appen.
Kortfattad information om MPS II1, Sanfilippos syndrom finns pa
www.mun-h-center.se

Tand- och munvard for

barn och ungdomar med sarskilda behov

Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att en
god munhélsa kan bevaras. Att komma igdng med goda vanor tidigt &r
viktigt. Alla bér anvanda fluortandkram. Tandvarden rekommenderar
foréldrar att hjalpa sina barn med tandborstningen tills barnen ar tolv
ar och borsta tva ganger om dagen.

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 tandlékaren

far kannedom om barnets aktuella hélsa och medicinering, da det kan
paverka salivens kvalitet och ge muntorrhet med 6kad risk for karies,
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hal i tanderna, som foljd. Kontroll av bettutveckling, kékleder och
muskulatur i kdkarna ar viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll av
munhygien, tandkatt och tander. Ett eller tva aterbesck mellan de
ordinarie besoken rekommenderas for polering och fluorbehandling av
tanderna.

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

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

Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
forekomma vid MPS-sjukdomar:

e Bettavvikelser (sen tandutveckling, glesstélining, smala tander,

Oppet bett, underbett)

o Okad Kariesrisk

e Emaljférandringar

e Lattblodande tandkott — lang blédningstid

e Kakledsforandringar — minskad gapférmaga

e Snarkning — sdmnapné

Under vistelserna p& Agrenska har 14 personer med Sanfilippos
syndrom i dldrarna 3 ar till 21 ar undersokts. 10 av dem hade
svarforstaeligt tal, 8 hade at-och dricksvarigheter och 8 riklig dregling.
For de 6vriga MPS-diagnoserna drojer en sammanstélining tills minst
tio barn med samma diagnos undersokts.

Under den 6versiktliga bedomningen av barnets tander vid
familjevistelsen p& Agrenska noterades olika bettavvikelser, som sma
tanker sa kallade tapptander och glesstallning. Lag tonus i tungan
forekom ocksa. Nagra barn hade minskad gapformaga.

— Tandldkaren ska folja gapformagan. Forsamras gapformagan kan det
vara bra att samarbeta med bettfysiologer som i sin tur kan dverlagga
med ortopeder., sdger Marianne Lillehagen.

Att tanka pa for barn med MPS-sjukdom:
e Takontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom.
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e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlékaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvéandbara bilder finns pa www.bildstod.se, och
www.kom-hit.se)

e Informera om mediciner och ansvarig lakare

e Vid hjartfel kan antibiotikaprofylax behovas infor “blodiga”
ingrepp efter kontakt med ansvarig lakare

e Okad risk vid narkos for vissa (daligt utvecklad halskota,
tranga andningsvagar)

Munmotorik vid MPS-sjukdomar

En logoped kan utreda kommunikationsformaga, sug-tugg- och
svaljféormaga och munmotorisk formaga hos barnet.

— Det &r viktigt att veta att alla barn har ratt till en ordentlig utredning
av dessa fardigheter. Man ska inte ndja sig med forklaringen att
svarigheterna ’ingar i sjukdomen’, sdger Lisa Bengtsson.

Logopeden kan ocksa ge rad angdende matning och/eller
atsvarigheter, tal- och kommunikationstraning samt oralmotorisk
traning. Syftet med behandlingen ar att 6ka férmagan att kontrollera
saliven, forbattra at-och artikulationsformaga samt vid behov 6ka eller
minska kéanslighet i munnen.

— Det ar jattebra med tvarprofessionella samarbeten dar olika
specialister som har med barnet att gora kan samverka for att na basta
resultat, sdger Lisa Bengtsson.

Tal, rost och munmotorik — problem som kan férekomma vid
MPS-sjukdomar

e Kommunikationssvarigheter

e At- och tuggsvarigheter

e Stor tunga/lag tonus i tungan, tungprotrution (tungan trycks

fram i munnen)

e Nedsatt salivkontroll

e Bitovana- ”oral habits”

e ROstpaverkan — fortjockade stamband, tranga luftvagar

e Munandning — tranga luftvéagar, lag muskelspanning

e Nedsatt gapformaga

e Stor variation, individuell beddmning &r viktig.
— Variationen &r stor, dven mellan individer med samma diagnos. En
individuell beddmning &r darfor viktig, sager logoped Lisa Bengtsson.
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Har barnet svart att 4ta och tugga erbjuds traning. Tuggning ar viktigt
for att underlatta matsmaltning, k&nna méttnad och &ta lagom mycket.
Det ger starkare tuggmuskler och en battre kdkposition. Dessutom blir
atandet sakert, pa grund av minskad risk att satta i halsen.

Bitovanor “oral habits”

Vid ”oral habits”, bitovanor okar ofta salivproduktionen. Det kan ge
skador pa barnets tander. Tandgnissling dagtid kan ocksa vara en form
av bitovana eller sjalvstimulerande beteende.

Behandling hos logoped syftar till att atgarda smartan eller obehaget,
analysera barnets beteende och erbjuda annat att bita pa for att
tillgodose barnets behov av stimulans.

For dem som har bitovanor, som att bita pa hander, klader och foremal
kan det vara bra att erbjuda ett alternativ som Chewy tube eller Z-
vibrator.

— Dessa redskap stimulerar den munmotoriska utvecklingen och ar
inte skadliga for tdnderna, séger Lisa Bengtsson.

L&s mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i den nya skriften "Uppleva med munnen”. Den
gar att bestalla via Mun-H-Centers hemsida:
www.mun-h-center.se

Idag ar Malte 15 ar och foraldrarna bérjar fundera 6ver hur
overgangen till vuxenvarden ska bli nar han blir 18 ar.

— Idag har vi en lakare som har 6verblick och bokar alla 6vriga
kontakter vi beh6ver, men hur det ska ga sen, &r det ingen som riktigt
kan svara pa.

Gertrud anar att hon far skota och boka alla kontakter, vilket oroar
henne da hon snart planerar att bérja arbeta pa sitt jobb igen. Idag ar
hon Maltes assistent, bland annat eftersom det ar svart att hitta ratt
person som ocksa kan acceptera delad tur, det vill sdga att arbeta
nagra timmar pa formiddagen, ha ett uppehall och ga in ytterligare
timmar pa eftermiddagen.

— Han behdver hjélp pa morgonen fore skolan och sedan ar det nagra
lediga timmar medan han &r i skolan innan han kommer hem och
behover assistans igen. Det ar svart att fa nagon som kan jobba pa de
villkoren, konstaterar Erik.
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Sambhallets stod
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Forildrarna beskriver Malte som inatvand och extrovert...

— Han é&r selektiv med vem han pratar med. Nar han gillar nagon &r
han 6ppen och pratsam. Annars ar han véldigt tyst, sager Erik.
Malte gillar det mesta som finns pa skarmar, bland annat You tube.

for ovanliga diagnoser

Informationscentrum foér ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det ar en nationell resurs for
alla som soker information om ovanliga diagnoser.

| databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya tillkommer
hela tiden. Via webbadressen
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs en
informationstext om varje. Den som behover flera broschyrer, for att
till exempel dela ut till forskole- eller skolpersonal kan bestélla det
kostnadsfritt via ett mail till ovanligadiagnoser.se

Av MPS-sjukdomarna finns informationsmaterial om Hunters (MPS
I1), Hurlers, Hurler-Scheies och Scheies (MPS IH, IH/S, IS),
Sanfilippos sjukdom (MPS I11), Maroteaux-Lamys (MPS V1),
Morquios (MPS 1V) och Slys (MPS V1) sjukdomar.

— Det finns flera olika stédinsatser i kommunen som kan vara
aktuellt for barn med MPS-sjukdomar. Det ar bland annat
avlosarservice, anhorigstdd samt sarskola. Cecilia Stocks som ar
socionom pa Agrenska beréattar om de olika typerna av stéd som
erbjuds i kommunen.

For att omfattas av LSS ska man tillhdra nagon av foljande tre
kategorier:

1. Personer med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand.

2. Personer med betydande och bestaende begavningsméssig
funktionsnedsattning efter hjarnskada i vuxen alder féranledd av yttre
vald eller kroppslig sjukdom.
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3. Personer med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt aldrande,
om de ar stora och fororsakar betydande svarigheter i den dagliga
livsforingen och déarmed ett omfattande behov av st6d eller service.

Foljande stodinsatser fran kommunen kan bli aktuella for personer
inom LSS personkretsar:

Korttidsvistelse och stodfamilj

— Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade
till att ge anhdriga avlosning och mer tid for syskonen, men ocksa till
att tillgodose barnets behov av miljbombyte och rekreation, sager
Johanna Skoglund.

Tanken ar att barnet ska fa mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig alder.

Avlosarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa maéjlighet till avkoppling
och till att utratta arenden utanfor hemmet, sager Johanna Skoglund.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
I6sning vid akuta behov. Behovet bedéms individuellt fran fall till fall.
— Det ar viktigt att tanka pa att avlGsarservice kan paverka
vardbidraget. Man maste komma ihag att meddela forsékringskassan
om man far nya insatser beviljade, annars kan man bli
aterbetalningsskyldig.

Kontaktperson

En kontaktperson kan utses for att ge ett personligt stod utanfor
familjen. Syftet ar att bryta isoleringen och underlétta for en person
med funktionsnedséttning att leva ett sjalvstandigt liv.

Socialtjanstlagen, SoL

De insatser som ges enligt LSS kan ocksa ges enligt socialtjanstlagen,
SoL. Man har alltid ratt att soka en insats och fa ett skriftligt besked
om beslut.

Stodet soks hos Socialsekreterare, LSS handlaggare eller
Bistandshandlaggare.

Anhdrigstod
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Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 § ska kommunen ocksa erbjuda
stod till anhoriga. Med anhoriga menas en familjemedlem, (till
exempel aldre syskon, morforaldrar farforaldrar) god vén till nagon
med fysisk psykiskt funktionsnedséattning.

Som anhorig kan man fa mojligt att delta i samtalsgrupper eller
individuellt anpassat stod och fa tips rad och hjalp med kontakter.
Detta stod ska sokas hos kommunens anhérigkonsult. Denna tjanst
kan heta olika i olika kommuner.

Det héar géller i skolan

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

Fran och med den 1 juli 2011 galler en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebér bland annat skarpta krav pa
larare; endast behdriga larare ska kunna fa tillsvidareanstéllning.
Skolinspektionen har mojlighet att ge vite till eller stdnga skolor som
misskoter sig.

— Rektorn eller forskolechefen ar skyldig att utreda om en elev
behdver sarskilt stod.

Stodatgarder

Stodatgarderna till en elev med funktionsnedséattning kan se olika ut
och exempelvis besta av handledning och fortbildning av personal.
Eleven kan ocksa fa en resursperson i skolan. I andra fall gors en
omorganisation sa att eleven undervisas i en mindre grupp. Aven
anpassning av lokal eller laromedel kan raknas som stod.

Skolan har skyldighet att ta hansyn till elevers olika behov, samt ge
stod och stimulans sa att elever utvecklas sa langt som majligt.

Tips infér moten med skolan

— Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det manga
moten med de parter som omger barnet. Forbered er vl infor sadana
moten och se till att ha med berdrda beslutsfattare.

Det &r bra att ha en tydlig dagordning och féra protokoll om vem som
ska gora vad — och till nér. Det 6kar chanserna att forslagen faktiskt
genomfors. Det ar ocksa viktigt att boka in en ny tid for aterkoppling
och uppfoljning av atgarderna.
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Vart vander vi 0ss?

Om familjen ar missndjd med nagot beslut som berdr barnet i skolan
vander man sig i forsta hand till rektorn eller forskolechefen. Nésta
instans ar ansvarig tjansteman eller namnd i kommunen. Man kan
aven vanda sig till Skolverket www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst: Tel: 08 - 527 332 00
upplysningstjansten@skolverket.se

Tips pa bra webbsidor

www.agrenska.se — Agrenska
www.agrenska.se/syskonkompetens
www.fk.se - Forsakringskassan
www.1177.se — Sjukvardsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket
http://www.barncancerfonden.se/elevers-ratt/
www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.mfd.se — Myndigheten for delaktighet
www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.mun-h-center.se — Mun-H-center
Www.notisum.se — Lagar pa natet

Personlig assistans

For att fa en personlig assistent kréavs det att man har stora och
varaktiga funktionsnedsattningar och tillhdr en av LSS
personkretsar. Det berattar Louise Jeltin, assistanssamordnare pa
Agrenska assistans.

Assistentens uppdrag ar att hjalpa till med grundlaggande behov som
att ata, pa- och avkladning, kommunikation och personlig hygien.
Behoven maste vara av praktisk karaktar — att behova hjalp med
aktivering, paminnelser och motivation &r inte tillrackliga skal for att
fa assistans.

For att kommunikation ska anses utgora ett grundlaggande behov
krdvs att det behdvs en tredje person for att kommunikation ska vara
mojlig. Den tredje personen behover ha ingaende kunskaper om
individen, funktionsnedséttningen och sattet att kommunicera.
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Tillsyn rdknas som ett grundldggande behov bara om personen har
psykisk funktionsnedsattning eller att det kravs ingaende kunskaper pa
grund av personens kommunikationssvarigheter eller utbrott till
exempel.

Foraldraansvar

De grundlaggande behoven raknas som foraldraansvar tills barnet fyllt
nio ar. Darefter raknas de inte som foréaldraansvar.

Kommunikation réknas inte som foréldraansvar efter att barnet fyllt
sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter eller sjukvard, da det
galler tills barnet &r nio ar.

— Tillsyn anses av Forsékringskassan helt hora till foraldraansvaret
tills barnet ar fem ar.

Om de grundlaggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoks assistansersattning fran Forsakringskassan.

Om grundlaggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man soka
personlig assistans hos kommunen.

Assistans i skolan
I vissa fall finns skal till att personen har en personlig assistent &ven i
skolan. Det galler till exempel

e i situationer dar personens funktionsnedsattning skapar séarskilda
svarigheter att kommunicera med andra &n den personliga assistenten

e nar det med hansyn till personens hélsotillstand &r viktigt att den
personliga assistenten finns till hands

e isituationer dar funktionsnedsattningen gor det sérskilt angeléget att
personen har ett starkt begransat antal personer knutna till sig

o om funktionsnedsattningen ar sadan att personen behover tillgang till
nagon som har ingaende kunskap om honom eller henne och
hélsotillstandet.

Anhoriga som assistenter
Det finns flera skal till att anhoriga (foréldrar, syskon, mor och
farforaldrar) véljer att bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skal och att det ger en unik mojlighet att
vara néra barnet.

Hjalp med personlig assistans
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Det finns ingen rattshjalp for de som vill 6verklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS—mal i domstol. Men det finns jurister pa
assistansbolagen att hadmta kunskap och stod hos.

Aven hos brukarorganisationer kan man fa hjalp: LaSSe
Brukarstddcenter (Vastra Gotalandsregionen), 031-841850
BOSSE — Rad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm), 08-54488660

Foreningsinformation

Oscar Ahlberg informerade om svenska MPS-foreningen och dess
arbete.

Det dr en patientforeningen arbetar for att forbéttra livsvillkoren for
personer med MPS-sjukdomar och deras familjer genom att 6ka
kunskapen om diagnoserna i sjukvarden, samhéllet och hos familjerna.
Det andra viktiga syftet ar att vara ett stod for varandra och ge
gemenskap.

Foreningen formedlar ocksa information om ny forskningen och
behandling.

Foreningen har en Facebooksida, som ar en bra informationskalla dar
det gar att stalla fragor.

Varje ar ordnas en konferens i Sverige.

Vartannat ar ordnas konferenser nagonstans i véarlden och
familjekonferenser for alla nordiska MPS familjer.

MPS— foreningen ingar 1 Riksforeningen Séllsynta Diagnoser. Lis
mer pd mpsforeningen.se

Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

Agrenska har under aren 2012-2018 drivit Nationella Funktionen
Sallsynta Diagnoser, NFSD, pa uppdrag av Socialstyrelsen.

NFSD har arbetat med samordning, koordinering och
informationsspridning inom omradet sallsynta diagnoser.

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information for att
6ka kunskapen inom omradet séllsynta diagnoser genom sin
webbplats nfsd.se och sociala medier (Facebook, Twitter och
Linkedin).
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En sammanfattning av dokumentation nr 591

Mukopolysackaridos, forkortas MPS, ar medfodda
amnesomsattningssjukdomar. De tillhdr gryuppen lysosomala
sjukdomar, som beror pa brist av olika enzymer i cellens lysosom.
Bristen pa fungerande @mnesomséttning leder till att molekyler som
skulle ateranvants eller rensats ut ansamlas och skadar kroppens
organ.

Det finns idag sju kdnda MPS-sjukdomar. Forekomsten skiljer sig
at beroende pa vilken variant av sjukdomen det ar, men i Sverige
idag ar cirka tva till tre barn pa miljonen fodda med ndgon form av
MPS-sjukdom.

Moderna behandlingsmetoder, som till exempel
stamcellstransplantation och enzymterapi, har patagligt forbattrat
situationen fOr personer med diagnoserna.

Kontinuerliga uppféljningar bor goras och behandling ges for att
motverka komplikationer. Utover kontakt med specialistteam
behovs ocksa ofta insatser fran habilitering.
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